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Un diagnéstico correcto a tiempo te puede cambiar la vida. Narcolepsia en un
paciente pediatrico
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Resumen. Paciente de 15 afios que acude a nuestra consulta por excesiva somnolencia
diurna con importante afectacion en su calidad de vida, tras haber sido valorada
previamente a los 12 afos en otro centro por el mismo motivo, sin haber llegado a un
diagnostico de certeza. Tras ser valorada, se le diagnostica narcolepsia de tipo 1, por lo
que se inicia tratamiento con mejoria franca de su calidad de vida. Destacamos la
importancia de un correcto diagnostico a tiempo, muchas veces complejo en pacientes de
edad pediatrica, en los que la clinica puede estar enmascarada por comportamientos
propios de la edad.

Introduccion

La narcolepsia es un trastorno hipotaldmico, de etiologia desconocida, con una
prevalencia mundial que varia, afecta a unas 25-50 personas por cada 100.000 habitantes
[1,2] y genera una importante afectacion de la calidad de vida de los pacientes que la
padecen, cuyo sintoma principal es la excesiva somnolencia diurna. Otros sintomas son
las alucinaciones hipnagdgicas e hipnopompicas [3,4], la paralisis del suefio y, en el caso
de la narcolepsia de tipo 1, la cataplejia.

El diagndstico en pacientes de edad pediatrica es a menudo complejo y puede conllevar
un retraso en él, lo que puede repercutir de forma negativa en el desarrollo psicolégico y
social de estos pacientes. En la mayoria de las ocasiones no se piensa en este trastorno y
los sintomas se engloban en un entorno de pereza, falta de interés o vagueria.
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Paciente de 15 afios, sin antecedentes médicos de interés, estudiante de 4.° de la
Educacion Secundaria Obligatoria, deportista de €lite (baloncesto), que acude a nuestra
consulta remitida desde neurologia por presentar episodios de somnolencia diurna en
situaciones inapropiadas.

Aporta resultados de pruebas realizadas dos afos antes en otro centro médico, que
incluyen resonancia magnética cerebral (normal), hemograma y bioquimica basicas
(normal), y resultados de polisomnografia y test de latencias multiples de suefio no
concluyentes, con pérdida de seguimiento posterior.

La paciente refiere episodios de inicio a los 12 afios de excesiva somnolencia diurna,
quedandose dormida en clase, entrenamientos deportivos y reuniones con amigos, con
disminucién importante del rendimiento escolar y con interferencia negativa en sus
relaciones sociales (no puede ir a viajes escolares, porque se queda dormida en las
excursiones...). Refiere también episodios de cataplejia (pérdida del tono cervical y de
los miembros inferiores en situaciones de elevado componente emocional) y ocasional
fragmentacion del suefio. No cuenta episodios de paralisis del suefio ni de alucinaciones
hipnagogicas ni hipnopémpicas.

Su horario de descanso nocturno es adecuado (duerme de las 22:00 a las 7:00 horas, con
algin despertar ocasional, y hace siestas de 60 y 120 minutos siempre que puede). No
refiere otros trastornos del suefio (sindrome de piernas inquietas, parasomnias...).

En la exploracion fisica presenta peso de 75 kg, talla de 178 c¢cm, indice de masa corporal
de 23.7; en el test de Epworth tiene 14 puntos (somnolencia moderada) y en la escala
pediatrica de somnolencia diurna, 27/32 puntos, lo que se considera patoldgico. En el
cuestionario de Pittsburgh tiene 4/21, con puntuacion en su componente 7 (disfuncion
diurna, con excesiva somnolencia diurna y alteracion del &nimo asociado).

Se solicita analitica con perfil tiroideo y férrico, y antigenos leucocitarios humanos
(HLA), junto con polisomnografia y test de latencias multiples de suefio, y
cumplimentacion de diarios de suefio de la semana previa a la realizacion del estudio,
para asegurar una correcta higiene de suefio y una ausencia de privacion de éste.

Los resultados de la polisomnografia y el test de latencias multiples de suefio (prueba
considerada de referencia) son indicativos de narcolepsia, y cumple los criterios
polisomnograficos (Clasificacion internacional de los trastornos del suefio, tercera
edicion) de latencia de suefio en siestas < 8§ minutos (2,3 minutos en su caso) y cuatro
periodos de comienzo de suefio en fase REM, uno registrado durante la polisomnografia
nocturna previa (latencia REM de un minuto) y el resto en todas las siestas realizadas
(Tabla y Figura).

Tipaje de HLA de clase 11 (DR): haplotipo HLA marcador de riesgo de narcolepsia:
positivo. Alelos mas probables: DRB1*15:01, DQA1*01:02 y DQB1*06:02. El resultado
de la analitica sanguinea es normal.

Inicialmente comienza tratamiento con metilfenidato 20 mg, y se realiza un ajuste de éste
al alza, sin clara mejoria, por lo que se decide, tras consentimiento por parte de sus padres,
iniciar tratamiento con pitolisant en pauta ascendente y reduccion progresiva del
metilfenidato hasta su suspension completa.

Durante las primeras semanas no presenta ningiin efecto adverso, pero tampoco clara
mejoria. Es en la tercera semana, con dosis de 27 mg/dia, cuando desaparece
completamente la somnolencia y mejoran significativamente los episodios de cataplejia.
Actualmente, y tras un afio de tratamiento, la paciente sigue con dicha dosis, con
normalizacidn de sus actividades diurnas (si bien combina con buena higiene de suefio y
siestas programadas) y con resultados académicos excelentes.

l)ioProjet
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Discusion

El déficit cronico de sueio, en relacion con el entorno y el estilo de vida, es la principal
causa de somnolencia diurna excesiva en la poblacion pediatrica [5] y se acentia en la
adolescencia, como es el caso de nuestra paciente. A estas edades muy frecuentemente se
restan horas de suefio para dedicarlas a otro tipo de tareas (académicas, ocio, dispositivos
electronicos, relaciones sociales con amigos, etc.), con los efectos negativos psicologicos,
fisicos y sociales que esto conlleva, ain mas en pacientes con narcolepsia.

De hecho, existe un estudio a nivel nacional que corrobora la existencia de una
somnolencia diurna excesiva hasta de un 52,8% en una muestra de 750 adolescentes en
el rango de edad de nuestra paciente, los cuales acudian a clase con menos de ocho horas
de suefio [6].

Todo ello dificulta enormemente el diagnostico diferencial de una hipersomnia de origen
central, como la narcolepsia, con otras etiologias relacionadas con el déficit cronico de
suefio (uso de nuevas tecnologias, horarios inadecuados, cuestiones laborales y sociales
de los padres, problemas médicos agudos o cronicos, trastornos primarios del suefio como
apnea obstructiva del suefo, sindrome de piernas inquietas, movimientos periddicos de
las extremidades y trastornos del ritmo circadiano: sindrome de retraso de fase, sindrome
de adelanto de fase, parasomnias, inadecuada higiene del suefio, efectos secundarios a
medicaciones e insomnio) [5]. En nuestro caso, la paciente llegd a consulta tres afios
después de la consulta inicial sin un diagndstico certero, con una clara afectacion tanto de
su vida académica como a nivel psicosocial. Es importante destacar que la depresion y la
ansiedad son las comorbilidades psiquiadtricas mas comunes en pacientes pediatricos con
narcolepsia [7]. Tras una correcta anamnesis y con unos estudios previos no concluyentes
(polisomnografia + test de latencias multiples de suefio), se decidi6 realizarlos de nuevo
junto con otras pruebas complementarias, que en este caso fueron positivas para
narcolepsia, lo que denota la importancia de repetir algunas exploraciones
complementarias cuando exista duda diagnostica con alta sospecha clinica.

En este punto se inicid tratamiento conservador mediante siestas programadas y
tratamiento farmacoldgico con metilfenidato, con escasa mejoria de la somnolencia
diurna, pese a diferentes cambios en la posologia. Se valoré el uso de oxibato sédico, pero
la madre lo rechaz6 por la dificultad que conlleva la administracion de dicho farmaco
(tener que levantarse para dar una segunda dosis a las tres horas de la primera toma
nocturna). Finalmente, se decidi6 iniciar tratamiento con pitolisant [8] asociado al
metilfenidato, con reduccion progresiva de este ultimo, con franca mejoria a las tres
semanas de tratamiento.

En la actualidad, y tras mds de un afio de tratamiento, no ha presentado efectos
secundarios, con desaparicion de la somnolencia e importante reduccion en los episodios
de cataplejia.

En nuestra experiencia, consideramos que es importante un abordaje multidisciplinar, en
el que tanto el paciente como su entorno cercano (familiares, docentes y amigos)
entiendan y asuman la ‘carga’ de sobrellevar esta patologia crénica, y aporten apoyo en
todos los ambitos. No olvidemos la dificultad que conlleva mantener un estilo de vida
ordenado en estas edades, por lo que el entorno debe hacerse participe en este aspecto.
Asimismo, resulta de gran importancia que el paciente sea consciente de la toma de la
medicacion, por lo que recomendamos prescribir farmacos de facil posologia.

Conclusiones
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La narcolepsia en edad pediatrica es un importante problema de salud que puede acarrear
consecuencias negativas en cuanto al desarrollo fisico, psicoldgico y social de estos
pacientes. Dado que los sintomas en estas edades pueden se sutiles y atipicos [9], es de
especial importancia realizar un diagndstico temprano e iniciar un tratamiento precoz para
optimizar la calidad de vida de los pacientes.

Para ello debe haber una correcta informacidon que se inicie desde el entorno familiar,
extendiéndose al entorno escolar y sanitario, para poder poner en marcha todo el
engranaje diagnostico-terapéutico lo antes posible.
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Tabla. Hallazgos de polisomnografia + test de latencias multiples del suefo.

POLISOMNOGRAFIA TEST DE LATEN CIA§ MULTIPLES
DEL SUENDO
Latencia sueno:
Comienzo del 11.06 P - 4 minutos
registro 17 SIESTA - Fase M1
Latencia suefio REM:
Fin del registro 0703 AM 5 minutos
Latencia suefio:
Latencia de inicio 3.8 min - 0 minwtos
del suefio 20 SIESTA - Fase M1-M2-N32
Latencia suenoc REM:
Latencia REM 1 min -1 minuto
Latencia suefio:
Tlnmp_o Totalde | 486 minutos (7.7h) -3 minutos
Suedio (TST) 33 SIESTA -fase N1
Latencia suerio REM:
indice de 98, 4% -15 minutos
continuidad del
sueno (SC):
indice de 97 6% Latencia mediade 2.2 minutos
eficiencia del suefio:
suefio
Tiempo total en 12 min
vigilia
Microarousals 10.6Mh (87%
espontanens —
efecto laboratorio)
Porcentaje fases M (7, 7%), N2
de sueno 139,8%), N3
(31.4%) REM
(21.0%).
indice 0.6
apneahipopneas
indice 4 PLMs/hara,
movimientos [periodic imb
perigdicos movement sleep)
piernas
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Figura. Hipnograma nocturno y TLMS de la paciente.
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