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Mutacion de novo en KAT 6B, N
sindrome Say-Barber-Biesecker-
Young-Simpson y trastorno

especifico del lenguaje

De novo KAT6B mutation,
Say-Barber-Biesecker-Young-Simpson
syndrome, and specific language impairment

Sr. Editor:

La acetiltransferasa de histonas KAT6B es un componente del
complejo proteico de lectores epigenéticos MOZ/MORF. Esta
proteina participa tanto en la activacion como en la repre-
sion transcripcional, habiéndose implicado en el desarrollo
cortical cerebral’-2. Al igual que otros genes responsables de
la regulacion cromatinica, su disfuncion genera un trastorno
de desarrollo multisistémico’.

Los trastornos conocidos y relacionados con el gen KAT6B
incluyen el sindrome genitopatelar (GPS) y el sindrome Say-
Barber-Biesecker-Young-Simpson (SBBYSS), también llamado
variante Say-Barber-Biesecker del sindrome de Ohdo"3~8.

Describimos el caso de un nifo en el que se identifico una
mutacion de novo en el gen KAT6B, con un fenotipo compa-
tible con un SBBYSS, sin discapacidad intelectual, pero con
un trastorno especifico del lenguaje, asociado a problemas
atencionales severos.

Se trata de un varén de 8,5 anos, hijo Unico de padres
sanos, espanoles. Acude a la consulta por problemas en el
aprendizaje escolar, dificultades linglisticas y atencionales
marcadas; no mostraba intereses restringidos ni esteroti-

pias, y su interés social era marcado. Su vocabulario era
pobre y en su discurso destacaban importantes defectos
sintacticos. La historia familiar no aporté datos relevantes.
Nacido de un embarazo y parto normales, con peso de
2.970¢g (pc 10) y talla de 49 cm (pc 25) al nacimiento. En su
historia personal destaca la cirugia por hipospadias y crip-
torquidia. En el desarrollo cognitivo resaltaba la presencia
de un retraso severo del lenguaje, diciendo escasas palabras
con 3 anos. El desarrollo motor se situaba en la media,
habiendo empezado a caminar con 14 meses. A la edad de
6 anos, se realizd una primera evaluacion neuropsicolo-
gica que reveld en el WPPSI-IIl un coeficiente intelectual
(Cl) verbal de 58 (pc 0,3) —subtest «comprension» con
puntuacién tipica de 1— y manipulativo de 93 (pc 33);
no se pudo calcular el Cl total por la diferencia entre
escalas.

En la exploracion fisica no se objetivd focalidad neuro-
logica, si bien presentaba marcados problemas del lenguaje
(pobre vocabulario y comprension). Tenia un peso de 38kg y
una talla de 140 cm (pc 97). Asociaba ciertos rasgos dismor-
ficos: blefarofimosis, ptosis palpebral, hipertelorismo, nariz
bulbosa, leve retrognatia, limitacion para la separacion de
dedos en ambas manos, leve limitacion para la extension
completa de rodilla y dedos largos en ambos pies (figs. 1A-D).

Los estudios genéticos por arrays y la secuenciacion de
los genes PTEN y NSD1 arrojaron resultados normales. La
resonancia magnética cerebral fue normal.

La evaluacion neuropsicolégica mostro un Cl de 108 y
102 en las escalas de Toni-2 y Leiter-R, respectivamente;
la evaluacion del lenguaje mostré una edad psicolingiistica
<6 afos (ITPA, Peabody y BLOC-R). En tareas de ejecucion
continuada se objetivaron problemas atencionales severos
(omisiones y variabilidad del HitRT > pc95).
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Figura 1

A y B) Rasgos faciales. Blefarofimosis, ptosis, hipertelorismo, nariz bulbosa y leve retrognatia. C) Dorso de mano.

Limitacion de la abduccion del pulgar. D) Dorso de pies. Dedos largos en ambos pies.

A los 10 afos, se amplio el estudio con analisis trio del
exoma completo identificandose una mutacion de novo, non-
sense, en el exdn 16 del gen KAT6B (hg19; chr 10: 76781739;
NM_012330.3; c.3122C>A, p.Ser1041*). Esta mutacion, con-
firmada posteriormente por Sanger, no ha sido previamente
descrita en las bases de datos ni en la bibliografia médica.

Tras este hallazgo, se realiz6 evaluacion tiroidea y car-
dioldgica, que no revelaron hallazgos significativos.

El fenotipo clinico del caso descrito es similar a los
previamente reportados en la literatura. El SBBYSS es un
sindrome infrecuente, caracterizado basicamente por ble-
farofimosis y discapacidad intelectual’ 8. Hasta la fecha,
todos los casos asociaban graves problemas cognitivos. La
asociacion con otros rasgos o malformaciones es también
frecuente: facies hipomimica, nariz bulbosa, alteraciones
ligamentosas o esqueléticas o dedos largos®.

Las mutaciones en el gen KAT6B se han vinculado a los
sindromes GPS y SBBYSS. Probablemente ambos sean un con-
tinuo sindromico, atendiendo a la ubicacion de la mutacion;
mutaciones ubicadas en los Ultimos exones tienden a mostrar
un perfil clinico mas proximo al SBBYSS>?.

El caso reportado es importante, al tratarse de un
caso sin discapacidad intelectual, y mostrar una mutacion
no previamente descrita. Sugiere igualmente la presencia
de mutaciones en genes previamente vinculados a la dis-
capacidad intelectual y autismo, en otros trastornos del
neurodesarrollo'. El clinico deberia valorar la conveniencia
de estudios genéticos complejos en pacientes con graves
trastornos del lenguaje’.
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Estatus epiléptico no convulsivo m
secundario a encefalopatia -
hiperamonémica inducida por

valproato

Non-convulsive status epilepticus secondary
to valproate-induced hyperammonaemic
encephalopathy

Sr. Editor:

La encefalopatia hiperamonémica inducida por valproato
(EHV) es una entidad poco frecuente que se caracteriza
clinicamente por un cuadro agudo o subagudo que puede
presentar alteracion del nivel de consciencia, confusion, sig-
nos y sintomas neuroldgicos focales, y progresar asociando
crisis epilépticas, ataxia, estupor y coma'. En la mayoria de
los pacientes los niveles de amonio estan elevados sin signos
de fallo hepatico, y también pueden observarse alteraciones
en el electroencefalograma (EEG), habitualmente un enlen-
tecimiento delta generalizado'. A pesar de que las crisis
epilépticas son uno de los sintomas reconocidos en esta enti-
dad, solo se han comunicado 2 casos de estatus epiléptico
inducido por valproato (VPA)%>3. A continuacién describimos
el caso de una paciente que sufrid un estatus epiléptico no
convulsivo (EENC) secundario a una EHV.

Mujer de 57 anos, con antecedentes de enfermedad renal
crénica secundaria a nefropatia intersticial, en tratamiento
con hemodialisis desde 2007, con trasplante renal en 2009 y

rechazo crénico del injerto, en tratamiento con prednisona
5mg/24h. Seis meses antes del ingreso presenta un primer
episodio de crisis tonico-clonica generalizada (CTCG) tras
una sesion de dialisis, valorada en urgencias con un estu-
dio analitico general y una tomografia axial computarizada
(TAC) cerebral que no mostraron alteraciones significativas,
sospechandose como origen un posible desequilibrio meta-
bélico en el contexto de la dialisis. Ante un segundo episodio
un mes después, dado que de nuevo no se observaron alte-
raciones metabolicas significativas, y al observarse en el
EEG descargas epileptiformes temporales derechas, se ini-
cia tratamiento con VPA a dosis de 500mg/12h y se remite
a consulta externa de neurologia para completar estudio y
seguimiento. Ante la recurrencia posterior de las crisis, es
atendida de nuevo en urgencias y se afade al tratamiento
levetiracetam (LEV) 500 mg/12 h. Aproximadamente un mes
antes de su ingreso desarrolla un cuadro de agitacion, hete-
roagresividad e ideas autoliticas, motivo por el cual ingresa
en planta de psiquiatria, afadiéndose al tratamiento olanza-
pinay lorazepam, y disminuyéndose la dosis de LEV. Tras una
semana de ingreso se observa fluctuacion del nivel de alerta
y CTCG de repeticion sin recuperacién completa del nivel de
consciencia, por lo que ingresa en la UCI. En la exploracion
en ese momento se observa un indice de Glasgow 3, pupilas
medias isocoricas y normorreactivas y episodios fluctuan-
tes de movimientos clonicos irregulares de extremidades
multifocales, por lo que se procede a intubacion orotra-
queal y se inicia tratamiento antiepiléptico intravenoso con
VPA'y LEV, yugulando la actividad motora; en este momento
se suspende el tratamiento psiquiatrico. Se realiza un EEG
en el que se observa un trazado compatible con EENC (fig. 1),


http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0060
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0065
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0070
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0075
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0080
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0085
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0090
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0095
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
http://refhub.elsevier.com/S0213-4853(19)30049-0/sbref0100
mailto:aferjaen@telefonica.net
https://doi.org/10.1016/j.nrl.2019.05.006
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.nrl.2019.05.010&domain=pdf

	Mutación de novo en KAT6B, síndrome Say-Barber-Biesecker-Young-Simpson y trastorno específico del lenguaje
	Financiación

	Bibliografía
	Encefalopatia con lesin reversible del cuerpo calloso: una entidad poco conocida con pronstico favorable
	Bibliograf{í}a
	Mielopatia cervical como forma de presentacin de la enfermedad de Whipple
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Mejoria de la capacidad funcional en la enfermedad de Huntington tras un programa de marcha nrdica. A propsito de un caso
	Bibliograf{í}a
	Ictus isquemico en territorio posterior como complicacin de embolizacin de arterias bronquiales
	Bibliograf{í}a
	Sindrome de Tapia como forma de presentacin de paraganglioma yugular
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Sindrome de Takotsubo asociado a infarto cerebral en postoperatorio de bocio eutiroideo
	Bibliograf{í}a
	Paresia aguda de miembro inferior en paciente con artritis reumatoide: hallazgos en la neuroimagen de urgencia
	Financiacin
	Conflicto de intereses

	Bibliograf{í}a
	Esclerosis lateral amiotrfica y miastenia gravis (sindrome overlap): presentacin de 3 nuevos casos
	Caso 1
	Caso 2
	Caso 3
	Discusin

	Bibliograf{í}a
	Meta-analisis y analisis de curva-p sobre la eficacia de venlafaxina frente a placebo en el tratamiento del dolor neuropatico
	Bibliograf{í}a
	Paresia del nervio abducens bilateral aislada secundaria a metastasis en clivus de adenocarcinoma de prstata inadvertida en resonancia magnetica
	Financiacin
	Anexo Material adicional
	Bibliograf{í}a

	Mutacin de novo en KAT6B, sindrome Say-Barber-Biesecker-Young-Simpson y trastorno especifico del lenguaje
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Estatus epileptico no convulsivo secundario a encefalopatia hiperamonemica inducida por valproato
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Recurrencia del sindrome de area motora suplementaria en meningiomas parasagitales recidivados: del evento al origen
	Casos ilustrativos
	Caso 1
	Caso 2

	Discusin

	Bibliograf{í}a
	Epilepsia: una historia de voces y fantasmas
	Autoria
	Conflicto de intereses
	Agradecimientos

	Bibliograf{í}a
	Enfermedad de Parkinson por sendas mutaciones en 2 genes relacionados con la degradacin por lisosomas
	Bibliograf{í}a
	Un nuevo caso de sindrome CAPOS/CAOS
	Discusin

	Bibliograf{í}a
	Cefalea cardiaca: cuando la isquemia miocardica llega a la consulta del neurlogo
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Mononeuritis mltiple vasculitica asociada a vasculopatia livedoide
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Toxina botulinica tipo A en la neuralgia del nervio intermediario
	Financiacin

	Bibliograf{í}a

