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Resumen

Objetivos: Describir un caso de una paciente con epilepsia debia a mutacién intrénica.

Material y métodos: Mujer de 44 afos diestra, sin antecedentes personales de interés ni
antecedentes relevantes para la historia de epilepsia. Presenta una enfermedad familiar (padre, tia y
abuela) con patron autosémico dominante consistente en ataxia de la

marcha + temblor + mioclonias progresivas, no filiada. Ella presenta su primera crisis ténico-clonica
generalizada a los doce afnos. Fue diagnosticada de epilepsia miocldnica juvenil (EM]) y se inicio
tratamiento con valproico. A la exploracion: temblor mioclénico cefélico. No déficit de vias largas.
ROT normales. RCP flexor bilateral. Temblor de actitud e intencional en EESS y EEII. No se
objetivan datos de semiologia cerebelosa ni sindrome rigido hipocinético. Marcha es normal. El EEG,
tanto en vigilia como en privacion del suefio, asi como la RM son normales. En el EMG presenta
ondas C en ambos nervios medianos y PESS gigantes. Ingresa en unidad de epilepsia donde presenta
sacudidas bruscas de extremidades que se siguen de CTCG que empeoran con faltad de sueno y
estreés.

Resultados: Ante sospecha de un sindrome de epilepsia mioclonica familiar se decide realizar
estudio genético que muestra una expansion intrénica en MARCH 6, mutacidn que confirma el
diagndstico BAFME tipo 3.

Conclusion: Ante un paciente con temblor mioclonico, ataxia de la marcha y CTCG aisladas y AF
positivos se deberia valorar el diagnéstico de FAME.
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