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Resumen

Descripcion del caso: Mujer, 11 afios, No RAM. Tia materna con epilepsia secundaria a
sufrimiento fetal. Parto por cesarea. Presenta crisis clonicas generalizadas de larga duracién (6/mes)
desde los 7 meses, autolimitadas. Retraso psicomotor desde los 3 afos. Desde inicio de
menstruacion, mayor frecuencia de crisis tdnico-clonicas/miocléonicas/ausencias (30/mes). Ha usado
gabritril, fenobarbital, levetiracetam... sin mejoria, llegando a status epiléptico hace varias semanas.

Exploracion y pruebas complementarias: BEG. ACP: normal. EN: PICNR. Se comunica por
gestos. Lenguaje de 25 palabras. Microcefalia. Resto no valorable. Analitica: normal. Estudio
genético: mutacion del gen SCN1A de novo, variante sin clasificar. Estudio de los padres normal.
EEG: descargas generalizadas punta onda lenta, irregulares. RMN: atrofia cerebral y cerebelosa
difusa.

Juicio clinico: Sindrome de Dravet. Epilepsia refractaria a tratamiento.

Diagnostico diferencial: Sindrome de West, Encefalopatia mioclénica temprana, Convulsiones
infantiles benignas (familiares y no familiares).

Comentario final: El Sindrome de Dravet/epilepsia mioclonica grave de la infancia es una
enfermedad rara, caracterizada por manifestaciones clinicas y electroencefalograficas focales y
generalizadas. Las alteraciones neurélogicas suelen ser graves y permanentes, aunque a partir de la
primera década, suelen estabilizarse. Es llamativa la alteracion del comportamiento, lenguaje,
marcha y coordinacion motora. Suele ser refractario a tratamiento médico y su pronostico es malo.
Nuestra paciente finalmente inici6 tratamiento con vimpat, depakine y noiafren, consiguiendo una
reduccion de las crisis durante meses.
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