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Caso clinico. Presentamos el caso de un paciente varoén de 14 afios cuyo sintoma cardinal
es la somnolencia diurna excesiva sin otro cuadro clinico acompanante. Dicha
somnolencia le provoca problemas escolares tanto con los profesores como con sus
compafieros. Conclusion. Estos sintomas han ido progresando con la edad y han
condicionado tanto su vida como la de su familia, por lo que han recurrido a diversos
especialistas recibiendo distintos diagnosticos y tratamientos sin mejoria.

Introduccion

La narcolepsia es un trastorno neuroldgico con un retraso diagnostico de mas de 10 afios
desde el inicio de los sintomas [1]. En particular, en la narcolepsia infantil, los sintomas
pueden enmascarar la enfermedad y atribuir ésta a problemas conductuales, como el
trastorno por déficit de atencion e hiperactividad; trastornos mentales, como la depresion;
o incluso relacionar algunos sintomas con la esquizofrenia. Por otro lado, la historia
clinica puede ser més compleja de realizar, por temores que pueda tener el propio nifio
con miedo a expresarse o verbalizar algunos episodios angustiosos, como la parélisis del
suefo o las alucinaciones. El caso que presentamos ha supuesto un reto diagnostico, dado
que la Unica manifestacion clinica referida es la hipersomnia en ausencia de otros
sintomas caracteristicos de la narcolepsia, asi como la presencia de otros trastornos del
suefio que pueden actuar como factor de confusion.

Presentacion del caso

Paciente de 14 afos sin antecedentes personales ni familiares de interés. Desde hace
varios afos presenta somnolencia diurna excesiva, referida por sus profesores, tras lo cual
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se decide comenzar un estudio con diversos especialistas. Inicialmente valoraron la
posibilidad de que se tratara de un trastorno por déficit de atencidén/hiperactividad, que
fue descartado posteriormente. Tras ello decidieron acudir a otro especialista que le
sugirio, tras la realizacion de un diario de suefo, que podria tratarse de un retraso de fase,
e iniciaron tratamiento con melatonina y medidas de higiene del suefio, sin mejoria. Dada
la persistencia de la somnolencia, decidieron iniciar tratamiento farmacologico con
metilfenidato, con buena evolucion clinica durante el primer afio, pero que requeria dosis
cada vez mayores, por lo que finalmente se le derivo a nuestra unidad de suefio. Negaba
episodios de cataplejia, paralisis del suefio ni alucinaciones hipnagogicas ni
hipnopdmpicas [2]; inicamente resaltaba su madre la hipersomnia en situaciones tanto
pasivas como activas, como, por ejemplo, hablando o escribiendo. La escala de Epworth
fue de 16/21. Se realizé una polisomnografia con test de latencias multiples del suefio
(TLMS), cuyo resultado mostrd una eficiencia del suefio del 94,4%, con una latencia de
inicio del suefo de 6,5 minutos, y se conformaron cuatro ciclos de suefio completos,
destacando un porcentaje de suefio REM reducido (9,1%). El indice de movimientos
periddicos de las piernas durante el suefio fue de 13,3 (Tabla I). Respecto al TLMS, se
objetivo una latencia media de REM de dos minutos y tres comienzos de suefio en fase
REM (Tabla IT). Dadas la presencia de un indice de movimientos periddicos de las piernas
durante el suefio elevado y la reduccion del suefio REM durante la polisomnografia que
podria actuar como factor de confusion en el TLMS, se inici6 tratamiento con clonacepam
0,25 mg, con franca mejoria clinica durante varios meses. En el seguimiento reaparece la
somnolencia por lo que solicitamos tipaje del HLA-DQB1*0602, que resulto6 positivo, y
se volvid a plantear un nuevo estudio de suefio mediante polisomnografia y TLMS. El dia
de la prueba cumpliment¢ la escala de Ullanlinna, cuyo resultado fue de 9/46. El resultado
de la polisomnografia y el TLMS fue eficiencia del suefio del 96%, cuatro ciclos de suefio,
latencia de inicio de suefio de 10 minutos con disminucion del suefio REM (10,8%) y
mejoria del indice de movimientos periodicos de las piernas durante el suefio de 5/hora
(Tabla I). Respecto al TLMS, la latencia media fue de 6,3 minutos con cuatro comienzos
de suefio en fase REM y una latencia media de REM de 4,5 minutos (Tabla II). Ante estos
resultados se inici6 tratamiento con pitolisant [3] y se amplio el estudio mediante puncion
lumbar para determinar los valores de hipocretina en el liquido cefalorraquideo, cuyo
resultado fue de 78,9 pg/mL (patologico < 110 pg/mL). Durante el seguimiento se ha ido
bajando la dosis de metilfenidato, de una dosis inicial de 54 mg hasta una dosis de 18 mg,
en virtud del incremento del pitolisant hasta 36 mg [4,5], y se ha conseguido un correcto
control de la somnolencia sin efectos adversos y con un clara mejoria del rendimiento
escolar.

Discusion

La presencia de trastornos de suefio concomitantes o una clinica menos representativa
puede actuar como un factor de confusion a la hora del diagndstico de la narcolepsia [6].
En el caso actual, la confirmacion diagnostica tras el segundo TLMS junto con el
resultado de la puncioén lumbar ha sido clave para el manejo y la decision terapéutica de
dicho paciente. Un dato que se debe destacar es la ausencia de sintomas compatibles con
cataplejia, teniendo la oportunidad de prevenir tanto al nifio como a la familia de la
posible aparicion de dicha sintomatologia y de poderla controlar antes de que la clinica
se presente con mayor gravedad.
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Conclusiones

Es de vital importancia conocer las distintas manifestaciones clinicas caracteristicas de
cada tramo de edad para una mejor aproximacion diagnostica. La determinacion de los
niveles de hipocretina en el liquido cefalorraquideo puede ser clave en el tratamiento
terapéutico, sobre todo en casos donde existan dudas diagnosticas. No debemos olvidar
que en este tipo de paciente es clave el tratamiento no farmacologico con medidas de
higiene de suefio y siestas programadas.
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Tabla 1. Datos obtenidos durante el estudio de movimientos periddicos de las piernas

durante el suefio.

1. PSG 2. PSG

Latencia (minutos) 6,5 minutos 10

minutos
Latencia REM (minutos) 147 minutos 172

minutos
Eficiencia del suefio (%) 94% 96,5%
Ciclos de sueio 4 4
Vigilia (%) 0% 0%
Fase N1 (%) 0,5% 0,1%
Fase N2 (%) 44% 60%
Fase N3 (%) 46% 28,9%
Fase REM (%) 9,1% 10,8%
Indice de PLM 13,3/hora 5/hora
IAH 0,2 0,3

IAH: indice de apnea-hipopnea; PLM: movimientos periddicos de las piernas durante el

suefio; PSG: polisomnografia.
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Tabla II. Datos obtenidos en el test de latencias multiples del suefio.

1. TLMS 2.° TLMS
Latencia media (minutos) 4,5 minutos 6,3
minutos
Latencia REM (minutos) 2 minutos 4,5
minutos
N.° de episodios REM 5 8
N.° de siestas con REM 3/4 4/4
(SOREM)

SOREM: comienzo de suefio en fase REM; TLMS: test de latencias multiples del suefo.



