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1. IDENTIFICACION DE CRISIS EPILEPTICAS

Las crisis epilépticas son una descarga excesiva (trabajo excesivo) en un grupo de neuronas (denominamos neuronas a las células



cerebrales). Ese trabajo excesivo producira una disfuncion (mal funcionamiento) cerebral que se manifestara con sintomas diversos
en funcién de las partes del cerebro que se encuentren afectadas.

La clasificacion internacional de la epilepsia, divide las crisis epilépticas en crisis parciales o focales (empiezan en un solo hemisferio
de los dos hemisferios en los que estd dividido el cerebro) y en crisis generalizadas (empiezan en los 2 hemisferios a la vez).

Se consideran crisis parciales o focales a las crisis parciales simples, crisis parciales complejas y crisis parciales con evolucién
secundaria a crisis generalizadas. En la actualidad se tiende mas a hablar de focal que de parcial.

Se consideran crisis generalizadas a las ausencias, mioclénicas, cldnicas, tonicoclénicas, tdnicas y atdnicas.

Las crisis mas frecuentes observadas en el Sindrome de Dravet, son las crisis tonicoclénicas, mioclonias, ausencias atipicas vy
parciales complejas.

1.1. Crisis Tonicocldnica

Para entender mejor este tipo de crisis, la mds frecuente en el Sindrome de Dravet, debemos correlacionar tono con rigidez y clonus
con movimiento.

Una crisis ténicocldnica, constaria de unos segundos de rigidez generalizada seguida de movimientos (sacudidas).

En los primeros afios de vida de |@s afectad@s con Sindrome de Dravet, casi no hay apenas componente tonico o es muy corto, por
lo que son practicamente cldnicas.

En ocasiones, y mas frecuentemente en los 2 primeros anos, son unilaterales (de un sélo lado del cuerpo). Estas crisis tdnicocldnicas
unilaterales, pueden ocurrir sin pérdida de conocimiento.

También se observa una notable frecuencia de evolucidn de las crisis ténicocldnicas hacia convulsiones prolongadas mas alla de los
30 minutos (estatus epiléptico). Dichas situaciones obligan manejos mas agresivos en las pautas farmacoldgicas y en la
administracidon temprana de farmacos abortivos tendentes a parar las crisis.

Se debe involucrar a los cuidadores y familiares en el manejo temprano farmacolégico en ambiente prehospitalario con los
protocolos individuales de actuacion. Es de especial interés involucrar a los servicios médicos prehospitalarios, tanto en el
conocimiento como en el manejo de dichos protocolos.

Las benzodiacepinas son los farmacos de referencia en el manejo prehospitalario.

1.2.Estado Postcritico tras crisis convulsiva
Una crisis convulsiva puede ser seguida de un periodo variable de depresion cerebral (el cerebro funciona de una forma no tan
efectiva como en una situacion normal).
Como consecuencia de esta disfuncién temporal cerebral, podemos observar déficits neurolégicos localizados (pérdida de fuerza en
extremidades —paralisis de Todd-, alteraciones sensitivas, etc.) o difusos (somnolencia, cansancio, agitacion, delirio, cefalea, etc.).
Este estado postcritico con diferentes grados de intensidad, puede durar desde minutos hasta horas.
Estos sintomas del periodo postcritico no constituyen crisis en si mismos. En ocasiones sera dificil distinguir el estado postcritico de
una persistencia de la crisis en lo que podria ser un estatus convulsivo o un estatus no convulsivo. En esas ocasiones, se utilizan
herramientas de apoyo como el EEG (electroencefalograma) en el diagndstico diferencial.

1.3. Crisis Tipo Ausencias Atipicas

Podemos entender esas crisis si las asemejamos a un ordenador sin bateria que de repente lo desenchufamos y se apaga. En las



ausencias, durante unos momentos se apaga el cerebro. El paciente se queda con la mirada perdida y fija en un punto sin
responder.
La media de duracidn se situa entre 5 y 20 segundos, pero a veces su duracién es mayor como en las atipicas.

Se suelen acompainar de algun movimiento simple como parpadeos o muecas faciales.
Como a veces suelen ser de corta duracién, hasta que no son muy frecuentes o de larga duracién, cuesta reconocerlas.

Las ausencias tipicas suelen durar menos de 10 segundos, por el contrario las ausencias atipicas suelen durar mas tiempo y son
seguidas de un estado postcritico.

1.4.Crisis Tipo Parciales Complejas
Siguiendo con el ejemplo del ordenador, las parciales complejas, son un ordenador lleno de virus, que ejecuta sus programas de unaz
forma muy lenta.

Un/a afectado/a con una parcial compleja, movera la cabeza a tu llamada, pero lentamente, te sonreird, pero sin venir a cuenta,
puede que conteste, pero seguramente no tiene coherencia con lo que le has preguntado.....esta lento/a.

En la literatura se continda diferenciando entre crisis parciales simples (sin alteracion de conciencia y complejas (alteracidén de
conciencia). La poca fiabilidad de la alteracidon de conciencia como herramienta para distinguir unas de otras, hace que hoy en dia
no se suela diferenciar entre simple y compleja.

Aunque en el Sindrome de Dravet es mds frecuente una crisis parcial con alteraciéon de la conciencia, no debemos confundir Iz
alteraciéon de la conciencia con pérdida de conciencia y caida al suelo como en un desmayo. En la mayoria de las ocasiones, |@s
afectad@s de Sindrome de Dravet con crisis parciales, no caerdn al suelo ni tendrdn una pérdida de conocimiento.
Las crisis parciales se pueden acompafar de movimientos de automatismo como chupeteo y movimientos andmalos de labios, as|
como movimientos erraticos de manos.

1.5. Crisis Miocloénicas

Contracciones de poco tiempo de un musculo o un grupo de musculos. En inglés tienden a llamar a estas contracciones o sacudidas
como jerks.

Estas sacudidas musculares suelen ser bilaterales y simétricas, sibitas y breves y cursan sin alteracion de la conciencia.

Pueden ser aisladas o con tendencia a agruparse con un patron temporal o sin patrén, esta tendencia a repetirse se llama en inglés
cluster.

Para hacernos a la idea de lo que son las mioclonias, debes pensar en una situacion habitual que ocurre en las personas sanas y que
seguramente hemos sentido en alguna ocasidén: esos movimientos involuntarios (sacudida de piernas, sensacidén de caerse) al
guedarnos dormidos.

Las mioclonias a veces pueden involucrar gran parte del cuerpo y otras veces limitarse a grupos musculares localizados
observandose caidas de cabeza, sacudidas de brazos, otras.

Es frecuente en el Sindrome de Dravet observar un movimiento anormal de ambas partes del cuerpo que involucra a brazos y
hombros y lateralizacién de la cabeza.

Recordemos que aunque las mioclonias forman parte del otro nombre con el que se conoce a la enfermedad (epilepsia miocldnica
severa de la infancia) y son una caracteristica habitual en la descripcién de los sintomas de |@s afectad@s, no es obligatorio tenet

mioclonias para ser diagnosticado/a como sindrome de Dravet.

1.6. Estatus No Convulsivo



El estatus no convulsivo suele ser infradiagnosticado en el Sindrome de Dravet, algunos autores describen que la mitad de 1@s
afectad@s tendran un episodio de este tipo en alguna ocasién.

Se suele acompafiar de mioclonias erraticas y pueden continuar durante horas y dias. En el sindrome de Dravet se tiende a
denominar como estado de obnubilacion. Se caracteriza por un deterioro variable de la conciencia, asociado en ocasiones a
mioclonias erraticas de extremidades y caras. En ocasiones se observa un aumento del tono muscular.

Los pacientes en funcién de su alteracidn de conciencia pueden o no reaccionar a estimulos y tener actividades manipulativas
simples (manejar juguetes, comer) que suelen ser interrumpidas por breves episodios de pérdida de contacto visual con mirada fija.

Estd reportado, que estilos sensoriales intensos (olores, hablar) pueden interrumpir el estado con cese del mismo, siendo mas
frecuente una interrupcion temporal sin cese del estado
Las crisis epilépticas pueden encontrarse en el inicio de estos cuadros, pero también en el periodo final del mismo.

Los estimulos luminosos ambientales, cierre voluntario de ojos y fijacion de patrones (lineas, cuadrados, television) estan
reportados como causantes frecuentes del estado.

El estado de obnubilacién debe ser manejado por profesionales médicos que en ocasiones en su diagndstico se apoyaran en
trazados electroencefalograficos. Es frecuente observar trazados disrritmicos y puntas-ondas difusas en el EEG.

2. RECONOCIMIENTO DE DESENCADENANTES

Los desencadenantes de crisis epilépticas, en los sindromes epilépticos y en el Sindrome de Dravet, son numerosos y variables en el
tiempo. Conocer los desencadenantes y evitarlos es una medida eficaz de reduccién de nimero de crisis.

Estos desencadenantes no se manifiestan en tod@s |@s afectad@s y suele ser variables en el tiempo, siendo en los primeros afios
de vida cuando se observa una mayor presencia e importancia de los mismos.

2.1.Fiebre

La fiebre es uno de los desencadenantes que mas frecuentemente se observa
En el Sindrome de Dravet, casi tod@s |@s afectad@s convulsionaran cuando las temperaturas sean temperaturas superiores a 389,
y much@s de ell@s, con lo que llamamos febricula (temperaturas entre 37,2-382). Se pueden observar crisis con temperaturas por
debajo de 379, siempre y cuando exista una diferencia significativa respecto a su temperatura corporal habitual.

Es muy habitual que la convulsién se produzca antes de que podamos observar signos externos de calor local o temperatura axilar
termometrada y sea en la fase postictal (después de la convulsion) cuando se observa la temperatura elevada. Es probable que este
hecho tenga que ver con la respuesta neuroinflamatoria y los cambios vasculares que se producen durante el estado previo a la
observacién de incremento de temperatura corporal.

Existe la sensacion de que a medida que |@s afectad@s crecen, convulsionan menos frecuentemente con temperaturas bajas,
aunque siguen sin tolerar las fiebres altas.



Medidas
Los antipiréticos (farmacos que bajan la temperatura corporal) se suelen usar de una forma mas agresiva que en otras patologias.

Una pauta muy utilizada es la combinacién de 2 de estas 3 familias (paracetamol, ibuprofeno, pirazolonas) cada 3-4 horas durante e
periodo de riesgo.

A edades tempranas, se suelen usar los antipiréticos administrados por via rectal. No es raro encontrar nifios cuya absorcién por la
via hemorroidal rectal sea poco efectiva. En caso de observar que no se controla la temperatura con medicacion via rectal, se debe
pensar en una inadecuada absorcidn y plantearse desechar esa via tanto para los antipiréticos como para los farmacos abortivos de
crisis (diazepam rectal).

Las medidas fisicas (no abrigar, pafios templados/frios, etc.) pueden disminuir la temperatura hasta 0,5 grados. Dada la
susceptibilidad de |@s afectad@s por las variaciones de la temperatura (incluidas las bajadas bruscas), no se recomiendan medidas
fisicas excesivamente frias ni bafios con agua fria.

En el caso de tener fiebre, se pueden administrar dosis extras de antiepilépticos para prevenir la aparicidn de crisis, los mas usados
son las benzodiacepinas.

En nifos con tendencias a sufrir crisis con temperaturas menores de 379, es conveniente monitorizar las temperaturas corporales
en situacién de no enfermedad y establecer la temperatura basal administrando los antipiréticos cuando haya una subida
significativa respecto a la temperatura basal (aunque no llegue a 3792).

Estas observaciones y caracteristicas, deben ser explicadas al personal médico durante un ingreso hospitalario para que lo refleje en
su historia clinica. En caso de no hacerlo, las enfermeras no administraran medicacion antipirética por debajo de 389.

La disautonomia (afectacion del sistema nervioso auténomo) presente en la enfermedad, provoca cierta disfuncién en el control de
la temperatura, por lo que es habitual que las familias refieran infecciones graves sin subidas de temperaturas y subidas extremas
de la temperatura por estimulos débiles.

2.2.Enfermedad

Es frecuente observar crisis durante las épocas de enfermedad, aunque no exista fiebre.
Las enfermedades mas tendentes a generar crisis, tienen que ver con cepas viricas generadoras de gastroenteritis (sobre todo
rotavirus), virus catarrales (virus respiratorio sincitial), virus gripales y afecciones laringeas viricas. Entre las infecciones bacterianas,
suelen ser las dpticas las mas frecuentes.

En el Sindrome de Dravet, es muy frecuente que cualquier enfermedad genere descompensaciones. Las salidas dentales con o sin
fiebre suelen ser motivo también de alteracién.

Medidas
En ocasiones el médico aconseja dosis extras de benzodiacepinas durante el periodo de enfermedad.

En caso de epidemia en el colegio o la guarderia, puede ser Util mantener al afectado/a alejad@s de dichos focos, extremar medidas
preventivas de contacto (lavado de manos, usar su propia toalla...).

Con respecto al calendario vacunal, una vez que la comunidad cientifica ha demostrado que las vacunas no son las causas del
Sindrome de Dravet, la recomendacion médica es que tod@ afectad@ esté correctamente vacunad@.

Se deben utilizar los antipiréticos en las dosis y momentos recomendados por el personal sanitario para disminuir la posibilidad de
fiebre, un efecto secundario frecuente en la mayoria de las vacunas.

En aquellas situaciones en que existan antecedentes de convulsiones prolongadas tras vacunacién, se puede valorar, ante las
vacunaciones de recuerdo, hacer un analisis previo sanguineo para comprobar el estado de vacunacion del afectado/a. Existird un



grupo amplio de afectad@s con niveles de anticuerpos correctos, que no necesiten la dosis.
2.3.Variaciones de temperatura

Cambios en la temperatura del agua del bafio, bafios calientes, piscinas, calor ambiental, ejercicio, son motivos frecuentes de crisis.
Debemos tener cuidado con el calor administrado por secadores de pelo o agua directa caliente o fria sobre cuero cabelludo.

Medidas

Evitar entradas bruscas en piscinas y mar, usar trajes de neopreno, chalecos de frio.
Controlar el tiempo de estancia con cuerpo en el agua, sacando cada cierto tiempo (aproximadamente cada 5 minutos) en
afectad@s muy propens@s a crisis en el agua
Utilizacidn de gafas polarizadas para evitar las crisis reflejas del movimiento del agua en piscinas y mar.

En caso de calor ambiental, evitar ejercicio y refrescar continuamente.
Es muy importante evitar la deshidratacién, cuadros leves de deshidratacion provocan crisis.

Debemos recordar que la deshidratacidn es anterior a que el/la afectado/a note sed y que los problemas cognitivos en el Sindrome
de Dravet dificultan el reconocimiento de la sed, por lo que debemos administrar agua de forma preventiva y continua.

2.4. Fotosensibilidad
Hasta un 40 % de |@s afectad@s por Sindrome de Dravet, poseen este desencadenante.
En ocasiones es tan poco claro, que cuesta a las familias identificarlo.

Las crisis suelen ser provocadas por la estimulacidon luminosa intermitente (televisién y otros aparatos de imagen, luz solar,
videojuegos, luces fluctuantes, especialmente luces estroboscépicas y fluorescentes en mal funcionamiento). No siempre se
producen en ambientes de aumento de luminosidad, las situaciones de claro oscuro también son frecuentes, asi como la luz a través
de las hojas de los arboles.

También es muy caracteristico el reflejo de la luz sobre la nieve o el agua.

Tanto la fotosensibilidad como los patrones geométricos (patterns), pueden tener un componente de placer para el/la afectado/a,
sobre todo cuando las crisis resultantes son mioclonias. En estas situaciones el/la afectado/a busca las situaciones donde obtenet
este estimulo proconvulsivo.

Es también muy tipico el cierre y apertura de ojos voluntario para generar crisis o los movimientos de los dedos, como si fuera un
abanico delante de los ojos.
La pubertad puede aumentar la fotosensibilidad.

Los médicos suelen utilizar la estimulacidn intermitente durante el EEG para confirmarlo. También es de interés (y se hace poco)
llevar aparatos como las tabletas, videojuegos y otros aparatos de imagen a la prueba de EEG y comprobar si se altera el patrdn
eléctrico cuando interactia con los aparatos de imagen.

Medidas

Evitar los cambios bruscos de luz o los juegos con luces, si sabemos que le provocan crisis.
Estar atentos a los claros oscuros, retrasando las salidas bruscas de una situacion de oscuridad a luminosidad, buscando el
acostumbrarse. Usar salas de luminosidad intermedia para los cambios de luminosidad.

En situaciones de claridad primaveral, evitar arbolados y otras localizaciones generadoras de claros-oscuros.

Medidas que evitan luminosidad como cortinas, estores, etc.



Gafas polarizadas. Existe un estudio con gafas marca Zeiss Z1F133 en el Sindrome de Dravet, observdndose mejoria.

Parche oclusivo uniocular, los parches oculares en un ojo obtienen buen resultado en la fotosensibilidad y en los patrones. Debemos
cambiar el parche de ojo al menos cada 24 horas para evitar efectos secundarios oftalmoldgicos.

En ocasiones, algun@s afectad@s a |@s que las medidas anteriores no sirven, deben evitar salir durante el dia.

En los aparatos de imagen se deben buscar aquellas caracteristicas técnicas menos proconvulsivas (frecuencia Hertz alta ...). Utilizar
pantallas pequefias, aumentar la distancia del afectado/a al aparato. Colocar filtros de pantallas.

Limitar el tiempo de uso de videojuegos y tabletas.

Cuando hay un nimero elevado de crisis autoinducidas (se las provocan), puede estar indicado usar alguno de los fdrmacos que se
usan en la hiperactividad y el trastorno de la atencidn para evitar esa situacién de busqueda de placer. También son utiles las
terapias psicoldgicas y conductuales.

Alguno de los farmacos usados habitualmente en el Sindrome de Dravet, parecen tener mejor respuesta en las epilepsias
fotosensibles. Siempre y cuando la condicién del afectado/a lo permita, valoraremos usar valproato, benzodiacepinas y
levetiracetam.

2.5. Patrones Visuales
Los patrones geométricos lineales (rayas, cuadrados ...), pueden aparecer como desencadenantes, observamos dichos dibujos en
ropas, aceras, ladrillos de fachadas y otros.
Son altamente proconvulsivos en afectad@s con esta sensibilidad, los patrones derivados de situaciones de doble rejilla (andamios,

alcantarillas, escaleras mecanicas).

En ocasiones, se asocian con crisis secundarias a texturas y puntos elevados (el ejemplo mas clasico son los polos tipo lacoste, el
gotelé de las paredes, las cortinas), sobre todo cuando sobre esas texturas de resalte, incide la luz.

Es de destacar, que muchos de estos estimulos, requieren una fijacion de la vista continua durante unos segundos, lo que da una
oportunidad de apartarle la mirada y evitar la crisis.
Medidas

Parches y gafas.

Se encuentra beneficio, cuando ubicas algo que desvie la atencidn. Ejemplo Posters (carteles) colocados en mitad de la cortina. El/La
afectado/a tiende a fijar la vista en el poster y no en los sitios libres de la cortina.

Ubicar camisetas sin patrones en las aulas, para que |@s compafier@s se las puedan colocar encima de la camisa con rayas.
Ejercicio fisico y los cambios de temperatura que éste provoca, emocién, ansiedad y estrés, ruidos ambientales fuertes.
La Doctora Sanchez Carpintero, tiene publicado un caso de crisis secundaria a la musica.

Cada paciente tiene una susceptibilidad individual a los distintos factores, y aunque éstos son conocidos, lo ideal es saber qué le
provoca crisis a cada paciente para tratar de prevenirlas.



¢QUE HACER ANTE UNA CRISIS EPILEPTICA?
Durante la crisis

Identifica que esta con una crisis

Mantén la calma

Solicita ayuda

Recuerda la hora de inicio

Retira objetos peligrosos del drea, afloja prendas y

retira accesorios potencialmente lesivos (anillos,

cinturones, otros)

Coloca algo blando debajo cabeza

Protege la seguridad de la zona (sefializacidn, alejarse

de fuente de peligros, otros)

Permanece con el/la afectado/a

En casos especiales, sigue instrucciones médicas
(incluida la administracion de medicamentos) si existe
un protocolo firmado por médico o recibes
instrucciones de un médico por teléfono.

Si hay nduseas o vomito, colocar en decubito lateral
izquierdo (de costado).

Después de la crisis
Tranquiliza y explica
Relata situacion y observaciones a servicios de
urgencias prehospitalarios



- Si posees conocimiento, durante crisis aplica maniobras
de permeabilidad por via aérea.

- Sino posees conocimiento, intenta que la frente esté
un poco hacia atras y el mentdn hacia arriba y delante
para que respire mejor. No realizar si sospecha de
traumatismo.

QUE NO HACER ANTE UNA CRISIS EPILEPTICA

- Meter algo en la boca
- Sujetar con fuerza para evitar movimientos (riesgo de lesion)
- No administrar comida ni liquidos después de la crisis, hasta estar segur@s de recuperacién absoluta de conciencia (franja
de seguridad: 20 minutos)
ACTIVACION SERVICIOS DE URGENCIAS PREHOSPITALARIAS

Cuando NO Cuando SI
- En ocasiones no es necesario asistencia médica - Conocimiento de que es una primera crisis o dos crisis
inmediata ante una crisis en individuo con epilepsia sin recuperar conciencia entre ambas.
conocida. - Duracion de crisis superior a 5 minutos o recuperacion

de conciencia no plena tras crisis.

- Lesion durante la crisis.

- Evidencia de embarazo o conocimiento de patologia
cronica.

- Indicacion de activacién en el protocolo del afectado/a.

- Ausencia de persona que asuma observacion tras crisis
en préximas horas.

- Cualquier duda que manifieste testigos o persona que
aplica el auxilio.

4. SINDROME DE DRAVET

| Sindrome de Dravet es una enfermedad neuroldgica que cursa principalmente con crisis epilépticas no controladas, retraso mental
y alteraciones conductuales graves, asi como con uno de los indices de mortalidad mas elevado entre los sindromes epilépticos.

Fsta severa canalopatia neurolégica, estd determinada en casi un 80% de los casos por mutaciones en el gen SCN1A, gen que codifica
a subunidad alfa 1 del canal de sodio nav 1.1.

| Sindrome de Dravet debuta en menores de 1 afio previamente asintomaticos. En esta primera etapa, se suele acompafiar de crisis
tdnico-clénicas o tdnicas de duracién prolongada. A medida que |@s afectad@s crecen, van apareciendo otros tipos diferentes de

crisis como las mioclonias, las ausencias atipicas y las parciales complejas.

Hacia los 2 afios de edad, se suelen ver de forma mas evidente los retrasos cognitivos, las alteraciones conductuales y los trazados
2lectroencefalograficos alterados.

4.1.Incidencia

Se estima, que la incidencia de la enfermedad es entre 1;20.000 y 1;40.000 recién nacidos vivos. El Sindrome de Dravet es por tanto
una enfermedad rara.

Se calcula, que en Espaia debiera haber mas de 1000 afectad@s. En el momento actual, se estima que hay un@s 250-350
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correctamente diagnosticad @s.
4.2.¢éQué es el canal de sodio SCN1A?

s una estructura que permite que el sodio entre y salga de la neurona. Las neuronas necesitan para funcionar que haya iones (sodio,
ootasio, cloro...) que entren y salgan de ella.

De esta forma, en reposo, la neurona suele tener en el interior carga negativa, y en el exterior carga positiva. Cuando la neurona se
activa, por el paso de iones a través de sus canales, cambian las cargas. Por esto si se altera el funcionamiento del canal de sodio, |z
neurona dejara de funcionar correctamente.

4.3.Clinica
_os sintomas del Sindrome de Dravet se basan en la neurotriada:

Crisis epilépticas
Afectacion cognitiva
Alteraciones conductuales

Crisis epilépticas de diferentes expresiones, de dificil control y resistentes a la medicacién actual.

Retraso mental en la mayoria de |@s afectad@s, problemas del lenguaje y la comunicaciéon, acompafiado de otras alteraciones
neurolégicas como la ataxia, temblor de reposo.

Sintomas del espectro autismo en ocasiones y una elevada presencia de hiperactividad y trastorno de la atencion.

Problemas motores y ortopédicos (escoliosis, pies valgos, marcha tipica, otros), trastornos del suefio, alteraciones endocrinoldgicas y
metabdlicas, muerte subita en rangos elevados y otras afectaciones, son encontradas de forma habitual.

4.4. Diagnéstico
Adaptacion del Test Hattori
SitUate con el cuadro clinico que tuvo tu familiar el primer afio de vida

ITEMS PUNTOS
Inicio crisis en menor de 7 meses
5 0 mas crisis en el 12 afo de vida
Hemiconvulsion

Crisis focal

Mioclonias

Crisis prolongada

N WP P W WwWN

Crisis inducida por temperatura elevada del agua (bafio o
similar)
Mutacion missense en el SCN1A

Mutacion trucante en el SCN1A

Si el valor resultante es 6 6 mas, PIENSA EN DRAVET y coméntaselo a tu médico.
Seguramente volverd a reevaluar a tu familiar y le pedira si fuera necesario unas pruebas genéticas confirmatorias.

4.5. Tratamiento
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| Sindrome de Dravet es uno de los sindromes epilépticos con menos antiepilépticos utiles disponibles para su control. Esto es
debido a que por regla general los farmacos antiepilépticos de la familia de los bloqueantes de sodio, empeoran la enfermedad.

No existe un protocolo consensuado en el abordaje terapéutico de la enfermedad.

Los farmacos mas usados y las primeras opciones de los médicos son los siguientes:

Estiripentol, topiramato, valproato, benzodiacepinas y la dieta cetogénica.

_os datos que se van obteniendo sobre los estudios preclinicos y clinicos del cannabidiol (CBD) y la fenfluramina, invitan a pensar que
2n los proximos afios se encuadren de manera notoria en este primer estadio.

En afectad@s con muy mal control de crisis, se suele iniciar un peregrinaje por otras opciones terapéuticas:

Perampanel, Leviteracetam,bromuro , Zonesamida, etoxusimida , fenobarbital entre otros.

_Los farmacos que suelen empeorar la enfermedad, son:
“abarmazepina, fosfenitoina, lamotrigina, oxcarbazepina, fenitoina y vigabatrina.
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