
Página 1 de 6 
Rut Victorio Muñoz 

 

AON1010 

 
Un diagnóstico correcto a tiempo te puede cambiar la vida. Narcolepsia en un 

paciente pediátrico 

 

Autores 

Rut Victorio Muñoz, Mika Aiko Gesler, Paula Cases Bergón 

Afiliaciones 

Hospital Clínico Universitario de Valencia, Servicio Neurofisiología Clínica (R. 

Victorio Muñoz, M. Aiko Gesler, P. Cases Bergón) 

Correspondencia 

Rut Victorio Muñoz. Hospital Clínico Universitario de Valencia, Servicio 

Neurofisiología Clínica. 

E-mail 

rutvictoriomu@hotmail.com 

 

Resumen. Paciente de 15 años que acude a nuestra consulta por excesiva somnolencia 

diurna con importante afectación en su calidad de vida, tras haber sido valorada 

previamente a los 12 años en otro centro por el mismo motivo, sin haber llegado a un 

diagnóstico de certeza. Tras ser valorada, se le diagnostica narcolepsia de tipo 1, por lo 

que se inicia tratamiento con mejoría franca de su calidad de vida. Destacamos la 

importancia de un correcto diagnóstico a tiempo, muchas veces complejo en pacientes de 

edad pediátrica, en los que la clínica puede estar enmascarada por comportamientos 

propios de la edad. 

 

 

Introducción 

 

La narcolepsia es un trastorno hipotalámico, de etiología desconocida, con una 

prevalencia mundial que varía, afecta a unas 25-50 personas por cada 100.000 habitantes 

[1,2] y genera una importante afectación de la calidad de vida de los pacientes que la 

padecen, cuyo síntoma principal es la excesiva somnolencia diurna. Otros síntomas son 

las alucinaciones hipnagógicas e hipnopómpicas [3,4], la parálisis del sueño y, en el caso 

de la narcolepsia de tipo 1, la cataplejía. 

El diagnóstico en pacientes de edad pediátrica es a menudo complejo y puede conllevar 

un retraso en él, lo que puede repercutir de forma negativa en el desarrollo psicológico y 

social de estos pacientes. En la mayoría de las ocasiones no se piensa en este trastorno y 

los síntomas se engloban en un entorno de pereza, falta de interés o vaguería. 

 

 

Presentación del caso 
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Paciente de 15 años, sin antecedentes médicos de interés, estudiante de 4.º de la 

Educación Secundaria Obligatoria, deportista de élite (baloncesto), que acude a nuestra 

consulta remitida desde neurología por presentar episodios de somnolencia diurna en 

situaciones inapropiadas. 

Aporta resultados de pruebas realizadas dos años antes en otro centro médico, que 

incluyen resonancia magnética cerebral (normal), hemograma y bioquímica básicas 

(normal), y resultados de polisomnografía y test de latencias múltiples de sueño no 

concluyentes, con pérdida de seguimiento posterior. 

La paciente refiere episodios de inicio a los 12 años de excesiva somnolencia diurna, 

quedándose dormida en clase, entrenamientos deportivos y reuniones con amigos, con 

disminución 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 cataplejía (pérdida del tono cervical y de 

los miembros inferiores en situaciones de elevado componente emocional) y ocasional 

fragmentación del sueño. No cuenta episodios de parálisis del sueño ni de alucinaciones 

hipnagógicas ni hipnopómpicas. 

Su horario de descanso nocturno es adecuado (duerme de las 22:00 a las 7:00 horas, con 

algún despertar ocasional, y hace siestas de 60 y 120 minutos siempre que puede). No 

refiere otros trastornos del sueño (síndrome de piernas inquietas, parasomnias...). 

En la exploración física presenta peso de 75 kg, talla de 178 cm, índice de masa corporal 

de 23,7; en el test de Epworth tiene 14 puntos (somnolencia moderada) y en la escala 

pediátrica de somnolencia diurna, 27/32 puntos, lo que se considera patológico. En el 

cuestionario de Pittsburgh tiene 4/21, con puntuación en su componente 7 (disfunción 

diurna, con excesiva somnolencia diurna y alteración del ánimo asociado). 

Se solicita analítica con perfil tiroideo y férrico, y antígenos leucocitarios humanos 

(HLA), junto con polisomnografía y test de latencias múltiples de sueño, y 

cumplimentación de diarios de sueño de la semana previa a la realización del estudio, 

para asegurar una correcta higiene de sueño y una ausencia de privación de éste. 

Los resultados de la polisomnografía y el test de latencias múltiples de sueño (prueba 

considerada de referencia) son indicativos de narcolepsia, y cumple los criterios 

polisomnográficos (Clasificación internacional de los trastornos del sueño, tercera 

edición) de latencia de sueño en siestas ≤ 8 minutos (2,3 minutos en su caso) y cuatro 

períodos de comienzo de sueño en fase REM, uno registrado durante la polisomnografía 

nocturna previa (latencia REM de un minuto) y el resto en todas las siestas realizadas 

(Tabla y Figura). 

Tipaje de HLA de clase ll (DR): haplotipo HLA marcador de riesgo de narcolepsia: 

positivo. Alelos más probables: DRB1*15:01, DQA1*01:02 y DQB1*06:02. El resultado 

de la analítica sanguínea es normal. 

Inicialmente comienza tratamiento con metilfenidato 20 mg, y se realiza un ajuste de éste 

al alza, sin clara mejoría, por lo que se decide, tras consentimiento por parte de sus padres, 

iniciar tratamiento con pitolisant en pauta ascendente y reducción progresiva del 

metilfenidato hasta su suspensión completa. 

Durante las primeras semanas no presenta ningún efecto adverso, pero tampoco clara 

mejoría. Es en la tercera semana, con dosis de 27 mg/día, cuando desaparece 

completamente la somnolencia y mejoran significativamente los episodios de cataplejía. 

Actualmente, y tras un año de tratamiento, la paciente sigue con dicha dosis, con 

normalización de sus actividades diurnas (si bien combina con buena higiene de sueño y 

siestas programadas) y con resultados académicos excelentes. 
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Discusión 

 

El déficit crónico de sueño, en relación con el entorno y el estilo de vida, es la principal 

causa de somnolencia diurna excesiva en la población pediátrica [5] y se acentúa en la 

adolescencia, como es el caso de nuestra paciente. A estas edades muy frecuentemente se 

restan horas de sueño para dedicarlas a otro tipo de tareas (académicas, ocio, dispositivos 

electrónicos, relaciones sociales con amigos, etc.), con los efectos negativos psicológicos, 

físicos y sociales que esto conlleva, aún más 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 acudían a clase con menos de ocho horas 

de sueño [6]. 

Todo ello dificulta enormemente el diagnóstico diferencial de una hipersomnia de origen 

central, como la narcolepsia, con otras etiologías relacionadas con el déficit crónico de 

sueño (uso de nuevas tecnologías, horarios inadecuados, cuestiones laborales y sociales 

de los padres, problemas médicos agudos o crónicos, trastornos primarios del sueño como 

apnea obstructiva del sueño, síndrome de piernas inquietas, movimientos periódicos de 

las extremidades y trastornos del ritmo circadiano: síndrome de retraso de fase, síndrome 

de adelanto de fase, parasomnias, inadecuada higiene del sueño, efectos secundarios a 

medicaciones e insomnio) [5]. En nuestro caso, la paciente llegó a consulta tres años 

después de la consulta inicial sin un diagnóstico certero, con una clara afectación tanto de 

su vida académica como a nivel psicosocial. Es importante destacar que la depresión y la 

ansiedad son las comorbilidades psiquiátricas más comunes en pacientes pediátricos con 

narcolepsia [7]. Tras una correcta anamnesis y con unos estudios previos no concluyentes 

(polisomnografía + test de latencias múltiples de sueño), se decidió 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 diagnóstica con alta sospecha clínica. 

En este punto se inició tratamiento conservador mediante siestas programadas y 

tratamiento farmacológico con metilfenidato, con escasa mejoría de la somnolencia 

diurna, pese a diferentes cambios en la posología. Se valoró el uso de oxibato sódico, pero 

la madre lo rechazó por la dificultad que conlleva la administración de dicho fármaco 

(tener que levantarse para dar una segunda dosis a las tres horas de la primera toma 

nocturna). Finalmente, se decidió iniciar tratamiento con pitolisant [8] asociado al 

metilfenidato, con reducción progresiva de este último, con franca mejoría a las tres 

semanas de tratamiento. 

En la actualidad, y tras más de un año de tratamiento, no ha presentado efectos 

secundarios, con desaparición de la somnolencia e importante reducción en los episodios 

de cataplejía. 

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 patología crónica, y aporten apoyo en 

todos los ámbitos. No olvidemos la dificultad que conlleva mantener un estilo de vida 

ordenado en estas edades, por lo que el entorno debe hacerse partícipe en este aspecto. 

Asimismo, resulta de gran importancia que el paciente sea consciente de la toma de la 

medicación, por lo que recomendamos prescribir fármacos de fácil posología. 

 

 

Conclusiones 
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La narcolepsia en edad pediátrica es un importante problema de salud que puede acarrear 

consecuencias negativas en cuanto al desarrollo físico, psicológico y social de estos 

pacientes. Dado que los síntomas en estas edades pueden se sutiles y atípicos [9], es de 

especial importancia realizar un diagnóstico temprano e iniciar un tratamiento precoz para 

optimizar la calidad de vida de los pacientes. 

Para ello debe haber una correcta información que se inicie desde el entorno familiar, 

extendiéndose al entorno escolar y sanitario, para poder poner en marcha todo el 

engranaje diagnóstico-terapéutico lo antes posible. 
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Tabla. Hallazgos de polisomnografía + test de latencias múltiples del sueño.  
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Figura. Hipnograma nocturno y TLMS de la paciente. 

 

 
 

 
 


