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Introduccion: Los trastornos relacionados con las alteraciones en el gen
KCNQ?2 incluyen un amplio rango de fenotipos epilépticos de inicio en la edad
neonatal, desde epilepsia neonatal familiar benigna (ENFB) hasta casos de
encefalopatia epiléptica neonatal (EEN) que en algunas ocasiones presentan
caracteristicas similares al sindrome de Ohtahara con un trazado de tipo
paroxismo-supresion aunque con mejor control de crisis e infrecuente evolucion
a sindrome de West. Pacientes y métodos: Estudio descriptivo y retrospectivo
de una serie de 6 casos con crisis de inicio en la etapa neonatal y presencia de
mutacion en el gen KCNQ2. Resultados: las crisis se iniciaron en todos los
casos en la primera semana de vida, siendo las méas frecuentes las crisis
tonicas, seguidas de las crisis sutiles y las crisis hemiclénicas. Un paciente
asocié ademas mioclonias y trastornos del movimiento. En el EEG del periodo
neonatal destaca la presencia de actividad paroxistica focal en 4 pacientes y
trazado de brote-supresion en 2 casos. En las pruebas de neuroimagen, en 5
de los pacientes, se encontraron anomalias de diverso tipo (atrofia cortical,
asimetria en astas temporales, alteracion de la sustancia blanca periventricular
y polimicrogiria). En la evolucién posterior, 5 casos presentaron retraso
psicomotor en mayor o menor grado, de los cuales, 3 desarrollaron epilepsia
focal sintomética, un caso Sindrome de West y otro, encefalopatia epiléptica.
Por altimo, un paciente fue diagnosticado de ENFB con buena evolucién clinica
y electroencefalogréfica. Conclusién: Existe un amplio espectro en el tipo de
epilepsia asociada a las alteraciones del gen KCNQ2 con caracteristicas
electroclinicas y evolutivas muy diversas, destacando en nuestra serie los
casos con epilepsia focal sintoméatica y encefalopatia epiléptica (uno de ellos
con S. West). Solo un paciente tuvo una forma benigna de epilepsia (ENFB).




