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Resumen

Objetivos: Describir una nueva variante del gen de la neuroserpina que causa epilepsia mioclonica
progresiva (EMP)

Material y métodos: Mujer de 39 afios que consulta desde hace 8 afios por crisis tonico-cldnicas
generalizadas. La neuroimagen y la monitorizacion electroencefalogréfica fueron normales al inicio.
Las crisis persistieron a pesar de medicacion anticrisis adecuada, desarrollando mioclonias
frecuentes (especialmente inducidos por el movimiento y estimulos sensitivos), temblor mioclénico,
inestabilidad con caidas frecuentes y deterioro cognitivo, que fue empeorando progresivamente con
los afnos. En resumen, presentaba un cuadro compatible con un EMP.

Resultados: Se realizé estudio completo de EMP para llegar al diagndstico, sin hallazgos
relevantes. Una nueva neuroimagen mostro atrofia cerebral con afectacion frontoparietal
predominante. Finalmente, se realizd una secuenciacién completa del exoma, descubriendo una
nueva variante heterocigota del gen neuroserpina: NM 001122752,1 (SERPINI1): c140T>C
p.(Leud7Pro). Esta variante estaba ausente en la secuenciacion del exoma parental, se predijo como
deletérea y se clasificé como probablemente patogénica.

Conclusion: Las mutaciones en el gen de la neuroserpina dan lugar a un sindrome conocido como
encefalopatia familiar con cuerpos de inclusién de neuroserpina (FENIB). FENIB suele presentarse
con deterioro cognitivo precoz, pero existen casos de EMP como presentacion clinica, como en
nuestro caso. La variante presentada no estd descrita en la literatura ni en las bases de datos
genéticas. Sin embargo, esta descrito un cambio cercano, p.(Ser49Pro) que causa FENIB. Debido a
su localizacion en el gen y al estudio de segregacion negativo, esta variante se clasifica como
probablemente patogénica, convirtiéndose en el primer caso descrito de FENIB asociado a la
variante descrita.
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