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Caso clinico

Varon de 25 anos que como unico antecedente personal presento una crisis febril tipica a los 3 anos.
Desde los 11 anos, de manera intermitente comienza a presentar crisis parciales motoras (clonias en
lengua, en mano derecha, miembros superiores) con ocasional generalizacion secundaria, siendo
diagnosticado de epilepsia mioclonica. Se estabilizo con tratamiento antiepileptico durante los primeros
anos.

A los 13 anos 1nicia perdida de agudeza visual progresiva que se interpretd como una atrofia optica
bilateral de etiologia farmacologica.

Como pruebas complementarias se realizaron varias RMN cerebrales a lo largo del curso de su
enfermedad, llamando tnicamente la atencion el adelgazamiento del cuerpo calloso y una atrofia Optica

bilateral. Tambien se realizo estudio genetico de MERRF, LEBER, STARDGART que fueron negativos,
asi como estudio de autoinmunidad, frotis sanguineo y puncion lumbar que fueron normales.

Desde el ano 2022 comenzo con aumento de los episodios de crisis epilepticas y aparicion de anormales
de predominio orolinguales, por lo que se deriva a Unidad de Epilepsia. En la exploracion neurologica
aparece disartria e inestabilidad para la marcha.

Ante la sospecha de enfermedad mitocondrial, se realizo biopsia muscular que tambien fue normal.
Posteriormente se completa el estudio con Exoma: Se detecta una variantes de significado incierto en el
Gen DNMI1L: ¢c.661G>C, p. Asp221 His, en heterocigosis. Esta variantes esta en relacion con
Encetalopatia por defecto en la fision mitocondrial y peroximal.

P

RMN: un cuerpo calloso de morfologia adelgazada de forma difusa,
con unos ventriculos discretamente prominentes para la edad del
paciente, pero sin signos de hidrocefalia

CONCLUSIONES: La Encefalopatia por defecto en la fisiton mitocondrial y peroximal, es una
enfermedad muy poco frecuente (menos de 60 casos descritos actualmente en el mundo) que se produce
por una mutacion del gen DNMI1L. La edad de aparicion y gravedad es muy variable. La mayoria de los
pacientes cursan con un declive neurologico progresivo.



