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Trastornos del aprendizaje: definiciones
Alfonso Amado Puentes(1), Aarón Fernández del Olmo(2), Ana Roche Martínez(3), Lorena Joga Elvira(3), 
Leticia Pías Peleteiro(4), María Luisa Poch Olivé(5), Inmaculada Ramos Sánchez(6), Esther Cardo Jalón(7)

(1) Hospital Álvaro Cunqueiro. Vigo 
(2) Hospital San Juan de Dios. Sevilla

(3) Hospital Parc Taulí. Sabadell
(4) Hospital San Juan de Déu. Barcelona

(5) Hospital San Pedro. Logroño
(6) Hospital Universitario Virgen Macarena. Sevilla

(7) Hospital Son Llátzer. Palma de Mallorca

Amado Puentes A, Fernández del Olmo A, Roche Martínez A, Joga Elviera L, Pías Peleteiro L, Poch Olivé ML, et al. 
Trastornos del aprendizaje: definiciones. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:1-10.

INTRODUCCIÓN

Se revisan en este protocolo los distintos pro-
blemas de aprendizaje que pueden presentar 
los niños en edad escolar, que persisten a lo 
largo de los estudios y que pueden repercutir 
en la edad adulta. Se describen los trastornos 
específicos recogidos en la clasificación del 
DSM-5 y otros trastornos no contemplados 
en ella pero que es importante conocer por su 
incidencia, por tener características propias o 
por estar asociados a otros procesos del neu-
rodesarrollo. En la primera parte se revisan las 
definiciones y los criterios de los trastornos de 
aprendizaje (TA), y en la segunda parte se com-
pleta el protocolo con el enfoque diagnóstico y 
el abordaje terapéutico. 

Se estima que entre el 5 y el 15% de los niños en 
edad escolar tienen problemas de aprendizaje. 
El 80% de ellos tiene un trastorno de la lectu-
ra, principalmente, pero también se pueden 
afectar otras habilidades específicas como la 
expresión escrita, el cálculo o la resolución de 

problemas matemáticos. Un tercio de ellos se 
acompañan de un trastorno por déficit de aten-
ción con hiperactividad (TDAH). Las dificultades 
en estas habilidades pueden conducir al fraca-
so escolar y tener un impacto negativo en la 
conducta y en las actividades, tanto en la etapa 
escolar como en la vida adulta. Más allá de un 
rendimiento académico bajo, estas personas 
presentan mayor riesgo de tener peor salud 
mental, están más expuestos al bullying, al 
abandono escolar y al desempleo/subempleo, 
por lo que es importante reconocerlos y actuar 
tempranamente. 

2. TRASTORNO ESPECÍFICO DEL APRENDIZAJE 

2.1. Concepto y clasificación 

Un trastorno específico del aprendizaje  es una 
dificultad específica en una o más habilidades 
necesarias para aprender, que comienza du-
rante la edad escolar y persiste hasta la edad 
adulta, causando un rendimiento académico 

www.aeped.es/protocolos
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sustancialmente inferior al nivel o calidad es-
perados para la capacidad intelectual y la ins-
trucción recibida. Se considera un trastorno 
del neurodesarrollo con base neurobiológica. 
El DSM-5 establece el término de TA y dife-
rencia tres áreas que pueden verse afectadas: 
dificultades en lectura (dislexia), dificultades 
en la expresión escrita (disgrafía) y dificultades 
matemáticas (discalculia) (Tablas 1 y 2). Ade-
más, categoriza la gravedad: 

Se considera leve cuando existen algunas di-
ficultades en una o dos áreas académicas que 
el individuo puede compensar, con buen fun-

cionamiento, si recibe adaptación adecuada 
o servicios de ayuda. Se considera moderado 
cuando las dificultades son notables en una o 
más áreas, de manera que el individuo tiene 
pocas probabilidades de llegar a ser compe-
tente sin algunos periodos de enseñanza in-
tensiva y especializada durante la edad escolar 
(se necesita ayuda y adaptación en la escuela, 
en casa y en el lugar de trabajo). Las dificul-
tades graves afectan a varias áreas académi-
cas, por lo que precisa enseñanza constante 
e intensiva individualizada y especializada 
durante toda la escolarización, e incluso pos-
teriormente. 

Tabla 1. Criterios diagnósticos DSM-5

A. Dificultad en el aprendizaje y en la utilización de las aptitudes académicas, evidenciado por la presencia de al menos uno de los 
siguientes síntomas que han persistido por lo menos durante 6 meses, a pesar de las intervenciones dirigidas a estas dificultades:
1. Lectura de palabras imprecisa o lenta con esfuerzo (p.ej., lee palabras sueltas en voz alta incorrectamente o con lentitud y vacilación, 

con frecuencia adivina palabras, presenta dificultad para expresar bien las palabras)

2. Dificultad para comprender el significado de lo que lee (p.ej., puede leer un texto con precisión pero no comprende la oración, las 
relaciones, las inferencias o el sentido profundo de lo que lee)

3. Dificultades ortográficas (p.ej., puede añadir, omitir o sustituir vocales o consonantes)

4. Dificultades para la expresión escrita (p. ej., comete múltiples errores gramaticales o de puntuación en una oración, organiza mal 
el párrafo, la expresión escrita de ideas no es clara)

5. Dificultades para dominar el sentido numérico, los datos numéricos o el cálculo (p. ej., comprende mal los números, su magnitud 
y sus relaciones, cuenta con los dedos para sumar números de un solo dígito en lugar de recordar la operación matemática como 
hacen sus iguales, se pierde en el cálculo aritmético y puede intercambiar los procedimientos)

6. Dificultades con el razonamiento matemático (p. ej., tiene gran dificultad para aplicar los conceptos, hechos u operaciones 
matemáticas para resolver problemas cuantitativos)

B. Las aptitudes académicas afectadas están sustancialmente y en grado cuantificable por debajo de lo esperado para la edad cronológica 
del individuo e interfieren significativamente con el rendimiento académico o laboral, o con las actividades de la vida cotidiana, que se 
confirman con medidas (pruebas) estandarizadas administradas individualmente y con una evaluación clínica integral. En individuos 
de 17 años o más, la historia documentada de las dificultades del aprendizaje se puede sustituir por la evaluación estandarizada

C. Las dificultades de aprendizaje comienzan en la edad escolar, pero pueden no manifestarse totalmente hasta que las demandas de 
las aptitudes académicas afectadas superan las capacidades limitadas del individuo (p. ej., en exámenes cronometrados, la lectura o 
escritura de informes complejos y largos para un fecha límite inaplazable, tareas académicas excesivamente pesadas)

D. Las dificultades de aprendizaje no se explican mejor por discapacidades intelectuales, trastornos visuales o auditivos no corregidos, 
otros trastornos mentales o neurológicos, adversidad psicosocial, falta de dominio en el lenguaje, de instrucción académica o de 
directrices educativas inadecuadas

Nota: Se han de cumplir los cuatro criterios diagnósticos basándose en una síntesis clínica de la historia del individuo 
(del desarrollo, médica, familiar, educativa), informes escolares y evaluación psicoeducativa.

www.aeped.es/protocolos
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2.2. Etiología 

Parece que una serie de factores neurobiológi-
cos, genéticos, epigenéticos y ambientales pue-
den ser los responsables de estos trastornos en 
los que se ve afectada la capacidad del cerebro 
para percibir o procesar información verbal o no 
verbal de forma eficaz y con exactitud. Las bases 
genéticas se sospechan por la alta heredabilidad 
detectada, que es superior al 0,6, y por una corre-
lación significativa entre las diferentes manifes-
taciones; existe un riesgo relativo más elevado 
en familiares de primer grado, que es de 4 a 8 ve-
ces mayor para la lectura y de 5 a 10 veces mayor 
para el cálculo, por ejemplo. La neuroimagen fun-
cional permite conocer diversas áreas cerebrales 
implicadas en estos procesos como, por ejemplo, 
la activación de regiones correspondientes a la 
encrucijada parieto-temporo-occipital izquierda 
en el proceso de lectura. Los factores de riesgo 
adquiridos y ambientales, como el nacimiento 
prematuro o bajo peso al nacer, las infecciones 

congénitas, la situación de privación de estímu-
los, etc., se relacionan con mayor posibilidad de 
presentar estas dificultades.

2.3. Trastorno específico del aprendizaje de la 
lectura 

Se encuentra subclasificado en DSM-5 como TA 
con dificultad en la lectura 315.00 (F81.0), con 
una descripción de aptitudes que incluyen pre-
cisión, velocidad, fluidez y comprensión de la 
lectura de forma global, planteando el término 
dislexia como una alternativa que engloba va-
rias manifestaciones. Los problemas se inician 
en algunos casos incluso antes de aprender a 
leer, con manifestaciones en el lenguaje, que 
son motivo de preocupación y de atención por 
parte de la familia y el pediatra. Podemos sos-
pecharlo cuando el niño: 

 • Presenta problemas en el reconocimiento de 
palabras de forma precisa.

Tabla 2. Especificadores DSM-5 según áreas y subaptitudes alteradas

Dificultad en la lectura 
315.00 (F81.0)

Dificultad en la expresión escrita 
315.2 (F81.1)

Dificultad matemática 
315.1 (F81.2)

• Precisión en la lectura de palabras
• Velocidad o fluidez lectora
• Comprensión de la lectura

• Corrección ortográfica
• Corrección gramatical y de la 

puntuación 
• Claridad/organización de la escritura

• Sentido de los números
• Memorización de operaciones aritméticas
• Cálculo correcto o fluido
• Razonamiento matemático

La dislexia es un término alternativo 
utilizado para referirse a un patrón 
de dificultades de aprendizaje que 
se caracteriza por problemas en el 
reconocimiento de palabras de forma 
precisa o fluida, deletrear mal y tener poca 
capacidad ortográfica. Si se utiliza este 
término para especificar este patrón 
de dificultades, también es importante 
especificar cualquier dificultad 
adicional presente, como dificultades 
de comprensión de la lectura o del 
razonamiento matemático

La discalculia es un término alternativo 
utilizado para referirse a un patrón de 
dificultades que se caracteriza por problemas 
de procesamiento de la información numérica, 
aprendizaje de operaciones aritméticas y 
cálculo correcto o fluido. Si se utiliza discalculia 
para especificar este patrón particular de  
dificultades matemáticas, también es 
importante especificar cualquier dificultad 
adicional presente, como dificultades del 
razonamiento matemático o del razonamiento 
correcto de las palabras 
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 • Le cuesta aprender el sonido de las letras y 
asociar un sonido a una letra (corresponden-
cia fonema-grafema). 

 • Deletrea mal.

 • Le cuesta evocar nombres específicos como 
colores, letras, números.

 • Presenta dificultades para aprender secuen-
cias verbales como los días de la semana, los 
meses del año, el abecedario, etc.

 • Cuenta con poca fluidez en la lectura, come-
te errores de sustitución, omisión, inversión, 
etc., lo que lleva a una lectura lenta, forzada, 
con interrupciones, poco automatizada.

 • Le resulta difícil aplicar las normas ortográ-
ficas.

 • Presenta dificultades en la comprensión 
lectora.

 • En ocasiones tiene problemas en la expre-
sión escrita, problemas ortográficos o pro-
blemas en el razonamiento matemático. 

 • Sufre problemas de rendimiento en mate-
máticas que pueden deberse a las dificulta-
des en la baja comprensión de enunciados.

 • Suele rechazar la actividad de la lectura.

 • Obtiene malos resultados en exámenes es-
critos.

Los enfoques diagnósticos y terapéuticos se ex-
ponen más adelante. Hay que tener en cuenta 
que una parte importante de niños que tienen 
TA presentan asociado un trastorno de atención, 
y es importante hacer un diagnóstico diferencial 

entre los niños que asocian ambos trastornos 
o valorar si las dificultades lectoras son secun-
darias a patrones impulsivos, característicos de 
trastornos como el TDAH, que van a afectar a la 
correcta fluidez lectora o a la comprensión de 
los textos. También es conveniente descartar 
problemas de índole sensorial visual y auditiva, 
así como la existencia de problemas en lo que 
respecta a la propia adquisición del lenguaje. 

2.4. Trastorno específico del aprendizaje de la 
escritura

Se encuentra subclasificado en DSM-5 como TA 
con dificultades en la expresión escrita 315.2 
(F81.81). Se observan dificultades en la ortogra-
fía, la corrección gramatical, el uso de signos de 
puntuación, la claridad y organización escrita, 
etc., que se sitúan en unos niveles por debajo 
de lo esperado para la edad, la capacidad inte-
lectual y la respuesta en otros aprendizajes. Se 
ha utilizado el término disgrafía para hablar de 
las dificultades específicas que afectan a la es-
critura libre, el dictado y la copia. Generalmente 
se asocia una dificultad para la lectura.

Las dificultades pueden ser de diferentes tipos: 

 • Dificultades específicas, como recordar 
la correspondencia entre los sonidos y los 
signos gráficos (correspondencia fonema-
grafema); en etapas más avanzadas, la difi-
cultad para conseguir expresar las ideas de 
una forma ordenada.

 – En la disgrafía superficial, la conversión 
fonema-grafema es correcta, pueden es-
cribir palabras al dictado, pero hay dificul-
tades para escribir palabras homófonas 
(aquellas que suenan igual pero se escri-
ben diferente), palabras desconocidas, 
seudopalabras... 
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 – En la disgrafía fonológica se afecta el me-
canismo de conversión fonema-grafema, 
por lo que resulta difícil escribir palabras 
nuevas, palabras función (artículos, pro-
nombres...), se cometen errores contex-
tuales, se producen sustituciones de gra-
femas, omisiones, fragmentaciones, etc. 

 – En el caso de la disgrafía mixta, se com-
binan las dificultades de la superficial y 
la fonológica, y aparecen problemas para 
la escritura, tanto de palabras conocidas 
como de palabras nuevas, cambiando a 
veces a la hora de escribir palabras que se 
quieren escribir por otras parecidas. 

 • Dificultades de tipo motor que hacen difí-
cil conseguir dirigir los movimientos de las 
manos para representar los signos gráficos y 
que se deben a trastornos de la coordinación 
motriz o a trastornos específicos del movi-
miento en los que únicamente presenta 
una mala caligrafía o trazo; en este caso se 
habla de disgrafia motriz. El trastorno de la 
coordinación se expone ampliamente en el 
protocolo correspondiente. 

Al igual que en el trastorno lector, conviene 
diferenciar patrones impulsivos de escritura 
característicos del TDAH que van a afectar a 
la fluidez del trazo provocando distorsión en 
la grafía, omisiones de elementos de las fra-
ses escritas, etc. El trastorno TDAH se expone 
ampliamente en el protocolo correspondiente. 

2.5. Trastorno específico del aprendizaje del 
cálculo y la matemática 

Se encuentra subclasificado en DSM-5 como 
TA con dificultad matemática 315.1 (F81.2), 
incluye un amplio rango de dificultades rela-

cionadas con los aprendizajes numéricos a los 
que hace referencia el término discalculia que 
engloba: problemas del sentido numérico, para 
la memorización de operaciones aritméticas, 
para el cálculo correcto y fluido, para el razo-
namiento matemático correcto, y resolución 
de problemas.

El concepto del número es la base sobre la que 
se asienta el desarrollo matemático, al que se 
sigue el desarrollo de las operaciones aritmé-
ticas básicas hasta conseguir el cálculo mental 
y el razonamiento matemático. Otros factores 
lingüísticos y visoespaciales pueden estar tam-
bién implicados, así como la disfunción ejecuti-
va o problemas en la memoria de trabajo (Figu-
ra 1) al igual que en los TA anteriores. 

3. OTROS TRASTORNOS TA NO CLASIFICADOS 
EN DSM-5

Algunos de los problemas que manifiestan di-
ficultades para avanzar en los aprendizajes no 
están incluidos en la clasificación de DSM-5, 
pero nos ha parecido interesante comentarlos. 
Son trastornos que pueden deberse a dificulta-
des con procesos cognitivos como la memoria, 
la dificultad de control de impulsos, la destreza 
y coordinación motriz, la integración visuoes-
pacial, etc. Se ha diferenciado en la bibliografía 
bajo distintas terminologías. Algunos de ellos, 
como el trastorno de la coordinación o el TDAH, 
son tratados ampliamente en otros protocolos, 
por lo que no vamos a profundizar en ellos. 

Hacemos una revisión breve de problemas 
como la amnesia del desarrollo (AD), el tras-
torno de aprendizaje no verbal (TANV), el tras-
torno de aprendizaje procedimental (TAP), el 
denominado DAMP (déficit de atención, motor 
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y percepción), el trastorno de procesamiento 
auditivo (TPA) y los relacionados con trastor-
nos genéticos y circunstancias adversas para 
el aprendizaje. 

3.1. Amnesia del desarrollo (AD)

Es un trastorno del neurodesarrollo poco fre-
cuente en la infancia, que no suele hacerse evi-
dente hasta la etapa escolar. Afecta de forma 
característica al recuerdo libre y a la memoria 
episódica (ME) o autobiográfica, que hace refe-
rencia al contexto de los recuerdos y a cómo se 
experimentan, en un lugar y tiempo concretos. 
Quedan preservados el cociente intelectual, la 
memoria semántica (adquisición, retención y 
utilización de conocimientos), la memoria pro-
cedimental o implícita, la memoria inmediata 
o sensorial, la memoria de trabajo (corto plazo) 
y el reconocimiento. Desde un punto de vista 

evolutivo, la ME influye en la conducta futura: 
permite recordar los errores para aprender de 
ellos y lograr una mejor planificación y adapta-
ción a los eventos cotidianos. En este trastorno 
existen antecedentes compatibles con hipoxia-
isquemia perinatal y en la neuroimagen se ob-
servan lesiones hipocámpicas bilaterales y una 
alteración en la ME en la valoración neurop-
sicológica. Hay que diferenciar los principales 
trastornos que deben tenerse en cuenta en el 
diagnóstico diferencial de la AD, como son: 

 • Trastorno por déficit de atención con hi-
peractividad: especialmente en aquellos 
pacientes con un perfil más inatento (TDA). 
Las dificultades en memoria episódica de los 
pacientes con AD pueden ser confundidas 
con los olvidos o descuidos típicos que pre-
sentan los pacientes con TDA. En el caso de 
la AD los errores se cometen por una altera-

Figura 1. Factores lingüísticos y visoespaciales implicados en la discalculia

Combinaciones 
matemáticas: recuperación 

de hechos matemáticos 
básicos

Sentido del número o 
representación mental de 

cantidad (primera habilidad 
/ dificultad emergente)

Dificultades para 
comprender el enunciado 

de los problemas

Dificultad para el cálculo 
o discalculia

Dificultades con el lenguaje 
de las matemáticas sobre 
la lectura y comprensión 

de números/símbolos

Problemas para planificar 
y verificar un problema 

matemático

• Exigencias visoespaciales 
   y de organización 
• Problemas para una  
   secuencia temporal 
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ción de la ME, mientras que en los pacientes 
con TDA son secundarios a una alteración 
primaria de las funciones ejecutivas.

 • Trastorno del espectro autista (TEA): los 
pacientes con AD presentan conductas que 
pueden sugerir un trastorno del espectro 
autista por su necesidad de adhesión a las 
rutinas. No obstante, a diferencia del TEA, 
los niños con AD tienen una buena inten-
ción comunicativa y habilidades sociales.

3.2. Trastorno de aprendizaje no verbal (TANV)

Es un diagnóstico poco conocido que no se 
contempla en las clasificaciones diagnósticas 
(DSM o CIE) pero que debe tenerse en cuenta 
por estar presente en la práctica clínica e inci-
dir en el aprendizaje escolar. Hay que diferen-
ciarlo de trastornos específicos como dislexia, 
discalculia o disgrafía, teniendo en cuenta que 
en ocasiones aparecen dificultades en lecto-
escritura como consecuencia del propio TANV. 
Las dificultades que existen entran dentro de 
los aprendizajes de tipo más procedimental 
y presentan coincidencias con el trastorno 
del aprendizaje procedimental (TAP), de tipo 
motriz, visoespaciales y constructivas, y en el 
área social y adaptativa, dada su dificultad en 
la interpretación de la información no verbal. 
Desde el punto de vista neuropsicológico, sue-
len enmarcarse dentro de un síndrome hemis-
férico derecho del desarrollo. Estos problemas 
en el reconocimiento y uso de información no 
verbal y de reconocimiento del contexto social 
han sido ordenadas por Rourke (Tabla 3). Hay 
que señalar una mejoría en los aprendizajes y 
la interpretación de los aspectos emocionales 
cuando se emplea una vía auditiva verbal en 
el TANV, a diferencia de otros procesos con di-
ficultades sociales y emocionales. 

3.3. Trastorno de aprendizaje procedimental 
(TAP)

En este trastorno se ven afectadas las funcio-
nes de integración visuoespacial y visuocons-
tructiva, así como la adquisición de ciertas 
habilidades perceptivomotoras. Se caracteriza 
por presentar un déficit de aprendizaje motor 
(o una dispraxia gestual) y de ciertas destrezas 
cognitivas en que está implicada la memoria 
implícita que interviene en la adquisición gra-
dual de los hábitos cognitivos y motores y en 
su automatización. Los niños presentan una 
torpeza motora en motricidad amplia (grue-
sa), como correr, saltar, montar en bicicleta, 
nadar, etc., y también en motricidad fina, como 
manualidades, tareas plásticas, abrocharse los 
botones, manejar un lápiz... En la escritura es 

Tabla 3. Dificultades presentes en el TANV 

• Déficit bilateral en la percepción táctil algo más marcado en 
el hemicuerpo izquierdo (puede traducirse en una disgnosia 
digital)

• Déficit bilateral en coordinación psicomotora, algo más 
marcado en hemicuerpo izquierdo (presencia de dispraxia)

• Dificultades para organización visuoespacial (dificultades 
visoperceptivas que pueden variar)

• Dificultad para trabajar con información nueva y adaptarse 
a situaciones complejas (como consecuencia de dificultades 
en las funciones ejecutivas)

• Déficit en resolución de tareas no verbales, formación de 
conceptos y creación de hipótesis (problemas en la coherencia 
central).

• Dificultades en percepción del sentido del tiempo (de índole 
ejecutiva nuevamente)

• Buen desarrollo de habilidades verbales automatizadas 
• Verborrea caracterizada por ser mecánica, repetitiva dentro de 

los trastornos de pragmática del lenguaje (prosodia y dobles 
sentidos gestionados a nivel hemisférico derecho).

• Déficits en la mecánica aritmética 
• Déficits importantes en la percepción, juicio y en la interacción 

social (muy relacionadas con la no percepción correcta del 
lenguaje no verbal e interpretación gestual)
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frecuente la presencia de disgrafía motora. 
Son frecuentes también las dificultades en 
la automatización de la lectura, la escritura y 
los procesos elementales de cálculo. También 
presentan problemas en la interpretación de 
referencias espaciales y temporales, referentes 
métricos, el concepto del dinero, la compren-
sión de los esquemas, el uso contextual del 
lenguaje, etc. La dificultad para automatizar 
procesos sobrecarga el trabajo del sistema eje-
cutivo y ello ocasiona la lentitud, el cansancio 
y la ineficacia en las tareas académicas. Se han 
establecido como criterios para el diagnóstico 
las dificultades en la coordinación motora, en 
las praxias constructivas, en la relación social 
y en los aprendizajes escolares, así como la dis-
crepancia entre la inteligencia verbal y la no 
verbal en las evaluaciones neuropsicológicas. 

3.4. El síndrome de déficit de atención, del 
control motor y de la percepción (DAMP)

Es un trastorno del neurodesarrollo que tiene 
algunas características compartidas con otros, 
por lo que es difícil delimitar sus criterios. Suele 
solaparse con el subtipo inatento del TDAH y 
el trastorno de la coordinación motora en va-
rios aspectos. Los niños comparten criterios 
de inatención, bajo control de interferencia, 
dificultades en la flexibilidad cognitiva, velo-
cidad de reacción y alteraciones en las tareas 
motrices que se deben generalmente a la alta 
distracción. Teniendo en cuenta la clasificación 
de Rourke, el DAMP se incluiría dentro del subti-
po caracterizado por puntuaciones altas en las 
funciones verbales con respecto a las funciones 
manipulativas. Estos niños presentan un mar-
cado déficit atencional, que podría acertada-
mente considerarse, más que un déficit en la 
atención en sí mismo, como cierta tendencia 
a la hiperfocalización (poner atención en el 

detalle); son lentos en la ejecución de tareas 
y además presentan una significativa torpeza 
motora, pero las respuestas en la evaluación 
lingüística se encuentran cercanas a lo normal. 

3.5. Trastorno de procesamiento auditivo (TPA)

Es la consecuencia de una alteración en la per-
cepción, análisis y procesamiento de la infor-
mación auditiva. Afecta a la comprensión del 
habla, a la evolución lingüística, a la capaci-
dad de escucha y a la posibilidad de aprender 
de una forma eficaz debido a la dificultad de 
atender y discriminar. La audición periférica y 
otros ámbitos de competencia cognitiva deben 
estar dentro de los límites de la normalidad. En 
ocasiones aparece como trastorno único, otras 
veces aparece asociado al TDAH de predominio 
inatento, con el que hay que hacer diagnóstico 
diferencial. Se observa dificultad para mante-
ner la atención durante las explicaciones ver-
bales y para cumplir las consignas dadas ver-
balmente, dificultad en memorizar enunciados 
y nombres, en la repetición secuencial tanto de 
palabras como de números, retraso del lengua-
je y dificultades en las relaciones, que se ven 
aumentadas cuando la información verbal se 
produce en ambientes sonoros; pueden enten-
der mejor cuando la persona que habla está 
dentro de su campo visual.

3.6. Trastornos asociados a otros procesos

Como se ha comentado previamente en el 
apartado de etiología, se han descrito factores 
genéticos, epigenéticos y ambientales que in-
fluyen en las bases fisiopatológicas de los tras-
tornos del aprendizaje. En estudios de cohorte 
de determinados síndromes de causa genética 
se han delineado perfiles característicos de di-
ficultades del aprendizaje. En casos de exposi-

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Trastornos del aprendizaje: definiciones

9

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

ción prenatal a agentes teratógenos también 
se han caracterizado diversas alteraciones en 
neurodesarrollo y aprendizaje. En otras situa-
ciones asociadas a factores de riesgo posnatal, 
como acontecimientos vitales adversos, enfer-
medades crónicas o maltrato infantil, también 
puede haber una repercusión en el desarrollo 
cognitivo y el ritmo de los aprendizajes, refor-
zando la importancia de identificar el contexto 
individual en el que se producen las dificulta-
des escolares. El reconocimiento de las particu-
laridades y del perfil neuropsicológico de mu-
chas de estas entidades y situaciones facilitan 
una orientación específica e individualizada 
para optimizar el progreso en aprendizajes y 
mejorar la adaptación funcional de estos ni-
ños y niñas. Detallamos a continuación varios 
ejemplos que ilustran algunas de las situacio-
nes más habituales en la consulta pediátrica. 

3.7. Trastornos del aprendizaje asociados a 
síndromes de base genética 

En la Tabla 4 se pueden observar las caracte-
rísticas de aprendizaje que acompañan a los 
síndromes más frecuentes.

3.8. Trastornos del aprendizaje asociados  
a factores ambientales pre- y posnatales

La exposición prenatal a agentes teratogénicos 
o tóxicos puede inducir de forma variable altera-
ciones estructurales y en el neurodesarrollo. Las 
consecuencias potenciales de la exposición pre-
natal al alcohol son un ejemplo paradigmático de 
discapacidad intelectual prevenible. Los trastor-
nos del espectro alcohólico fetal (TEAF) presentan 
déficits variables que pueden incluir problemas 
físicos, conductuales, cognitivos y trastornos del 

Tabla 4. Trastornos del aprendizaje asociados a síndromes de base genética

Síndrome de Down, la cromosomopatía más frecuente asociada a discapacidad intelectual, presenta un perfil neurocognitivo y 
neuroconductual único, con un trastorno del aprendizaje de grado leve o moderado, atribuido a la trisomía de múltiples genes que incluyen 
DYRK1A, SINJ1 y SIM2. El perfil característico incluye un afectación predominante de las funciones verbales, déficit atencional y funciones 
ejecutivas. Las habilidades de aprendizaje no verbal, intención comunicativa y memoria son fortalezas relativas en estos escolares

Síndrome de X-Frágil, considerada la causa heredada más prevalente de discapacidad intelectual y causa monogénica de autismo 
(dominante ligada a X). Asocia un espectro variable de dificultades de aprendizaje, conducta y afectación cognitiva. Las niñas afectas 
presentan una expresión más leve y con frecuencia un diagnóstico más tardío. El perfil de dificultades de aprendizaje está marcado por 
un retraso en el desarrollo del lenguaje, déficits atencionales, hiperactividad, ansiedad social y sintomatología en el espectro autista

Síndrome de Williams, causado por microdeleción en la región 7q11.23, muestra de media un déficit cognitivo leve, con discrepancia 
de puntos fuertes y débiles. Presentan un perfil característico en habilidades lingüísticas y sociabilidad, con fortalezas en el uso de 
vocabulario concreto, gramática y memoria verbal. Presentan sin embargo mayores dificultades en uso social y pragmático del lenguaje, 
que es importante tratar de forma dirigida. Con frecuencia asocian también un déficit de atención e hiperactividad

Síndrome de microdeleción 22q11.2 (que incluye los fenotipos del síndrome de DiGeorge o síndrome velocardiofacial). Se observa un 
perfil neuropsicológico en el que destaca un cociente verbal más desarrollado que el manipulativo, condicionando un trastorno del 
aprendizaje no verbal. Presentan déficits en procesamiento no verbal, habilidades visoespaciales, atención y memoria de trabajo. Por 
otra parte, cuentan con mayores facilidades en memoria verbal, lectura y ortografía

Síndrome de Noonan, variantes patogénicas en PTPN11 y otros genes relacionados. Se describen trastornos del aprendizaje en un 25%, 
nivel cognitivo ligeramente inferior a la media, con mayores dificultades en desarrollo y articulación de lenguaje, lectura y ortografía, 
así como déficit atencional y de funciones ejecutivas

Síndrome de Prader-Willi, alteración en la región 15q11-q13, presenta un fenotipo conductual característico y asocia alteraciones 
cognitivas habitualmente en el rango de la discapacidad leve, así como trastornos del aprendizaje: dislexia, dificultades en aritmética 
y escritura. Mayor facilidad relativa para la lectura
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aprendizaje, en los que destacan las dificultades 
atencionales y de memoria verbal. 

La presencia de factores posnatales como la fal-
ta de estimulación o cuidados adecuados tam-
bién pueden ocasionar déficits en el neurode-
sarrollo, ya que este periodo es especialmente 
vulnerable a los factores externos. El maltrato 
infantil, ya sea físico, psicológico o emocional, 
puede tener consecuencias en la regulación 
neuroendocrina y en los sistemas de neuro-
transmisión e inmunidad, y puede provocar 
cambios en volumen de diversas estructuras 
cerebrales, etc., con repercusión neuropsicoló-
gica a largo plazo: disminución del coeficiente 
intelectual (CI) global, afectación de las funcio-
nes atencionales, memoria, funciones ejecuti-
vas y lenguaje. La comorbilidad con dificultades 
emocionales y conductuales repercute asimis-
mo en un peor ritmo de aprendizaje. Ante un 
escolar con variaciones o cambios en la progre-
sión del aprendizaje hay que estar alerta para 
evaluar su contexto individual y sociofamiliar, 
con el fin de poder detectar factores ambien-
tales de riesgo que a veces son desconocidos.
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Trastornos del aprendizaje: abordaje e intervención. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:11-17.

1. ABORDAJE DE LOS TRASTORNOS  
DE APRENDIZAJE

1.1. Prevención y detección 

En investigaciones realizadas en nuestro país 
se constata que un 11% de los niños de 0 a 6 
años asignados a un equipo de Pediatría de 
Atención Primaria (AP) presenta un problema 
de neurodesarrollo, en muchas ocasiones de-
tectado en los programas de cribado y control 
del niño sano, otras veces en el seguimiento del 
niño nacido con factores de riesgo y, en ocasio-
nes, referido por la familia. 

En los dos primeros años se detectan funda-
mentalmente los niños con retrasos del desa-
rrollo motor, cognitivo y del lenguaje. En edades 
posteriores, cuando el niño acude a la escuela, 
la consulta familiar suele ser motivada porque 
observan que el niño no aprende, tiene una alte-
ración de la conducta, problemas de sueño, etc., 

o han recibido información por parte del colegio 
de un posible trastorno en el aprendizaje (TA). 

Las preocupaciones expresadas por los padres 
acerca del desarrollo han sido consideradas 
como una buena herramienta de detección. 
En los estudios de investigación que evalúan 
cuestionarios dirigidos a ellos, se concluye que 
sus respuestas deben valorarse tanto como la 
propia presencia de signos anormales en la 
exploración. Como herramienta de detección, 
es importante aprovechar cualquier visita (de 
seguimiento, rutinaria o por enfermedad) para 
comentar con los padres las preocupaciones o 
problemas sobre el desarrollo de sus hijos. 

Otro aspecto que es necesario tener en cuenta 
es la detección de problemas asociados o deri-
vados de los TA: están más expuestos al acoso 
escolar, tienen mayor vulnerabilidad ante pro-
blemas psicológicos y emocionales propios de 
la dificultad y estos se ven favorecidos por la 
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cronicidad del trastorno: menor autoestima, in-
seguridad, ansiedad, etc. Todo ello puede origi-
nar problemas de conducta o quejas somáticas 
que son el principal motivo que lleva a consultar 
al pediatra. Tras una buena anamnesis y valora-
ción, son puestas de manifiesto las dificultades 
de aprendizaje que son la causa del problema. 

Desde la perspectiva de la prevención, inte-
resa señalar la situación de riesgo que viven 
algunos niños que han estado expuestos a 
experiencias adversas como negligencia, es-
casa estimulación para el aprendizaje, situa-
ciones de maltrato familiar, etc., que tenemos 
la responsabilidad de prevenir cualquiera de 

los profesionales relacionados con la infancia 
para poner en marcha los recursos educativos 
y sociales necesarios. 

1.2. Claves diagnósticas

El diagnóstico de un TA es un proceso. La de-
tección del problema se puede realizar por 
parte de la familia, en el centro educativo 
infantil de 0 a 3 años, en la escuela o en la 
consulta de Pediatría (Figura 1). 

La anamnesis debe incluir: historia clínica deta-
llada centrada en antecedentes familiares, an-
tecedentes personales de riesgo, información 

Figura 1. Algoritmo 

Familia EscuelaSospecha de trastorno de aprendizaje

Pediatría Atención Primaria

Neuropediatría
Exploración. 

Pruebas complementaria

Salud mental infantojuvenil
Valoración 

psicológicacomplementaria

Tratamiento multidisciplinar
Seguimiento evolutivo multimodal

Coordinación interinstitucional
Apoyo familiar

Diagnóstico diferencial de TA
Criterios de DSM-5: TA específicos de lectura, escritura y cálculo

Otros trastornos: TANV, AD, TAP, TDAH, etc.
Comorbilidad

Factores de riesgo positivos
Determinar presencia de dificultades o signos de alerta

Anamnesis. Evaluación clínica
Indicadores de Tablas 1 y 2

Exploración física y neurológica
Informes escolares, del tutor y del equipo orientación psicopedagógica

Valoración de la visión y de la audición
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sobre el desarrollo del niño en los diferentes 
contextos, conocimiento de las variaciones en 
las distintas áreas de aprendizaje, aptitudes 
y actitudes ante las tareas escolares básicas, 
etc. Es importante recoger también datos sobre 
problemas psicosociales que puedan influir en 
bloqueos a nivel emocional.  

Es necesario recabar información orientada ha-
cia la aplicación de los criterios de detección 
de dificultades en las diferentes áreas, que se 
pueden llevar a cabo en la consulta: 

 • En la Tabla 1 se enumeran los signos y sín-
tomas que pueden facilitar la detección de 

Tabla 1. Signos y síntomas de problemas de aprendizaje según grupos de edad y ciclo escolar

A. Signos y síntomas de problemas de aprendizaje: ciclo infantil

Problemas al pronunciar palabras

Problemas para encontrar la palabra correcta

Dificultad para aprender los versos infantiles 

Problemas para aprender y recordar el alfabeto, números, colores, formas, días de la semana

Dificultad para seguir instrucciones o aprender rutinas

Dificultad para controlar pinturas, lápices y tijeras, o para colorear dentro de las líneas

Problemas con los botones, cremalleras, broches de presión; aprender a atarse los zapatos

Evita o se resiste a participar en actividades que requieren habilidades que no posee

B. Signos y síntomas de problemas de aprendizaje: edades 5-9 años

Dificultad para aprender la conexión entre letras y sonidos

Incapaz de mezclar sonidos para formar palabras. Problemas para separar las sílabas

Confunde palabras básicas al leer. Puede deletrear de forma inventada. La lectura en voz alta es lenta, imprecisa, requiere mucho esfuerzo

Lento para aprender nuevas habilidades. Dificultad para secuenciar números y letras. Mala comprensión de la lectura; deletrea 
mal; trabajos escritos de mala calidad

Constantemente escribe mal las palabras y comete errores frecuentes

Problemas para aprender conceptos matemáticos básicos, problemas para comprender la magnitud que representa un número

Dificultad para conceptos temporales, fechas, nombres, números

C. Signos y síntomas de problemas de aprendizaje: edades 10-13 años

Dificultad con la comprensión lectora o las habilidades matemáticas

Problemas con preguntas de prueba abiertas y problemas verbales

No le gusta leer y escribir; evita leer en voz alta; presenta problemas en la comprensión lectora significativos, dificultad para leer 
texto corrido, lentitud

Mala letra, muchos errores de ortografía

Habilidades de organización deficientes (el dormitorio, la tarea, el escritorio es desordenado y
desestructurado)

Problemas para seguir las discusiones en el aula y expresar pensamientos en voz alta

Deletrea la misma palabra de manera diferente en un solo documento
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problemas en el aprendizaje escolar en fun-
ción de la edad. 

 • Además de estos criterios generales, existe 
una prueba sencilla de aplicación en la con-
sulta de control, hacia los 4 años, referida en 
la bibliografía (test para la detección tempra-
na de las dificultades en el aprendizaje de 
la lectura y la escritura; Cueto et al., 2015), 
que permite detectar posibles dificultades 
en el aprendizaje de la lectura y escritura a 
esa edad para poder actuar tempranamente. 

 • En cuanto a dificultades en el aprendizaje 
matemático, los indicadores de discalculia 
se enumeran en la Tabla 2. 

La evaluación clínica incluye la exploración 
física completa de todos los órganos y siste-
mas, además de la neurológica detallada. Se 
completa con el informe escolar, esencial para 
conocer las dificultades y las habilidades del 
alumno. El informe escolar y el estudio psico-
educativo que realizan los profesionales de 
educación (equipos de orientación psicoedu-
cativa) son un documento administrativo que 
tiene un carácter técnico e informativo y sirve 
para comunicar los resultados de las pruebas 
neuropsicológicas y concretar las necesidades 
específicas, el tipo de ayuda que precisa y las 
líneas generales de intervención y seguimien-
to desde el punto de vista educativo. 

Tabla 2: Indicadores de discalculia 

Indicadores en la discalculia

Incapacidad para reconocer o estimar cantidades y si su respuesta es razonable

Incapacidad de contar hacia atrás

No logra una correcta escritura de los números, como sí hacen sus compañeros en los primeros cursos escolares

Incapacidad o mucha dificultad para realizar series numéricas

Confusión con grafismos parecidos: entre el 3 y el 8, por ejemplo

Invierte, rota o traspone números: el caso más frecuente es confundir el 6 con el 9

Dificultades en la coordinación espaciotemporal: problemas para organizar números, columnas o seguir la direccionalidad 
apropiada de los procedimientos

Debilidad en la orientación espacial y visual

Confunde la derecha y la izquierda 

Tiene una velocidad de procesamiento lenta cuando deben resolver problemas matemáticos

Dificultad para completar secuencias

Tendencia a no poder copiar o seguir patrones

Problemas para manejar aspectos con dinero

Retraso para poder adquirir el proceso de la lectura del reloj y decir la hora qué es

Incapacidad para manejar su tiempo en las actividades diarias

Confusión de signos matemáticos

Muchos problemas para recordar y comprender conceptos, reglas, fórmulas y secuencias matemáticas: tablas de multiplicar y secuencia 
de la división
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Los datos obtenidos por la anamnesis, la explo-
ración y los informes escolares son esenciales 
para poder llegar a un diagnóstico y poner en 
marcha los recursos educativos y apoyos que 
sean necesarios según los problemas asociados 
o derivados de la dificultad de aprendizaje. Es 
importante descartar posibles déficits senso-
riales auditivos y visuales. 

Como ya hemos explicado, en el caso de los 
trastornos específicos del aprendizaje podemos 
aplicar los criterios del DSM-5. Los trastornos 
no clasificados se pueden orientar por los in-
formes escolares. Recordemos que los criterios 
diagnósticos utilizados para TA son cuatro: 

 • La persistencia de los síntomas durante al 
menos 6 meses, a pesar de las intervencio-
nes específicas.

 • El deterioro de habilidades individuales, con 
efectos negativos en el rendimiento escolar. 

 • El inicio en la edad escolar, incluso si el des-
orden pudiera manifestarse plenamente 
más tarde.

 • La ausencia de criterios de exclusión: 

 – Discapacidad intelectual. 

 – Intervención educativa fragmentaria e 
inadecuada. 

 – Deficiente competencia lingüística en el 
idioma utilizado para la instrucción aca-
démica.

 – Problemas sensoriales lo suficientemen-
te significativos como para justificar las 
dificultades de aprendizaje (problemas 
sensoriales visuales y auditivos).

La situación ideal para realizar el diagnóstico se 
da cuando varios profesionales se coordinan en 
equipo para obtener una información precisa 
en los tres ámbitos: salud, educación y servicios 
sociales. 

La derivación a Neuropediatría o a Salud Men-
tal debe ser valorada individualmente según 
las características de cada caso, teniendo en 
cuenta la comorbilidad existente o la necesidad 
de completar la valoración o pruebas médicas 
especiales. 

En muy pocas ocasiones hay que realizar otras 
pruebas de tipo médico como neuroimagen y 
analítica genética. Solo están indicadas si los 
antecedentes peri- y posnatales o la exploración 
muestran algún signo compatible con patología 
del sistema nervioso y en las ocasiones en que 
se estudia la amnesia del desarrollo (AD). 

La aplicación de test y escalas de valoración psi-
copedagógica corresponden a profesionales es-
pecializados y experimentados en su aplicación 
e interpretación, no son test para aplicación en 
las consultas de Pediatría. Se exponen de forma 
abreviada en la Tabla 3 las principales escalas y 
test de valoración que se emplean en el infor-
me escolar (psicoeducativo) para conocimiento 
del área que evalúa cada uno de ellos. 

1.3. Abordaje terapéutico 

El diagnóstico temprano y la posterior interven-
ción son clave, pues los efectos de una aten-
ción a tiempo son permanentes y evitan otros 
trastornos derivados del TA. La intervención 
debe ser multifactorial, multi- e interdiscipli-
nar y debe iniciarse en la etapa de Atención 
Temprana (AT) y prolongarse durante la edad 
escolar. Conviene priorizar la prevención des-
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de los ámbitos sanitario, educativo y social de 
forma coordinada. Hay que tener en cuenta 
que los niños de estas edades se encuentran 
en un periodo de gran plasticidad neuronal 
con posibilidades de desarrollo de los proce-
sos perceptivos y cognitivos que son esenciales 
para las habilidades de atención, percepción, 
memoria, etc. 

Además, hay que atender a los problemas 
asociados al fracaso escolar como el bajo au-
toconcepto, la mala autoestima, los proble-
mas emocionales, de comportamiento y de 
adaptación. Las estrategias psicopedagógicas 
y las adaptaciones educativas se llevan a cabo 
por los profesionales en coordinación con la 
familia, que participa de forma activa en la 
educación de sus hijos y otros profesionales 
de apoyo.

El tratamiento debe basarse en tres áreas fun-
damentales: 

 • Intervención con el niño:

 – Psicoeducación del trastorno adaptada a 
la edad del paciente.

 – Basado en estimular las funciones pre-
servadas y buscar estrategias compen-
satorias.

 – Es útil el uso de herramientas y estrate-
gias (diarios, alertas y autoinstrucciones, 
entre otros) para facilitar el aprendizaje 
escolar y las actividades cotidianas.

 • Intervención con la familia:

Es básica la psicoeducación de la familia y 
el apoyo que se les preste tanto en la épo-
ca del diagnóstico como en el seguimiento 
posterior. 

 • Intervención en la escuela:

 – Psicoeducación del trastorno.

 – Adaptaciones escolares metodológicas.

 – Entrenamiento en el uso de estrategias 
de compensación.

El éxito de la terapia será mayor si se inicia de 
forma precoz, flexible y dinámica, adaptándola 
a cada caso particular.

El tratamiento farmacológico no está indica-
do en los TA a no ser que se acompañen de un 
trastorno comórbido.

Tabla 3: Principales escalas y test de valoración de 
los trastornos de aprendizaje

Valoración de la capacidad cognitiva-intelectual: 
WISC-V; WPPSI; K-ABC; LEITER-R; BADyG-R; IGF-R

Valoración de las funciones visoconstructivas y visoperceptivas:
test de copia de una figura compleja de Rey; NEPSY-II

Valoración de las funciones lingüísticas:
CELF-5; Peabody, test de vocabulario en imágenes; ITPA; NEPSY-II

Valoración de las funciones ejecutivas y el control atencional:
CARAS-R, test de percepción de diferencias; CPT-3; Conners; 
NEPSY-II; BRIEF; ENFEN

Valoración de las habilidades académicas:
• Lectura: PROLEC y PROLEC-R; PROLEC-SE; BECOLE (E-M-S); 

ECLE 1-2-3
• Leximétricas: TALE; EMLE-TALE
• Escritura: PROESC; BECOLE (E-M-S). Ortografía: PRO 1-2-3
• Matemáticas: TEDI-MATH; WRAT; BAS3; CAB-DC; CMA

Baterías de evaluación que incluyen componentes relacionados 
con la evaluación de la lectura y escritura: 
CUMANES; CUMANIN; Luria-DNI; REINAL; test Barcelona
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1. INTRODUCCIÓN

Es indiscutible que las habilidades comunica-
tivas desarrolladas en los primeros cinco años 
de vida y consolidadas en los años escolares 
posteriores tienen un papel fundamental en 
el desempeño social, académico y laboral, así 
como en el bienestar personal/emocional a lo 
largo de la vida del individuo.

Las patologías del lenguaje son heterogéneas 
y engloban a un grupo muy diverso de alte-
raciones de su desarrollo, genéticas o adqui-
ridas, caracterizadas principalmente por un 
déficit en la comprensión, producción y uso 
del lenguaje. La diversidad en la etiología, las 
manifestaciones clínicas, el pronóstico y el tra-
tamiento, junto a la alta frecuencia (10-15% en 
menores de 6 años) hace que la atención a los 
niños que las presentan suponga un reto para 
el pediatra de Atención Primaria (AP). 

El habla se define como la producción de so-
nidos expresivos, y comprende la articulación, 
la fluencia, la voz y la calidad de resonancia. 
El concepto de lenguaje incluye la forma, la 
función y el uso cotidiano de símbolos con 
la intención de comunicarse, tanto de forma 
verbal como no verbal. Y de forma más global, 
la comunicación hace referencia a cualquier 
conducta verbal o no verbal, intencional o no, 
que influya en el comportamiento, las ideas o 
las actitudes de otro individuo. 

Los diferentes componentes del lenguaje están 
definidos en la Tabla 1, y son: 

1. La forma. ¿Cómo comunica el niño? Se re-
fiere a los componentes motores o físicos 
de la expresión articulada y a las formas 
que toma el lenguaje. Abarca el sistema 
fonético-fonológico y el morfosintáctico. 
También se incluyen en este apartado las 
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modalidades de comunicación que emplea 
el niño (gestos, signos, palabras...). 

2. El contenido. ¿Sobre qué o acerca de qué 
comunica?  Se refiere a las relaciones de 
significación que el niño establece entre 
las unidades lingüísticas que produce y los 
elementos u objetos existentes en su en-
torno. Equivale al estudio de la semántica 
y el léxico. 

3. El uso. ¿Para qué, dónde, cuándo y con 
quién comunica? Se refiere al estudio de 
las funciones del lenguaje y de las reglas 
que rigen el uso del lenguaje en el contex-
to. Equivale a los aspectos pragmáticos del 
lenguaje, uso social del lenguaje. 

En todos los aspectos se evalúan las vertientes 
comprensivas y expresivas. 

La prevalencia de estas alteraciones es variable, 
dependiendo de cada una de ellas, la etiología, 
la edad y los criterios diagnósticos utilizados. Se 
estima que un 10-15% de los niños menores de 
6 años las van a presentar. Más de dos terceras 
partes van a corresponder a niños “hablantes 

tardíos” (que presentan una adquisición lenta 
del primer lenguaje, de etiología idiopática y 
con una buena evolución posterior).

Las alteraciones del habla y del lenguaje pueden 
ser idiopáticas (de origen desconocido en la ac-
tualidad) o secundarias a diferentes patologías. 
Atendiendo a su etiología podemos clasificarlas 
de acuerdo con el cuadro recogido en la Tabla 2.

A continuación, se exponen los trastornos de 
la comunicación siguiendo los criterios de la 
quinta edición (2013) del Manual diagnóstico 
y estadístico de los trastornos mentales (DSM-5) 
y, posteriormente, los trastornos del lenguaje 
y del habla que presenta el niño que pierde en 
los primeros años las habilidades de comuni-
cación y de lenguaje que había adquirido con 
normalidad. 

2. TRASTORNOS DE LA COMUNICACIÓN

Desde la publicación del DSM-5 en 2013, algu-
nas de las patologías del lenguaje, el habla y la 
comunicación se incluyen para su catalogación 
diagnóstica dentro de los trastornos de la co-

Tabla 1. Componentes del lenguaje

Forma

Fonética

Fonología

Morfología
Sintaxis 

Conjunto de sonidos de una lengua o dialecto

Decodificación de sonidos necesarios para la comprensión de palabras. Modo en que los sonidos 
funcionan en un nivel abstracto o mental

Estudia las reglas que rigen la flexión, la composición y la derivación de las palabras

Estudia el orden y la relación de las palabras en la oración, así como las funciones que cumplen

Contenido
Semántica
Léxico 

Estudio del significado de las palabras del lenguaje

Inventario de palabras que conforman una lengua

Uso Pragmática

Uso social del lenguaje. Modo en el que el contexto influye en la interpretación del significado. 
Aspectos extralingüísticos que condicionan el uso del lenguaje (comprensión y seguimiento de reglas 
sociales de comunicación verbal y no verbal, de normas de conversación y narración, así como la 
adaptación del lenguaje según la situación o las necesidades del que escucha)
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municación (TC), que se consideran trastornos 
del neurodesarrollo cuando comienzan a una 
edad temprana, pueden producir limitaciones 
significativas en el desarrollo del individuo y no 
se pueden atribuir a un deterioro auditivo o sen-
sorial, a una disfunción motora o a otra afección 
médica o neurológica, y no se explican mejor 
por una discapacidad intelectual. Incluyen el 
trastorno del lenguaje (TL), el trastorno de los 
sonidos del habla o fonológico (TSH), el tras-
torno de la fluidez de inicio en la infancia (TFI), 
también llamado tartamudez, y el trastorno de 
la comunicación social o pragmático (TCS).

La prevalencia de estos trastornos es variable e 
imprecisa, y depende de los criterios diagnósti-
cos utilizados en los diferentes estudios, como 
ya se comentó anteriormente. Se estima que en 
menores de 6 años van a presentar TL un 5-7%; 
TSH, un 3,5-5%, y TFI, un 0,5-1,5%. En relación 
con el género, son más frecuentes en varones, 
con ratios entre 1,3:1 y 2:1.

La etiología de los TC es idiopática, y la gran 
mayoría de estudios coinciden en su alta tasa 
de heredabilidad (proporción de la variación 
clínica atribuible a la carga genética, que oscila 

entre 0 y 1). En el TFI o tartamudeo, el índice 
de heredabilidad es de 0,7 y es 3-6 veces más 
frecuente en niños con antecedentes familiares. 
En el TL se observan unos índices de heredabili-
dad elevados de 0,5-0,75 y numerosos genes se 
han implicado en este trastorno (algunos aso-
ciados al TSH o trastorno fonológico): FOXP1, 
FOXP2, CNTNAP2, ATP2C2, CMIP, SPCH1, SLI1-4, 
GRIN2A…, y muchos de estos genes están igual-
mente implicados en otros trastornos del neu-
rodesarrollo: trastorno del espectro del autismo 
(TEA), discapacidad intelectual (DI) o trastorno 
por déficit de atención e hiperactividad (TDAH).

2.1. Trastorno del lenguaje 315.32 (F80.1  
y F80.2) 

El DSM-5 define el TL como la presencia de di-
ficultades persistentes en la adquisición y en el 
uso del lenguaje, debidas a déficits en la com-
prensión o producción de palabras, frases, es-
tructuras o narración. Estas dificultades pueden 
ser evidentes no solo en la comunicación habla-
da, sino también en la escrita o en el lenguaje 
de signos. Los niños con TL van a presentar un 
vocabulario reducido, una estructura gramati-
cal simplificada o incorrecta para la edad y un 

Tabla 2. Etiología de las alteraciones del habla y del lenguaje

• Defectos estructurales o neuromotores del aparato fonador (respiración, fonación y articulación), como, por ejemplo, defectos 
orofaciales como el paladar hendido o el labio leporino

• Hipoacusia

• Daños cerebrales o disfunciones en periodo prenatal, tales como malformaciones cerebrales (trastornos de la migración), alteraciones 
cromosómicas (reorganizaciones, cromosomopatías), infecciones, exposición a sustancias tóxicas (alcohol, plomo...), CIR...  o en 
periodo perinatal, como prematuridad, bajo peso para la edad gestacional, encefalopatía hipóxico-isquémica, infecciones del sistema 
nervioso central o enfermedades metabólicas

• Daño cerebral o disfunción adquirida en la niñez (TCE, infecciones del sistema nervioso central, tumores)

• Trastornos conductuales y emocionales (por ejemplo, mutismo selectivo)

• Privación social-familiar-cultural.

• De tipo primario o idiopático (no derivadas de otra afección médica identificable en la actualidad) 
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discurso alterado, sobre todo en la narración. 
Es fundamental prestar atención a las habilida-
des expresivas y a las receptivas del individuo, 
para orientar de forma adecuada la sospecha 
diagnóstica y las exploraciones pertinentes, y 
descartar alteraciones sensoriales, cognitivas o 
motoras que nos lleven al diagnóstico diferen-
cial, entre otros, con hipoacusia o retraso global 
del desarrollo-discapacidad intelectual (véase 
Tabla  3). Antes de los 4 años, las diferencias 
individuales en el desarrollo del lenguaje son 
amplias y el pronóstico variable, pero a partir 
de esa edad son más estables y pueden suponer 
dificultades persistentes a largo plazo; de ahí la 
necesidad de intervención temprana. 

El DSM-5, en relación a clasificaciones pre-
vias, simplifica la diferente tipología de los 
trastornos del lenguaje en un único aparta-
do (desaparece la tipificación de expresivo y 
mixto: comprensivo-expresivo), y se clasifica 
definitivamente como un trastorno del neu-
rodesarrollo, que se define como un trastorno 

evolutivamente variable (incluso persistente en 
la edad adulta), claramente disfuncional, que 
incluye cualquier tipo de gravedad y se explica 
por una adquisición del lenguaje (comprensivo 
o expresivo) por debajo de la edad esperada (ya 
no es preciso para el diagnóstico un desarrollo 
del lenguaje inferior al desarrollo cognitivo no 
verbal). También admite que el TL puede ser 
comórbido a otros trastornos del neurodesa-
rrollo como TEA, TDAH, trastorno específico 
del aprendizaje o trastorno del desarrollo de 
la coordinación (TDC), así como a problemas 
emocionales o conductuales o a carencias so-
cioambientales (Tabla 3). Aproximadamente 
un 30% de los TL pueden asociar de forma co-
mórbida otros trastornos del neurodesarrollo.

Existen controversias respecto a la terminolo-
gía y convivimos en la actualidad con diferentes 
nomenclaturas: trastorno del lenguaje (TL) del 
DSM-5 frente a trastorno específico del lengua-
je (TEL), el más usado en España hasta ahora, y 
trastorno del desarrollo del lenguaje (TDL) como 

Tabla 3. Trastorno del lenguaje 

Criterios diagnósticos DSM-5 Diagnóstico diferencial

A.  Dificultad persistente en la adquisición y uso del lenguaje en 
todas sus modalidades (hablado, escrito, lenguaje de signos)

B.  Las capacidades del lenguaje están por debajo a lo esperado 
para la edad y esta alteración va a causar limitaciones 
en la comunicación eficaz, lo que interfiere a nivel social, 
académico o laboral 

C.  Inicio de síntomas en las primeras edades del desarrollo
D.  Dificultades no atribuibles a afecciones congénitas o 

adquiridas

• Variaciones de la normalidad
• Hablantes tardíos (<30 meses)
• Hipoacusia
• Disfunción motora u otra afección médica o neurológica
• Retraso global del desarrollo o discapacidad intelectual (si 

explica las dificultades del lenguaje)
• Trastornos neurológicos: afasias adquiridas
• Trastornos del lenguaje regresivos
Comorbilidad posible
• Trastorno específico del aprendizaje
• Trastorno por déficit de atención e hiperactividad
• Trastorno del espectro autista
• Trastorno del desarrollo de la coordinación
• Trastorno de la comunicación social (pragmático)

Extraído con modificaciones del DSM-5.
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término más recomendado por los expertos en 
la actualidad (Bishop et al., 2020) para referir-
nos a los mismos cuadros. El DSM-5 elimina el 
término “específico”, ya que las investigaciones 
recientes sugieren que el trastorno no se limi-
ta al dominio del lenguaje. Nos referiremos a 
partir de ahora a este trastorno como TL/TDL.

2.2. Trastorno de los sonidos del habla o 
fonológico 315.39 (F80.0) 

El trastorno de los sonidos del habla se define 
en el DSM-5 como una “dificultad persistente 
en la producción fonológica que interfiere con 
la inteligibilidad del habla o impide la comuni-
cación verbal de mensajes”.

Para el diagnóstico del trastorno fonológico se 
han de cumplir los criterios de la Tabla 4.

Los niños que presentan dificultades de arti-
culación en las edades tempranas tienen un 
mayor riesgo, frente a otros niños, de presentar 
con posterioridad dificultades en el aprendiza-
je de la lectoescritura, además de problemas 
de relación social y baja autoestima. Sin em-
bargo, no todos los problemas de articulación 
van a determinar dichos riesgos, por lo que es 
necesario identificar con claridad el tipo de di-
ficultades fonético-fonológicas que presenta el 
niño a partir de una evaluación especializada 
que indique cuáles son los errores que se co-
meten al hablar y si estos están ajustados al 
nivel de desarrollo y edad del niño. El desarrollo 
fonético-fonológico tiene un periodo amplio de 
evolución; sin embargo, es importante conocer 
lo que un niño debe o no debe realizar correc-
tamente a partir de los 3 años, de cara a un 
diagnóstico precoz (Tablas 5 y 6). 

Tabla 4. Trastorno de los sonidos del habla o trastorno fonológico

Criterios diagnósticos DSM-5 Diagnóstico diferencial

A.  Dificultad persistente en la producción fonológica que interfiere 
con la inteligibilidad del habla o impide la comunicación verbal 
de mensajes

B.  La alteración causa limitaciones en la comunicación eficaz que 
interfieren a nivel social/académico o laboral 

C. Inicio de síntomas en primeras edades de desarrollo
D.  Dificultades no atribuibles a afecciones congénitas o adquiridas

• Variaciones normales del habla (regionales, sociales y culturales)
• Hipoacusia u otra deficiencia sensorial
• Deficiencias estructurales
• Disartria (alteraciones del habla justificadas por un trastorno 

motor)
• Mutismo selectivo (trastorno de ansiedad con ausencia de 

habla en uno o más contextos)

Extraído con modificaciones del DSM-5.

Tabla 5. Edad de adquisición de los fonemas 

Edad Sonidos adquiridos en el 90% de hablantes examinados en lengua castellana

3 años /m/, /n/, /ɲ/(ñ), /b/, /p/, /t/, /k/, /l/, /x/(j) y diptongos crecientes

4 años /d/, /t͡ʃ/(ch), /d/, /g/, /f/, / ɾ/→r, diptongos decrecientes, grupos consonánticos CLV

5 años (80%) /s/, /θ/(z), /λ/(ll), grupos consonánticos CRV

6 años /s/, /θ/(z), /λ/(ll), grupos consonánticos CRV/r/ (erre tensa 80%)

7 años /r/→erre tensa

Extraído de Bosch 2004.
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Es de gran importancia diferenciar dentro de 
los trastornos fonológicos cuando un niño 
comete errores fonéticos o dislalias (incapa-
cidad para producir un sonido que ya debería 

estar establecido para su edad) y cuando co-
mete errores fonológicos (mantenimiento de 
procesos de simplificación del habla más allá 
del periodo evolutivo normal), puesto que su 

Tabla 6. Signos de alerta de procesos fonológicos ya inadecuados por edades

Edad Signos de alerta de procesos fonológicos 

3 años • Inconsistencia en el uso de vocales. No lateralizar (ausencia de /l/)
• Posteriorizar sonidos frontales (fonemas que se producen en la zona anterior como la /p/ se sustituyen por sonidos 

posteriores como la /k/)
• Omitir sílabas (/eta/ por chaqueta)
• Desnasalizar (una consonante nasal → m, n o ñ pierde ese rasgo nasal); por ejemplo, /tuve/ en vez de nube 
• Sonorizar fricativas o fricatizar sonidos (sonidos “cortos” se transforman en sonidos “largos”); por ejemplo /sato/ por gato

4 años Aparte de los anteriores: 
• Frontalizar sonidos posteriores (fonemas que se producen en la zona posterior, como la /k/, se sustituyen por sonidos 

anteriores como la/t/); por ejemplo: /tasa/ en vez de casa
• Oclusivizar: hacer cortos sonidos largos, como por ejemplo /pesa/ en vez de fresa) 
• Pérdida de africación (la ch se transforma en un sonido oclusivo, generalmente la /t/; por ejemplo, /tino/ en vez de chino 
• Lateralización (algunas consonantes como la /r/ se sustituyen por /l/; por ejemplo, /kala/ en vez de cara 
• Conversión de la /d/ en líquida (r o l); por ejemplo, /niro/ en vez de nido 
• Ausencia de /r/, pérdida de sonoridad: consonantes sonoras como la /b/ pasan a ser sordas; por ejemplo, /parco/ en 

vez de barco
• Palatalización (hacer palatales consonantes que no lo son)
• Sonorización de fricativas; por ejemplo, /beta/ en vez de seta 
• Posteriorización de vibrantes (“hacer la rr “en la garganta”, como por ejemplo, /gana/ por rana
• Omitir la consonante inicial de una sílaba, como por ejemplo, /ato/ en vez de pato)
• Metátesis (cambio de orden de las sílabas; por ejemplo: /same/ por mesa
• Coalescencia (dos sonidos diferenciados se convierten en otro distinto; por ejemplo: piela por piedra) y epéntesis (inserción 

de sonidos; por ejemplo, /kalase/ en vez de clase)

5 años Aparte de los anteriores: 
• /q/(z) → /f/, /s/ (seseo*)
• Avance de la /s/ (ceceo*) 
• Omisión de codas

6 años Aparte de los anteriores: 
• Ausencia de /r/ (vibrante múltiple)
• Posteriorización de vibrantes (rr “en la garganta”)
• Aspiración de /s/ ante oclusiva (por ejemplo: /mohka/ por mosca)
• Reducción de grupos consonánticos (CCV → CV); por ejemplo: pato por plato, /ten/ por tren
• Asimilaciones (usar un sonido de la palabra en varias posiciones dentro de la misma); por ejemplo, /kokolilo/ por cocodrilo

* No se tienen en cuenta los regionalismos como, por ejemplo, emisión de s en español de Hispanoamérica o ceceo en 
algunas zonas de Andalucía.

Extraído, con modificaciones, de Bosch 2004. 
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abordaje terapéutico es diferente según el tipo 
de error. En ambos casos es importante consi-
derar el grado de inteligibilidad del habla, así 
como su adecuación o no al desarrollo evolu-
tivo promedio (la inteligibilidad del habla para 
desconocidos a los 18 meses es del 25%; a los 
2 años, del 50%; a los 3 años, del 75%, y a los 4 
años, del 100%). 

2.3. Trastorno de la fluidez de inicio  
en la infancia (tartamudeo) 315.35 (F98.5)

El trastorno de la fluidez del habla de inicio en 
la infancia (TFI), coloquialmente denominado 
“tartamudeo”, es definido por el DSM-5 como 
“alteraciones en la fluidez y en la organización 
temporal del habla, inadecuadas para la edad 
y habilidades de lenguaje del individuo, persis-
tentes en el tiempo y que se caracterizan por la 
aparición de uno o más de los siguientes fac-
tores: repetición de sonidos, sílabas o palabras 
monosílabas, prolongación de sonidos de con-

sonantes y de vocales, fragmentación de pala-
bras, bloqueo en el habla audible o silencioso, 
circunloquios (sustitución de palabras para 
evitar palabras problemáticas), producción de 
palabras con exceso de tensión”. 

Un 5% de los niños entre 2 y 5 años pueden 
tener disfluencias en algún momento debido 
a una lenta maduración neurológica en el pro-
cesamiento del habla y del lenguaje; de ellos, 
el 80% se recuperan espontáneamente (las 
niñas tienen mayor posibilidad de remisión) 
y el 20% seguirá con tartamudez persistente, 
con diferentes grados de gravedad en la edad 
adulta (1% de la población mundial). El inicio 
del TFI suele producirse a los 2,5 años coinci-
diendo con el momento de mayor expansión 
lingüística del niño.

Para el diagnóstico de un trastorno de la flui-
dez de inicio en la infancia se han de seguir 
los criterios del DSM-5 expuestos en la Tabla 7.

Tabla 7. Trastorno de la fluidez de inicio en la infancia 

Criterios diagnósticos Diagnóstico diferencial

A.  Alteraciones en la fluidez y organización temporal normales 
del habla, inadecuadas para la edad y habilidades de 
lenguaje del individuo, persistentes en el tiempo y que se 
caracterizan por su aparición frecuente y notable (aparición 
de uno o más: repeticiones de sonidos y sílabas o palabras 
monosílabas, prolongaciones, fragmentaciones, bloqueos, 
circunloquios, producción con exceso de tensión)

B.  La alteración causa ansiedad al hablar o limitaciones en 
la comunicación eficaz, participación social, rendimiento 
académico o laboral

C. Inicio de síntomas en primeras fases del desarrollo
D.  La alteración no es atribuible a un déficit motor o sensitivo 

del habla o asociada a un déficit neurológico o a otra 
afección médica y no se explica mejor por otro trastorno 
mental

• Déficit sensitivo
• Disfluencias normales del habla, como repeticiones de palabras 

enteras o frases, interjecciones, frases incompletas, pausas 
vacías...

• Efectos secundarios de la medicación
• Disfluencias de inicio en el adulto 
• Síndrome de Tourette

• Taquifemia (discurso rápido, difícil de entender; discurso 
desorganizado y con alteraciones del lenguaje, con asociación de 
falta de conciencia del problema)

• Tartamudez neurogénica (resultado de TCE, ACV o enfermedad 
neurodegenerativa)

• Tartamudez psicógena (adquirida en la edad adulta, en ausencia 
de alteraciones neurológicas y tras experiencia emocional intensa)

• Tartamudez asociada a PANDAS

Información extraída con modificaciones del DSM-5 y de Leal et al., 2016.
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Es fundamental diferenciar dentro de las alte-
raciones de la fluidez entre disfluencias evoluti-
vas (normales dentro del desarrollo lingüístico) 
y las típicas de la tartamudez infantil (sobre 
todo bloqueos, repeticiones y prolongaciones 
acompañadas de tensión, evitación y movi-
mientos asociados en cara y cuello), puesto que 
su abordaje y pronóstico va a ser diferente. Las 
diferencias quedan reflejadas en la Tabla 8.

Este trastorno, que tiene un origen neurobio-
lógico con un alto componente genético, está 
modulado psicosocialmente, de tal forma que 
el sujeto que lo padece puede sufrir problemas 
interiorizantes (baja autoestima, ansiedad, 
etc.), que tienden a cronificarse si no se tratan 
de forma precoz.

Es de suma importancia saber que hay eviden-
cia actual de que los niños que tartamudean 
suelen ser conscientes mucho antes de lo que 
se pensaba de sus dificultades (estudio realiza-
do por la Fundación Española de Tartamudez y la 
experta Raquel Escobar Díaz) y que es importante 
que, una vez que las alteraciones son detectadas 
por la familia, el pediatra o la escuela, se haga 
un seguimiento y, si es preciso, una valoración 
especializada para determinar la necesidad de 

intervención. Los niños que al tartamudear pre-
sentan tics asociados, muletillas o más de 3 repe-
ticiones de sonidos o sílabas o una velocidad de 
habla muy alta, poseen una mayor probabilidad 
de derivar a un cuadro crónico de la tartamudez.

2.4. Trastorno de la comunicación social 
315.39 (F80.89, CIE-10) 

El trastorno de comunicación social (TCS) se 
describe por primera vez en el DSM-5 y se de-
fine por “la presencia de dificultades persisten-
tes en el uso social de la comunicación verbal y 
no verbal, en ausencia de intereses y comporta-
mientos restringidos y repetitivos, que no pue-
den atribuirse a otra afección médica o neuro-
lógica ni a la baja capacidad en los dominios de 
morfología y gramática, y no se explican mejor 
por TEA, discapacidad intelectual-retraso glo-
bal del desarrollo u otro trastorno mental”.

Se caracteriza por dificultades en:

 • El uso de la comunicación para propósitos 
sociales, como saludar y compartir informa-
ción, de manera apropiada al contexto social.

 • La habilidad para captar e integrar las claves 
contextuales (ambientales, sociales y perso-

Tabla 8. Disfluencias evolutivas vs. tartamudez infantil

Disfluencias evolutivas Tartamudez infantil

Edad de aparición 2,5-5 años 2,5-5 // 6-7 años

Duración Entre semanas-meses Más de 12-14 meses

Evolución Tienden a remitir y desaparecer Son intermitentes

Disfluencias Repiten frases, palabras polisílabas o sílabas con 
menos de 3 unidades de repetición

Repetición de sílabas (más de 3 unidades), 
palabras monosílabas, prolongaciones y bloqueos

Tensión No hay tensión al hablar Sí hay un esfuerzo evidente

Evitaciones No hay evitaciones Sí hay, a personas, situaciones...

Movimiento asociado No hay movimientos asociados Sí hay, en ojos, cara y cuello

Extraído con modificaciones de la Guía para pediatras de la Fundación Española de la Tartamudez (www.fundacionttm.org).
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nales, incluyendo conocimiento y experien-
cias) en la interpretación de significados.

 • La capacidad para adecuar la comunicación 
al contexto social; la comprensión de las in-
tenciones de los interlocutores y de las con-
venciones sociales. 

 • Las habilidades pragmático-conversaciona-
les (seguir las reglas conversacionales y ser 
capaz de mantener conversaciones de ida y 
vuelta, manteniendo el tema y produciendo 
contenidos o estilos de conversación ade-
cuados al interlocutor y al contexto, etc.).

 • La comprensión del lenguaje implícito o am-
biguo, como por ejemplo bromas, modismos 
o metáforas, e integrar comunicación no 
verbal y verbal. 

A menudo se menciona también habla excesiva 
(hiperverbales), déficits en la comprensión del 
discurso narrativo y conversacional y proble-
mas de recuperación léxica. Es frecuente que 
aparezca un retraso inicial del primer lenguaje, 
con buena evolución en aspectos formales que 
contrastan con las anomalías en el uso social 
del lenguaje. En los inicios del lenguaje es fre-
cuente la coexistencia de la ecolalia y la jerga.

El TCS puede coexistir con otros trastornos de 
la comunicación, pero no se puede diagnosti-
car en presencia de un TEA. Los niños con TEA 
presentan dificultades persistentes de comu-
nicación social pero también déficits en reci-
procidad socioemocional y comprensión social, 
así como patrones repetitivos y restringidos de 
conductas, actividades e intereses. 

Sin embargo, como ya hemos comentado, a 
menudo el diagnóstico diferencial es com-

plicado, fundamentalmente antes de los 5-6 
años. Con anterioridad a la inclusión del TCS 
en el DSM-5, la mayor parte de los casos eran 
diagnosticados como TEA, aunque algunos se 
diagnosticaban dentro de los TEL, siguiendo 
la clasificación diagnóstica de Rapin y Allen 
(1983, 1987), dentro del término de déficit 
semántico-pragmático. 

3. PATOLOGÍA DEL LENGUAJE Y HABLA  
EN “EL NIÑO QUE DEJA DE HABLAR”

Existen diferentes causas que pueden producir 
la detención del habla tras un desarrollo inicial 
normal del lenguaje, produciéndose una pér-
dida o retraso en su progresión. Hay que tener 
en cuenta que, a diferencia del TL/TDL (donde 
existe una falta de aprendizaje del lenguaje ini-
cial), cuando nos referimos a pérdida del habla 
o afasia existe una habilidad adquirida con nor-
malidad. La afasia puede ser de presentación 
aguda o subaguda, con una causa probable-
mente estructural, estable o progresiva en el 
contexto de una enfermedad degenerativa o 
asociada a trastornos neuropsicológicos. Aun-
que estos trastornos no se encuentran dentro 
de la clasificación de TC del DSM-5, creemos 
importante su inclusión en este protocolo.

A continuación señalamos los motivos más 
frecuentes: 

3.1. Afasia adquirida de presentación aguda/
subaguda: afasia de causa orgánica 

En el niño, la afasia de presentación aguda y 
subaguda suele ser debida a una enfermedad 
estructural subyacente como un traumatismo, 
un tumor, infecciones o un evento isquémico. 
Como consecuencia de este daño cerebral, la 
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afectación del lenguaje suele ser global y su 
déficit relativamente fijo, pero si la pérdida del 
lenguaje es antes de los 6 años, este se reu-
bica en otras estructuras contralaterales o del 
mismo hemisferio con una recuperación total o 
casi completa, siendo esta recuperación menor 
si el daño se produce en niños mayores de 6 
años, cuya neuroplasticidad es menor. 

Con el avance de la neurocirugía, es conocida 
desde los años 80 del siglo XX la presencia de 
mutismo asociado a signos de disfunción tron-
coencefálica como secuela de la cirugía en pa-
cientes pediátricos que han sido intervenidos 
de afecciones tumorales del área cerebelosa, y 
se ha llegado a acuñar el término de “síndro-
me de fosa posterior” para definir la presencia 
de mutismo, ataxia, hipotonía e irritabilidad 
tras la extirpación de un tumor de la región 
cerebelosa. También se han descrito casos de 
mutismo con relación a diferentes patologías 
agudas del cerebelo, como hemorragias, mal-
formaciones o procesos infecciosos. 

3.2. Mutismo selectivo

El mutismo selectivo (MS) está clasificado 
como un trastorno de ansiedad en el DSM-5 y 
se caracteriza por una incapacidad constante 
para hablar en situaciones sociales específi-
cas donde hay una “expectativa de hablar” 
(por ejemplo, en la escuela), mientras que el 
habla parece ser normal en otras situaciones 
(por ejemplo, en casa), sin poder atribuir esta 
circunstancia a una alteración del desarrollo 
del lenguaje, ni a una falta de habilidades lin-
güísticas. 

La sintomatología debe durar más de tres me-
ses, y no poder explicarse por otros trastornos 
secundarios. Los patrones de comunicación va-

rían en cada niño, desde una ausencia total de 
habla en casi todas las situaciones a la falta de 
habla solo en aquellas situaciones que le gene-
ren cierto grado de ansiedad. Las circunstancias 
más comunes para la aparición del MS están 
en el entorno escolar, donde el niño no suele 
hablar, o lo hace solamente con determinados 
compañeros, evitando casi siempre al maestro. 

La mayoría de las series ofrecen unas tasas de 
prevalencia que oscilan entre 0,2 y 0,8%, por 
lo que se trata de un trastorno relativamente 
raro. Es más común en las niñas, con una pro-
porción estimada entre 1:1,5 y 1:2 frente a los 
varones. Sus síntomas generalmente se inician 
en la primera infancia, a partir de los 2,7-4,1 
años, aunque el diagnóstico suele retrasarse 
hasta que los niños ingresan en la escuela y 
se hace necesario interactuar con profesores 
y compañeros. 

La etiología es posiblemente multifactorial, 
aunque no bien conocida. Se ha relacionado 
con factores genéticos, ambientales y del neu-
rodesarrollo, pero no disponemos de estudios 
sistemáticos. Es posible que su prevalencia esté 
infraestimada. 

En un reciente metaanálisis sobre 22 estudios 
en pacientes con MS, se observa una alta aso-
ciación de trastornos de ansiedad comórbidos, 
entre los que la fobia social es el más frecuente. 
Otros estudios muestran también otros tras-
tornos asociados como DI, trastorno obsesivo 
compulsivo (TOC), TDAH y TEA. 

3.3. Afasia progresiva: afasia-epilepsia

La encefalopatía epiléptica con punta-onda 
continua durante el sueño lento (EPOCS), el 
estado epiléptico durante el sueño (ESES) y el 
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síndrome de Landau-Kleffner (SLK) son encefa-
lopatías epilépticas estrechamente relaciona-
das, que se consideran expresiones clínicas de 
un espectro único y continuo y que comparten 
la asociación de crisis diurnas poco frecuentes o 
ausentes, déficit o deterioro cognitivo, conduc-
tual y del lenguaje adquirido y una activación 
significativa y mantenida de paroxismos en el 
EEG desde el inicio del sueño y durante una gran 
parte del sueño NREM, lo que en conjunto es 
conocido como el espectro epilepsia-afasia. 
Su relación con la epilepsia infantil con puntas 
centrotemporales o epilepsia rolándica está 
bien documentada, por lo que algunos autores 
la consideran el extremo más benigno de este 
espectro, quedando en el otro extremo aque-
llas encefalopatías epilépticas que implican una 
regresión neurológica y del lenguaje como la 
POCS, la menos benigna de estas, con frecuen-
cia asociada a mutaciones en el gen GRIN2A.

Pueden aparecer en un niño previamente sano 
o manifestarse como un empeoramiento de 
una discapacidad neurológica preexistente, 
con afectación cognitiva global, o afectar a 
un único dominio, como en el caso del SLK. 
Los trastornos asociados de comportamiento 
o psiquiátricos varían en tipos y grado (desde 
rasgos TDAH hasta un comportamiento similar 
al de los niños TEA en algunos casos). 

La presentación clínica de estas encefalopatías 
suele cursar con una fase inicial en la etapa pre-
escolar (2-4 años) en la que en el niño con desa-
rrollo normal o levemente anormal comienzan 
a aparecer crisis nocturnas y a veces diurnas, 
sobre todo crisis clónicas unilaterales, tónico 
clónicas o de ausencias atípicas. Es habitual 
un incremento en la frecuencia y tipos de crisis 
en los primeros años tras este inicio y se suele 
acompañar de una regresión neurocognitiva. 

En el caso de ESES/EPOCS, la regresión suele 
ser global, con una disminución del cociente 
de inteligencia (CI), afectación del lenguaje, 
el aprendizaje, el comportamiento, la memo-
ria, la atención, las habilidades motoras y las 
interacciones sociales. En el SLK, el trastorno 
se inicia con una agnosia verbal auditiva (los 
niños se comportan como si fueran sordos), 
seguida de dificultades en el lenguaje expresi-
vo y trastornos del comportamiento. Aunque 
el 75% de los niños con SLK tienen crisis clí-
nicas, estas suelen ser leves y, generalmente, 
menos frecuentes que en ESES/EPOCS (donde 
se describen casos de estado epiléptico no 
convulsivo). Durante este estado de regresión 
es característico encontrar un patrón EEG de 
descargas epileptiformes en la transición de la 
vigilia al sueño, que constituyen un patrón de 
punta-ondas lentas continuas o casi continuas 
en el sueño lento. Tras varios años de evolución, 
puede existir una mejora transitoria o perma-
nente del EEG, que en algunos casos puede ir 
asociada a una mejoría clínica, aunque no es 
habitual una recuperación completa.
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S, et al. Trastornos del lenguaje, del habla y de la comunicación: desarrollo del lenguaje, signos de alerta, enfoque 

diagnóstico y tratamiento. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:31-42.

1. INTRODUCCIÓN

Para el abordaje de las alteraciones del len-
guaje, del habla y de la comunicación en los 
primeros años de vida por el pediatra de Aten-
ción Primaria (AP) o de Atención Especializa-
da (AE) se van a exponer en primer lugar las 
características evolutivas del lenguaje normal 
y los signos de alerta, se continuará con la de-
tección, el proceso diagnóstico y el diagnóstico 
diferencial de estos trastornos, para terminar 
con la actitud terapéutica y su Intervención en 
servicios especializados. 

2. DESARROLLO DEL LENGUAJE. SIGNOS  
DE ALERTA 

El lenguaje en el niño es uno de los hitos del de-
sarrollo con mayor variabilidad interindividual; 
se inicia cuando el niño nace y se va consolidan-
do en torno a los 6-7 años. En condiciones nor-
males, el lenguaje expresivo discurre paralelo al 
lenguaje comprensivo y para su conformación 
y desarrollo necesita unos factores biológicos o 
instrumentales (madurez neurosensorial, motri-
cidad bucofacial), cognitivos (el conocimiento de 
los componentes formales y funcionales) y, por 
último y muy importantes, los factores cultura-
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les y socioafectivos, ya que el niño va a aprender 
a reproducir sonidos y palabras si las oye con 
claridad y frecuencia y si las asocia con sensacio-
nes agradables que tengan significado para él.

La cronología del desarrollo normal para la co-
municación y para el lenguaje comprensivo y 
expresivo está detallada en la Tabla 1. En los 
niños pretérmino hay que considerar la edad 
corregida en el ritmo de adquisiciones del de-
sarrollo, al menos hasta los 2 años. 

Los signos de alerta del desarrollo del lenguaje, 
del habla y de la comunicación se recogen en 
la Tabla 2.

A ellos hay que añadir la presencia a cualquier 
edad de una pérdida o regresión en los hitos del 
desarrollo de la comunicación y del lenguaje. El 
pediatra deberá también diferenciar aquellas 
alteraciones que son aisladas de las que pue-
dan englobarse en un trastorno más amplio, 
valorando todas las áreas del desarrollo. 

Tabla 1. Desarrollo de la comunicación, habla y del lenguaje expresivo y comprensivo 

1-9 meses. Comunicación preverbal no intencional
• Muestra interés y atención preferente por las caras y la sonrisa social
• Se sobresalta ante ruidos fuertes (2-3 m). Llora para cubrir sus necesidades (hambre, sueño, dolor) identificando la madre cada tipo 

de llanto con cada una de ellas. Se tranquiliza con la voz de la madre. Prefiere que le hablen con una entonación dulce y suave. Entre 
los 4-6 meses se orienta cuando le hablan (4-6 m)

• Produce sonidos vocales y algunas consonantes -m, p, b, t, g- (balbuceo), como juego vocal o para llamar la atención al final de 
etapa (4-7 m)

9-12 meses. Comunicación preverbal: etapa intencional
• Disfruta de los juegos sociales y reacciona a las expresiones emocionales de las personas familiares
• Responde a su nombre y a algunas palabras familiares de objetos/personas o rutinas presentes (3 a los 9 meses, 4-12 a los 12 meses)
• Imita algunos sonidos, al inicio de su repertorio, luego sonidos nuevos, y se incrementa la imitación de gestos sociales y expresiones/

movimientos faciales. Produce varios sonidos distintos consonante + vocal (CV) y los combina en cadenas de balbuceo duplicado 
(6-11 m) y no-duplicado (9-18 m) 

• Primeras conductas comunicativas intencionales. Comienza a usar gestos para pedir objetos, acciones, atención o interacción social; 
para rechazar y para saludar (gesto de no con la cabeza, empujar la mano del adulto para que continúe con una actividad, gesto de 
señalar con la mano). Comienza a combinar gestos y vocalizaciones

12-18 meses. Comunicación verbal inicial
• Le gusta enseñar aquello que le gusta o llama la atención, mostrándolo o señalándolo con el dedo, y participar en juegos compartidos 

con un adulto familiar 
• Usa distintos gestos naturales, al menos 6, para expresar sus deseos, compartir objetos o eventos, rechazar y saludar o tener un 

intercambio social
• Comprende algunas palabras referidas a objetos, personas y rutinas de la vida diaria, siempre que estén presentes (4-12 palabras 

al año y entre 50-100 palabras a los 18 meses). Sigue órdenes simples: dame, toma, mira. Busca con la mirada un objeto o persona 
que se le nombra (mama, papá, pelota)

• Mejora el control automático de las estructuras orales y realiza movimientos intencionales orales, como por ejemplo, soplar, sacar 
la lengua, mímica de comer o mímica de beso

• Produce distintas consonantes (entre 4-6 al final de etapa) y las combina en balbuceo no duplicado o en un “charloteo” llamado 
“jerga expresiva”. Primeros intentos de reproducir palabras adultas por ensayo-error. Produce las primeras palabras aisladas (entre 1-3 
palabras a los 12 meses y entre 10-40 palabras hacia los 18 meses) con predominio de estructura silábica CV, VCV y CVCV duplicada. 
CVCV semiduplicadas al final de etapa (ma/más, ete/este, mamá, papi)
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18-24 meses. Primeras combinaciones de palabras
• Responde a nombres de objetos o personas no presentes, además de a palabras de acción y primeras instrucciones de dos palabras 

(“dame X”, “dáselo a X”) 
• Vocabulario receptivo superior a 100 palabras al final de etapa. Señala algunos dibujos o fotos cuando se los nombran
• Utiliza alrededor de 20-50/100 palabras, con un repertorio de al menos 5-6 consonantes (m, n, p, b, t, w) y varias vocales. Son palabras 

sencillas y cortas, generalmente de una o dos sílabas (CV-, VCV, CVCV: má/más, ete/este, ati/aquí, mamá, tato/pato). Comienza 
a combinar dos palabras para expresar ideas (mamá ven, ete aquí, más pan, coche papá) aunque a menudo no se le entiende. 
Inteligibilidad: 30-60%. Aparecen primeras palabras gramaticales (aproximación al artículo sin concordancia, primeras preposiciones 
(“a”), primeros pronombres posesivos, personales y demostrativos (yo-mi-mío-tu-tuyo-este), primeros adjetivos y primeros adverbios 
(aquí, allí). Además, se incrementa el número de verbos. Comienza a usar el lenguaje para dar y pedir información (contestar y hacer 
preguntas; por ejemplo, responde a “¿qué es esto?” y a “¿dónde está X”?)

24-30 meses. Fase de formación gramatical
• Responde a consignas que interrelacionan dos objetos (“pon X en Z”). Responde a preguntas referidas a: qué (objeto), qué (acción), 

dónde (localización) en historias o acontecimientos familiares. Identifica objetos por uso funcional. Entiende el plural 
• Produce gran variedad de palabras, articulando bastante bien las palabras cortas a excepción de aquellas que contienen sonidos 

difíciles. Los sonidos que produce bien son generalmente m, n, p, t, b; los sonidos k, g, j, s, z se van alcanzando entre esta etapa y 
la siguiente. Produce bisílabas y algunas consonantes finales, inicia trisílabas aunque todavía con reducciones al inicio de etapa. 
Inteligibilidad 51-70%. Produce emisiones de tres elementos (“Mamá coche aquí”, “quiero comer galleta” “un coche grande”). Utiliza 
el artículo en concordancia con el nombre. Consolida plurales de nombres. Uso cada vez más diferenciado de pronombres personales, 
posesivos y demostrativos (este, mío, yo). Utiliza pronombres interrogativos qué y dónde. Utiliza alrededor de 5 preposiciones (a, en, 
con, de, para, por). Utiliza verbos copulativos ser y estar. Utiliza el pretérito perfecto (he comido)

30-36 meses. Fase de consolidación de la gramática simple
• Responde a consignas de dos y tres elementos (pon x en z, dale x a z), incluyendo consignas con conceptos espaciales básicos (encima, 

debajo, dentro: “pon el coche encima de la mesa”) y primeros atributos (tamaño o color, por ejemplo: “dame el coche grande” o 
“ponlo en el coche grande”)

• Responde a órdenes coordinadas formadas por cláusulas de dos elementos (“ponte de pie y salta”). Responde a preguntas: qué/
objeto, qué/acción, dónde/localización, con qué/instrumento, quién/identidad o agente, de quién/posesión, inicia por qué/causalidad

• Tiene un vocabulario amplio (usa entre 200/500-1000 palabras) y pronuncia bien bastantes palabras de dos silabas, aunque todavía 
puede omitir alguna consonante de palabras de tres sílabas o de multisilábicas. Imita palabras trisílabas. Inteligibilidad: 71-90%

• Puede producir bien distintas consonantes, al menos m, n, ñ, p, t, k, b. Produce emisiones de 4 elementos. Utiliza los interrogativos 
por qué, cómo, cuándo, de quién. Utiliza el pretérito perfecto (he comido), el gerundio (comiendo), el pretérito imperfecto (comía), 
el presente del subjuntivo (coma). Utiliza adverbios de lugar, de tiempo, de modo y de cantidad

36-48 meses. Fase de primeras oraciones compuestas
• Responde a frases largas, incluyendo instrucciones o preguntas que incluyen dos oraciones unidas o coordinadas, por ejemplo: “Mete el cubo 

en la taza y apaga la luz”. Responde a preguntas como “por qué”, “para qué” y “cual” referidas a objetos o personajes cotidianos o presentes
• Escucha historias largas
• Posee un vocabulario amplio (más de 1000 palabras) Al final de etapa, articula bien la mayor parte de los sonidos con posibles 

excepciones de /r/ y /rr/ y /s/ o /z/. Produce bien palabras bisílabas y trisílabas, aunque todavía puede reducir las multisilábicas. Puede 
comenzar a producir algún grupo consonántico (plato) aunque con reducciones hasta los 6 años. Sonidos producidos: m, n, ñ, p, t, k, b, 
d, g, f, s (80%); z (70%); j (80%); ch (80%); l (80%); ll (80%); r (80%); rr (70%). Usa oraciones compuestas (coordinadas y subordinadas)

• Se incrementan los conceptos espaciotemporales (al menos utiliza: encima-debajo, delante-detrás, lejos-cerca, en medio de, derecha-
izquierda, ahora, después, hoy, ayer, mañana, luego, pronto); de cantidad (muchos, cuantos, algunos, todos, uno, dos, tres) y de 
modo (igual, despacio, así) 

• Conoce su nombre y apellidos, además de la calle en la que vive. Mantiene conversaciones y comienza a narrar acontecimientos 
contando lo que ha hecho en el colegio o lo que le ha sucedido hace unos instantes

4-7 años. Culminación del sistema fonológico e introducción a la gramática narrativa y al estilo
El habla es prácticamente correcta a partir de aproximadamente los 5 años, a excepción de alguna simplificación de grupos 
consonánticos con /r/. Prácticamente ha adquirido casi toda la gama de estructuras oracionales y tipos de oraciones. En sus relatos 
comienzan a introducir progresivamente los elementos de la gramática de los cuentos

Extraído de Gortázar 2021.
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3. DETECCIÓN Y PROCESO DIAGNÓSTICO DE 
LOS TRASTORNOS DEL HABLA, DEL LENGUAJE 
Y DE LA COMUNICACIÓN

La evaluación del desarrollo psicomotor en 
general y del lenguaje en particular debe ser 
estructurada y minuciosa, analizando los hi-
tos alcanzados en cada etapa madurativa. La 
presencia de signos de alerta es indicador de 

la necesidad de una evaluación más detenida 
y especializada.

3.1. Detección

La detección de una alteración en el desarrollo 
del lenguaje y de la comunicación puede ser rea-
lizada por los padres o la familia, por los profesio-
nales de la guardería, escuela infantil o colegio 

Tabla 2. Signos de alerta en el desarrollo del lenguaje, del habla y de la comunicación (Gortázar, 2021) 

1-12 meses
• Defectos en las diferentes etapas del desarrollo vocálico. 3-4 meses: llanto o chillido débil; 5-9 meses: ausencia de sonidos simples 

voluntarios utilizados para llamar la atención o como juego vocal (vocales mantenidas y consonantes imprecisas); 9-12 meses: ausencia 
de producción de sílabas CV aisladas y posteriormente de reduplicaciones en cadena (balbuceo duplicado periodo normal 6-12 m)

• Defectos de comprensión: falta de respuestas de orientación al sonido y a la voz humana. Desatención al lenguaje o falta de respuesta 
al oír su nombre (6-8 m). Falta de respuesta a rutinas de la vida diaria en contexto y al escuchar “no” (8-12 m)

12-15 meses
• Ausencia de balbuceo
• No señala para expresar lo que quiere
• Falta de atención al lenguaje de otros y ausencia de respuestas a gestos comunicativos, como “dame, toma, mira”, acompañados 

de palabras en contextos significativos
• Ausencia de miradas alternativas objeto-adulto para compartir la atención sobre objetos o para compartir emociones

18-24 meses
• Ausencia de gestos para compartir la atención del adulto sobre objetos o experiencias que llaman su atención
• Utilizar menos de 6-10 gestos comunicativos
• Producir menos de 10 palabras a los 18-20 meses o menos de 50 palabras a los 24 meses
• Comprender menos de 50 palabras; no responder a dónde/localización, señalando el objeto o persona por el que se le pregunta

24-30 meses
• Producir menos de 50 palabras o producir palabras con tan solo silabas duplicadas o monosílabos 
• Inventario de sonidos restringido con producción de menos de 4-5 consonantes
• No hace frases de 2 palabras
• No responder a órdenes acción-objeto o acción-localización (“qué, dónde”)
• Frecuencia baja de actos comunicativos (menos de 5 por minuto)

30-36 meses
• Ininteligibilidad mayor del 70%
• Ecolalias, repite demasiado lo que se le dice
• No hace frases de 3 palabras (sujeto-verbo-objeto)
• Ausencia de preguntas mediante variaciones tonales
• Incapacidad para comprender órdenes verbales simples o de responder a palabras de nombres de objetos sin claves contextuales 

o visuales presentes 
• Problemas para responder a estructuras interrogativas básicas
• Problemas de autorregulación personal (atención mantenida insuficiente, impulsividad, inquietud motora, etc.) o dificultades de 

coordinación motora; problemas de recuperación léxica
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que atienden al niño o por los pediatras de AP en 
el seguimiento del control del niño sano, donde 
se realiza una vigilancia periódica del desarrollo 
y donde se pregunta a los padres sobre sus pre-
ocupaciones acerca del desarrollo de sus hijos.

Las herramientas habituales utilizadas para 
el cribado en el seguimiento en AP en nuestro 
país son la escala Haizea-LLevant y el Denver II. 
El Cuestionario Modificado de Detección Tem-
prana de Autismo M-CHAT y su reciente versión 
M-CHAT-R/F pueden detectar también otros 
trastornos de la comunicación y del lenguaje, 
y se aconseja aplicarlo como cribado a los 18 y 
a los 24 meses, en niños de alto riesgo (ante-
cedentes familiares de trastorno del espectro 
del autismo [TEA], trastornos neurológicos que 
cursan con un trastorno sociocomunicativo, 
prematuridad, trastornos de la comunicación 
social o con signos de alerta de TEA...).

3.2. Valoración diagnóstica

La valoración diagnóstica por parte del pediatra 
de AP, por profesionales de AE (Neuropediatría, 
Foniatría, Psiquiatría infantil, ORL-Audiología, 
Psicología Clínica, Logopedia) o por profesio-
nales de Atención Temprana se inicia con una 
correcta historia clínica, que va a intentar dar 
respuesta a tres preguntas importantes de los 
padres o tutores: ¿qué le pasa a mi hijo?, ¿por 
qué le pasa? y ¿cómo le ayudamos? 

3.3. Anamnesis 

3.3.1. Motivo de consulta

Recabar información de los padres o tutores 
sobre: 

 • Sus preocupaciones respecto al desarrollo 
del lenguaje, la comunicación y el habla del 

niño y también en relación con el desarro-
llo psicomotor global: ¿qué les preocupa?, 
¿a quién le preocupa?, ¿desde cuándo les 
preocupa?

 • El desarrollo psicomotor hasta el momento 
de consulta de todas las áreas: regresión o 
pérdida de habilidades, variabilidad, ritmo 
lento de adquisiciones, edad de inicio de los 
síntomas. Profundizar en el ritmo de adqui-
sición del lenguaje comprensivo y expresivo, 
del área motora y socioemocional, así como 
del funcionamiento adaptativo (aprendizaje 
y resolución de problemas). 

 • La interacción del niño con las personas que 
le rodean y con los extraños: si les parece 
que oye bien y comprende y cumple órde-
nes, si realiza gestos de comunicación y qué 
tipo de gestos, qué palabras y frases emite, 
si su habla es solo comprendida en casa o 
en todos los entornos por igual, cómo es 
el estilo comunicativo de los padres con el 
niño, cómo se estimula el lenguaje del niño 
por la familia: cuentos, canciones, juegos...

 • A qué juega y con quién juega (en casa, en 
el parque...), cuánto tiempo dedica el niño a 
las pantallas: televisión, tableta, ordenador, 
móvil...

 • Cómo está integrado en la guardería/es-
cuela infantil o colegio, mediante informes. 
Cómo es el lenguaje comprensivo y expresi-
vo y la interacción con sus iguales y con los 
profesionales que lo atienden. 

 • Cómo es el día a día del niño, quién lo cuida, 
qué pautas de crianza se siguen, cómo come 
y cómo son sus hábitos de alimentación y 
sueño.
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3.3.2. Antecedentes familiares

 • Historia familiar de:

 – Trastorno de la comunicación o del len-
guaje o del habla. 

 – Otros trastornos del neurodesarrollo: 
TEA, TDAH, discapacidad intelectual, re-
traso global del desarrollo, trastorno es-
pecífico del aprendizaje.

 – Hipoacusia neurosensorial.

 • Riesgo sociofamiliar.

 • Inmigración.

3.3.3. Antecedentes personales

 • Gestación: técnicas de reproducción asisti-
da, CIR, consumo de posibles teratógenos 
fetales (alcohol, drogas, fármacos, etc.), in-
fecciones, gemelaridad.

 • Parto y periodo neonatal: prematuridad, 
bajo peso para la edad gestacional; otros 
factores de riesgo neurológico, sensorial 
(auditivo o visual) o psicosocial.

 • Tipo de lactancia y alimentación comple-
mentaria. Trastornos.

 • Resultado del cribado auditivo neonatal: OEA 
a todos los recién nacidos, junto a PEAT al re-
cién nacido de riesgo sensorial auditivo.

 • Patología ORL estructural o crónica.

 • Síndromes dismórficos.

 • Patología neurológica o extraneurológica 
aguda o crónica.

 • Bilingüismo. 

3.4. Exploración y evaluación 

 • Realizar una exploración física que inclu-
ya un examen neurológico, medición del 
perímetro cefálico y atención a las carac-
terísticas asociadas con los síndromes 
genéticos, como dimorfismos y hallazgos 
cutáneos sugerentes. Detectar la presen-
cia de comorbilidades como: signos mo-
tores (espasticidad, ataxia, hipotonía), 
micro- o macrocefalia, u otras patologías 
médicas asociadas como cataratas, pro-
blemas de visión y audición, cardiopatías 
congénitas, etc.

 • Además de las características del fenotipo 
físico, se debe valorar el fenotipo conduc-
tual: inquietud psicomotora, estereoti-
pias, etc.

 • Es importante dedicar tiempo para obser-
var al niño mientras juega e interactúa con 
las personas de su entorno, hablar con él, 
hacerle preguntas acordes a su edad, para 
poder detectar problemas de emisión (ar-
ticulación, fluencia, léxico, morfosintaxis), 
recepción o de comprensión. Valorar la co-
municación: si mira a la cara al llamarlo y 
mientras jugamos con él, si mantiene la 
mirada, si realiza una atención conjunta y 
gestos para demandar o compartir lo que 
ve con el adulto... Se recomienda pasar el 
Cuestionario M-CHAT o M-CHAT-R/F a niños 
entre 15 y 30 meses que tengan criterios de 
riesgo.
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3.5. Diagnóstico, diagnóstico diferencial y 
transmisión de la sospecha diagnóstica a la 
familia 

Tras unas correctas anamnesis y exploración 
se van a detectar los signos de alerta en el 
ritmo de adquisiciones y en las característi-
cas del lenguaje (comprensivo y expresivo), 
del habla y de la comunicación (expresados 
en la Tabla 2). 

De todos los signos de alerta, los criterios con-
sensuados para derivar a un niño para su eva-
luación inmediata e intervención, si procede, 
por parte del especialista del lenguaje se reco-
gen en la Tabla 3. Hay que tener en cuenta que 
no todos tienen el mismo valor pronóstico y 
que la suma de varios identificadores indicaría 
un mayor riesgo o necesidad de derivar al niño 
para iniciar el proceso de evaluación/interven-
ción del lenguaje.

Tabla 3. Criterios para derivar a una evaluación/intervención del lenguaje, del habla y de la comunicación 

Dificultad en la respuesta a los sonidos. Ya desde los 6-9 meses de edad es importante confirmar que el niño responde activamente 
a las voces de sus familiares y busca con los ojos la fuente de un sonido

Dificultad para usar la mirada y la expresión facial para compartir la emoción o la atención de algo que le interesa o algo que le 
gusta o le disgusta con un adulto familiar, a partir de los 8-9 meses de edad o, con más claridad, 9-12 meses. Incluye dificultad para 
localizar objetos señalados por otros / seguir la mirada de otro o usar miradas alternativas objeto-persona para compartir focos de 
atención conjunta

Reducido empleo de gestos comunicativos, con menos de 6 gestos a los 15 meses (el promedio es de 16 gestos hacia los 16 meses 
de edad: https://firstwordsproject.com/) tales como el gesto de negar lo que no quiere (9 meses), mostrar objetos (10 meses), 
señalar con el dedo lo que quiere o lo que llama su atención (12-14 meses), asentir con la cabeza (15 meses). Entre los 12-18 meses 
es fundamental valorar el uso variado de gestos distales y simbólicos con función declarativa, de intercambio social y personal 
(rechazo e inicios acompañamiento de acción)

Alteraciones respecto al lenguaje expresivo: 
• Ausencia de balbuceo y jerga expresiva entre los 12-18 meses y producción de menos de 4 consonantes, junto a todas las vocales, 

a los 24 meses
• Ausencia de palabras aisladas o un vocabulario expresivo menor de 10 palabras entre los 18-20 meses o menor de 50 palabras 

entre 21-30 meses
• Ausencia de combinaciones de dos palabras a los 24 meses
• Ausencia de enunciados con tres palabras (sujeto verbo objeto) a los 36 meses
Alteraciones en la comprensión del lenguaje manifestada en alguno de estos patrones: 
• Falta de respuesta a su nombre después de los 9-12 meses
• Ausencia de identificación receptiva de palabras entre los 12-18 meses; ≤3 palabras a los 18 meses; ≤ 5-10 palabras a los 24 meses
• No responder a órdenes simples acción-objeto o acción-localización entre los 24-30 meses
• Retraso mayor de 6 meses en comprensión

El riesgo es mayor si estos criterios se acompañan de: 
• Antecedentes familiares de TL/TDL, TEA, sobre todo en familiares de primer grado
• Otitis media de repetición
• Factores de riesgo neurológico y sensorial auditivo en periodo pre- o perinatal (prematuridad, bajo peso...) 
• Entorno familiar con privaciones o disfuncional
• Problemas de autorregulación personal (atención mantenida insuficiente, impulsividad, inquietud motora, etc.) o dificultades de 

coordinación motora
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Se realizará un diagnóstico diferencial, que 
para su exposición hemos dividido en: el niño 
que tarda en hablar, el niño que habla mal y el 
niño que deja de hablar (ver Tabla 4). El diag-
nóstico diferencial de los trastornos del neu-
rodesarrollo que afectan al lenguaje, antes de 
los 2 o 2 años y medio de edad, es a menudo 
difícil de delimitar, pero esto no debe ser óbice 
para que no se inicie el proceso de evaluación/
intervención temprana lo antes posible. La 
asociación de signos de alerta en el desarro-
llo psicomotor global en la exploración física y 

conductual que nos haga sospechar un retraso 
global del desarrollo / discapacidad intelectual 
o TEA, son ampliamente desarrollados en sus 
respectivos protocolos, a los que remitimos.

Ante los signos de alerta y tras la transmisión 
de la sospecha diagnóstica a la familia, se re-
mitirá al niño a los servicios de AE, Atención 
Temprana y Orientación Educativa para su 
valoración y la realización de un diagnóstico 
etiológico y funcional y para el inicio precoz 
del tratamiento que precise. 

Tabla 4. Diagnóstico diferencial de los trastornos del lenguaje, del habla y de la comunicación en el niño

A. El niño que tarda en hablar

A.1. Hablantes tardíos (HT) • Comunicación preverbal y habilidades sociales generalmente normales
• Leve retraso en la adquisición del lenguaje, con aparición tardía de las primeras palabras (a veces 

hasta los 24 meses) y primeras combinaciones de palabras, con posterior evolución positiva hasta 
prácticamente la normalidad hacia los 30 meses. Perfiles de lenguaje homogéneos. Algunos 
evolucionan a TL/TDL o mantienen problemas de lenguaje leves

• Comprensión normal o casi normal, aunque puede haber un avance lento del vocabulario receptivo 
y primeras consignas hasta los 24-30 meses

• Dificultades transitorias. Supuesta remisión entre 2,5-3 años con rápida evolución tras la intervención 
temprana

A.2. Trastorno del lenguaje / 
trastorno del desarrollo del 
lenguaje (TL / TDL) 

• Comunicación preverbal lenta e irregular en muchos casos. Habilidades sociales alteradas
• Retraso persistente en el desarrollo del lenguaje con niveles de gravedad de moderados a graves y 

perfiles del lenguaje más heterogéneos y atípicos que los casos de HT. Es frecuente que las primeras 
palabras no aparezcan hasta los 30-36 meses o que el vocabulario sea menor de 50-100 palabras 
entre los 30-36 meses, o que mantengan a esa edad un grado de ininteligibilidad superior al 70%. 
Primeras combinaciones SVO después de 4 años

• Alta frecuencia de problemas de comprensión, aunque no todos
• Dificultades persistentes, en cualquiera de las dimensiones del lenguaje, fundamentalmente en la 

morfosintaxis y en la semántica
• Niños que tienen trastornos del lenguaje a los 5 años de edad es probable que continúen teniendo 

problemas significativos a lo largo de los años de escolarización

A.3. Trastorno de la 
comunicación social (TCS)

• Comunicación preverbal y habilidades de interacción social alteradas
• Retraso marcado en la adquisición del lenguaje con buena evolución en aspectos formales y 

anomalías en el desarrollo pragmático y semántico. Algunos niños no comienzan a hablar hasta los 
3-4 años. En los inicios es frecuente la coexistencia de la ecolalia y la jerga. Se registran déficits en 
el uso social del lenguaje, sin que exista déficits de la reciprocidad social y de flexibilidad mental o 
patrones repetitivos y restringidos de conductas, actividades e intereses indicativos de TEA

• La comprensión de palabras aisladas y de oraciones simples suelen llegar a ser correctas, persistiendo 
problemas importantes en la comprensión del discurso narrativo y conversacional. Dificultades persistentes
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A.4. Retraso global 
del desarrollo (RGD) o 
discapacidad intelectual (DI)

• Retraso global que afecta de forma más o menos homogénea a todas las áreas, verbales y no verbales. 
Dificultad marcada para procesar gran cantidad de información de forma eficaz y de programar una 
conducta que permita una adaptación social favorable. Los niños con DI son diagnosticados como 
retraso global del desarrollo en los primeros 4 años

• Lentitud en el inicio y en la organización del lenguaje, con una estructura pobre, tanto en la expresión 
como en la parte conceptual y semántica de la palabra

• Dificultades persistentes

A.5. Trastorno del espectro 
autista (TEA)

• Retraso y graves alteraciones en la comunicación preverbal. Déficits severos y persistentes de 
interacción social

• Perfiles lingüísticos variados en lo que respecta a los aspectos formales del lenguaje (fonología y 
morfosintaxis). Mayor frecuencia de ecolalias, producción de preguntas reiterativas o utilización 
estereotipada del lenguaje que en los casos de TL/TDL 

• Trastorno de la comprensión del lenguaje con perfiles variados
• Dificultades persistentes tanto de interacción y comunicación social como en la presencia de patrones 

repetitivos y restringidos de conductas, actividades e intereses

A.6. Carencia socioafectiva • Estimulación lingüística pobre por carencia emocional; si no hay institucionalización, investigar la 
sustitución del cuidador o interlocutor tradicional por la televisión o videojuegos

B. El niño que deja de hablar

B.1. Afasia adquirida aguda/
subaguda de causa orgánica

• Secundaria a lesión cerebral producida por infecciones, ictus, tumores cerebrales, etc. 
• En la mayoría de los casos, junto con una detención o regresión del lenguaje, hay una exploración 

neurológica anormal

B.2. Mutismo selectivo • Incapacidad persistente para hablar en determinadas situaciones sociales, cuando el niño es capaz de 
hacerlo en otros contextos, sin defectos de la fluidez, ni problemas de comprensión ni de expresión 
en su lenguaje (clasificado en la categoría de trastornos de ansiedad en el DSM-5)

B.3. Afasia progresiva con 
deterioro neurológico 

• Acompañada de otras comorbilidades como trastornos conductuales, regresión de otras esferas del 
desarrollo psicomotor, epilepsia, trastornos neurosensoriales, hepatopatías, etc. 

• Son debidas a enfermedades neurodegenerativas, errores congénitos del metabolismo, afasia-
epiléptica, entre otros

C. El niño que habla mal

C.1. Disartria • Alteraciones articulatorias y en la pronunciación, bien por afectación de las vías motoras centrales, 
los nervios craneales o los grupos musculares de la zona bucofaríngea (por ejemplo, parálisis cerebral)

C.2. Trastornos fonéticos 
(dislalia) o fonológicos

• Las alteraciones fonéticas se refieren a la dificultad para articular adecuadamente los sonidos 
esperables para una determinada edad cronológica

• Las alteraciones fonológicas consisten en la permanencia de procesos de aproximación al habla 
adulta que según la edad cronológica han de ir desapareciendo y que se deben a un uso inadecuado 
de los segmentos contrastivos, fonemas, del habla. El sujeto logra articular de forma aislada o en 
sílabas el sonido, pero no lo usa durante el lenguaje espontáneo dentro de las palabras

• A diferencia del TL/TDL, se afecta solo la dimensión fonética o fonológica

C.3. Apraxia del habla 
infantil (dispraxia verbal)

• Desorden neurológico que afecta a la planificación y producción del habla. Supone una pérdida o 
dificultad en la habilidad para organizar o planificar intencionalmente la secuencia de movimientos 
necesarios para producir sonidos del habla o su secuenciación en sílabas o palabras

• No existe debilidad, incoordinación o parálisis en la musculatura del habla, como es el caso de la 
disartria
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4. EVALUACIÓN E INTERVENCIÓN DE LOS 
TRASTORNOS DEL LENGUAJE, DEL HABLA  
Y DE LA COMUNICACIÓN

4.1. Derivación

Tras detectarse un trastorno en el lenguaje, en 
el habla o en la comunicación, el pediatra debe 
derivar a:

 • Servicios de Atención Especializada para va-
loración, estudio etiológico y tratamiento: 
ORL (para descartar patología estructural: 
hendidura palatina submucosa, anquiloglo-
sia, etc.), ORL-Audiología (para valorar audi-
ción y patología), Neuropediatría o Unidad 
de Neurodesarrollo (donde se valorará, tras 

la historia, la exploración y la valoración 
del desarrollo, la necesidad de realizar es-
tudios genéticos, metabólicos, EEG o prue-
bas de neuroimagen), Foniatría/Logopedia 
(para valorar el lenguaje, el habla, la voz y la 
deglución y patología), Oftalmología (para 
valorar agudeza visual y patología), Unidad 
de Salud Mental Infantojuvenil (ante la sos-
pecha de un trastorno de la comunicación 
social, de ansiedad, conductual...).

 • Centros de Atención Temprana para la va-
loración del desarrollo psicomotor global y 
el estudio específico del habla, del lenguaje 
y de la comunicación que el niño presenta, 
así como de la familia y del entorno, por un 
equipo interprofesional (Logopedia, Psico-

C.3. Alteraciones del habla 
de base orgánica (disglosias) 

• Cuando existe una alteración de la articulación de distintos fonemas o de la resonancia del 
habla (hiper- o hiponasalidad) debido a anomalías anatómicas de los órganos del habla (labios, 
lengua, paladar): labio leporino, fisura palatina, macroglosia, malposiciones dentarias, retrognatia, 
prognatismo, etc.

C.4. Trastornos de la fluidez 
del habla de inicio en la 
infancia (TFI) (disfemia)

• Es un TC que se caracteriza por una ruptura involuntaria en la fluidez del habla aun cuando el sujeto 
sepa lo que quiere decir

• Se ha de diferenciar de:
 −Las disfluencias normales del habla (como repeticiones de palabras enteras o frases, interjecciones, 
frases incompletas, pausas vacías...).
 −De efectos secundarios de fármacos y de síndrome de Tourette
 −Taquifemia (discurso rápido, difícil de entender, discurso desorganizado y con alteraciones del 
lenguaje, con asociación de falta de conciencia del problema)
 −Tartamudez neurogénica (secundaria a TCE, ACV o enfermedad neurodegenerativa) y tartamudez 
asociada a PANDAS

Se ha de atender y evaluar desde la aparición de los primeros síntomas pese a que el sujeto tenga 
una edad temprana (2-3 años)

C.5. Trastornos de la 
entonación o prosódicos

• Discursos monocordes, sin cambios de entonación y con pobre contacto visual y gesticulación. Pueden 
aparecer en trastornos de lenguaje, en trastornos del habla como en la AHI y en los TEA

C.6. Trastornos de la voz en 
la infancia (disfonía)

• Alteraciones en una o varias de las cualidades acústicas de la voz (intensidad, tono, timbre, duración) 
que provocan un habla esforzada y disfónica y pueden interferir en una adecuada comunicación 
del individuo con su entorno. Se ha de derivar a consulta de ORL para valoración y diferenciar entre 
disfonías funcionales, orgánicas de origen funcional (nódulos) u orgánicas (papilomatosis laríngea 
recurrente juvenil, parálisis cordales, etc.). Posteriormente se realizará un tratamiento logofoniátrico 
(logopeda especializado en voz) en los casos necesarios
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logía, Terapia Ocupacional, Pedagogía, Fi-
sioterapia), para el inicio precoz, si procede, 
de un programa de intervención temprana. 
La investigación ha demostrado que la in-
tervención temprana es el método más efi-
caz y eficiente para el tratamiento de estos 
trastornos.

 • Equipos de Orientación Educativa y Aten-
ción a la Diversidad, para valorar la moda-
lidad de escolarización y programar las ne-
cesidades específicas de apoyo educativo 
que va a precisar el niño en el colegio por 
maestros de apoyo a la integración de audi-
ción y lenguaje y de pedagogía terapéutica.

 • Equipos de Trabajo Social para evaluar e 
intervenir ante las situaciones de riesgo o 
problemática sociofamiliar.

Se debería a su vez realizar un seguimiento 
compartido entre Pediatría de AP y AE y los 
diferentes profesionales de Atención Especia-
lizada, Atención Temprana y de la guardería / 
escuela infantil / colegio que van a valorar y 
atender al niño.

4.2. Evaluación, diagnóstico e intervención 
por profesionales especialistas en desarrollo 
infantil y en Logopedia

La valoración inicial de los trastornos del len-
guaje, el habla y la comunicación debe incluir 
los antecedentes familiares y personales de 
riesgo, factores biológicos, tipo y trastornos de 
la alimentación, además de aspectos motores, 
sociales, adaptativos, cognitivos (fundamental 
los vinculados a las funciones ejecutivas), de 
inteligencia no verbal, junto a la evaluación 
cuidada del lenguaje y la comunicación. Se 
utilizan cuestionarios para padres y profesores 

(Inventario de Desarrollo comunicativo de Ma-
cArthur, CSBS/DP, SSQ...) y se aplican escalas de 
desarrollo (Bayley, Batelle, Brunet-Lézine, Me-
rrill-Palmer...) o de inteligencia (WPPSI, WISC-V, 
McCarthy...)

Para el estudio de los componentes del lengua-
je existen múltiples escalas y test estandariza-
dos, que van a ser utilizadas según el trastorno 
y la edad del niño, algunas de ellas son: 

 • Para valorar los aspectos formales: fonética-
fonología (registro fonológico inducido de 
M. Monfort y A. Juárez; evaluación fonoló-
gica del habla infantil de Laura Bosh; PAF, 
prueba de articulación de fonemas de An-
tonio Vallés...) y morfosintaxis. 

 • Para evaluar el contenido (aspectos semán-
ticos y del léxico): test de vocabulario en 
imágenes Peabody; test Boehm de concep-
tos básicos... 

 • Para el uso (aspectos pragmáticos): CCC 
Children`s Communication Checklist (edi-
ción española). 

Hay pruebas que miden los tres niveles ante-
riores, como la prueba de lenguaje oral Navarra 
(PLON) o el test de Illinois de aptitudes psicolin-
güísticas (ITPA). En todos los aspectos se eva-
lúan la vertiente comprensiva y expresiva y sin 
olvidar la comunicación no verbal.

La valoración y la intervención terapéutica de 
los trastornos del lenguaje y del habla deben 
ser realizadas por logopedas o foniatras y, en 
el ámbito educativo, por maestros de audición 
y lenguaje. En muchos de los trastornos de la 
comunicación, la figura del psicólogo es trans-
cendental, especialmente en los 4 primeros 
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años de vida, junto a la del logopeda. Por otro 
lado, la intervención de otros profesionales: 
neuropediatras, ORL-audiólogos, psicopedago-
gos, terapeutas ocupacionales y de Pedagogía 
Terapéutica... es fundamental dependiendo 
del trastorno y de la edad en el proceso de 
intervención, por lo que el tratamiento ha de 
ser interdisciplinar. Lo importante es tratar 
precozmente, con la intensidad necesaria en 
cada caso, con una atención coordinada entre 
los profesionales y con la constante participa-
ción de los padres. 
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Trastornos del desarrollo de la coordinación. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:43-49.

1. INTRODUCCIÓN

El trastorno del desarrollo de la coordinación 
(TDC, o DCD, por sus siglas en inglés, develo-
pmental coordination disorder) es un trastor-
no neuromotor crónico frecuente en niños en 
edad escolar, con una prevalencia en torno al 
5-6%, y es más frecuente en el sexo masculino 
que en el femenino, con una ratio que va de 2:1 
hasta de 7:1. En España, los datos más recien-
tes estiman que entre el 8 y el 12% de los niños 
en edad escolar sin ningún otro trastorno aso-
ciado presentan indicación de estudio de TDC. 
Se manifiesta independientemente de cultu-
ras, razas y niveles socioeconómicos, aunque 
sí existe influencia del entorno. Se caracteriza 
por una coordinación motora por debajo de la 
esperada para su edad, con dificultades que 
pueden afectar a la motricidad fina, a la grue-
sa o a ambas. Estas dificultades no se explican 
por una enfermedad o por una discapacidad 
intelectual. El trastorno afecta tanto a los lo-
gros académicos como a las actividades de la 
vida diaria, y sus dificultades pueden persistir 
en la edad adulta.

Seguiremos la clasificación americana del 
DSM-5 (The Diagnostic and Statistical Manual 
of Mental Disorders), que lo engloba dentro 
de los trastornos del neurodesarrollo. La otra 
gran clasificación de enfermedades, la clasifi-
cación internacional de enfermedades (en su 
versión 11, CIE-11), describe el término como 
trastorno del desarrollo de la coordinación 
motora, también incluido en los trastornos del 
neurodesarrollo (código 6A04). La CIE-11 pro-
porciona una descripción sintomática y diag-
nóstica similar a la del DSM-5, caracterizando 
el TDC como una adquisición y ejecución de 
las habilidades de coordinación motora sig-
nificativamente por debajo de lo esperado 
para la edad cronológica y oportunidades de 
aprendizaje del niño, con un grave impacto en 
el funcionamiento diario.

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

El TDC tiene un impacto persistente y signifi-
cativo en el desempeño ocupacional, la parti-
cipación diaria y la calidad de vida, que gene-
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ralmente continúa manifestándose durante la 
adolescencia y la edad adulta. Las restricciones 
en el desempeño y la participación diaria no se 
limitan a actividades físicas gruesas, sino que 
se extienden a actividades de autocuidado, 
instrumentales, de manipulación, de juego y 
de participación social. Además, este trastorno 
impacta de manera significativa en el contexto 
escolar respecto al logro de diversos objetivos 
curriculares. 

Es común que los niños con este diagnóstico 
eviten participar en actividades físicas, lo que 
causa aislamiento y sedentarismo y puede 
desembocar en problemas de sobrepeso u 
obesidad. La falta de actividad física en estos 
niños no solo conlleva un aumento del riesgo 
de enfermedades cardiovasculares y osteoarti-
culares, sino que también contribuye a la exa-
cerbación de los problemas de salud mental 
asociados a este diagnóstico, y especialmente 
de problemas internalizantes como depresión y 
ansiedad. Por este motivo, es importante alen-
tar a los niños con TDC a practicar deportes con 
movimientos reiterados, como natación o ci-
clismo, diseñando intervenciones que incluyan 
también estrategias para aumentar el sentido 
de autoeficacia y autocompetencia, ya que son 
factores clave para la participación en activida-
des físicas en este diagnóstico. 

El trastorno del desarrollo de la coordinación 
(TDC) impide realizar actividades cotidianas, 
como utilizar tijeras o abotonar una camisa. 
Este tipo de trastorno va asociado con compli-
caciones psicológicas como la baja autoestima, 
la pasividad, la frustración y el evitar situacio-
nes nuevas de aprendizaje. Como hemos seña-
lado anteriormente, los niños con TDC tienen 
mayor tendencia a desarrollar, entre otros, tras-
tornos psicopatológicos, ansiedad y depresión, 

que tienden a incrementarse con la edad; sin 
embargo, en épocas tempranas de la infancia 
es factible que algunos de estos niños desarro-
llen trastornos de conducta.

3. COMORBILIDAD CON OTROS TRASTORNOS

En la práctica clínica y la comunidad científica, 
todavía existen algunas ambigüedades en la 
definición y el diagnóstico del TDC. La evidencia 
indica que el TDC es un trastorno del neurode-
sarrollo único y separado que puede coexistir 
(y con frecuencia) con uno o más trastornos del 
neurodesarrollo. Por lo general, estos trastor-
nos incluyen trastorno por déficit de atención 
e hiperactividad (TDAH), trastorno específico 
del lenguaje, trastorno del aprendizaje proce-
dimental o trastorno del espectro autista (TEA), 
aunque en este último caso la relación no es 
equilibrada (por ejemplo, hasta el 80% de los 
niños con TEA presentan riesgo de TDC, pero 
solo el 10% de niños con TDC presentan riesgo 
de TEA). 

Por otro lado, la comorbilidad del TDC con el 
TDAH es mucho más frecuente y llega a apa-
recer en el 50% de los casos, por lo que incluso 
se ha considerado al TDC y al TDAH como dos 
trastornos con etiología común y diferentes 
manifestaciones clínicas. Sin embargo, los 
resultados de las investigaciones basadas en 
neuroimagen indican que se tratan de dos tras-
tornos con diferentes etiologías y mecanismos 
neurológicos diferenciados, que requieren de 
enfoques de intervención específicos.

Sin embargo, sí es posible que un niño sea diag-
nosticado de TDC y TDAH si cumple separada-
mente los criterios diagnósticos de cada uno. 
En niños con TDAH, la comorbilidad con TDC 
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aparece hasta en un 47%. Pero el dato más inte-
resante de los estudios realizados con los niños 
que presentan TDAH y TDC conjuntamente es 
que estos presentan peor pronóstico y mayores 
dificultades asociadas. 

El TDC forma parte de otro trastorno del neu-
rodesarrollo que se ha denominado trastorno 
del aprendizaje no verbal o, por otros autores, 
trastorno de los aprendizajes procedimentales. 
Este trastorno incluye niños con TDC pero que, 
además, asocian dificultades de integración 
visoespacial, que pueden originar una discal-
culia, dificultades para realización de praxias y 
trastornos de la lectoescritura y de las habili-
dades sociales. Las dificultades en habilidades 
sociales son debidas probablemente a la difi-
cultad de coherencia central que impide hacer-
se una idea global de la escena social, junto con 
dificultades en el uso pragmático del lenguaje 
que dificultan la comunicación social de un 
modo diferente al TEA.

4. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

El diagnóstico del TDC es clínico, por lo que no 
existen pruebas diagnósticas que puedan con-
firmar o descartar el diagnóstico.

5. CLAVES DIAGNÓSTICAS

El TDC se sospechará cuando los padres o un 
educador manifiesten preocupación por la 
torpeza de un niño o bien sospechen un retra-
so en la adquisición de los hitos motores del 
desarrollo. Por desgracia, el TDC tarda en ser 
diagnosticado dada la baja conciencia que se 
tiene de este trastorno, a diferencia de otros 
trastornos del neurodesarrollo como el TEA. 

Además, en nuestra sociedad actual, tan tec-
nológica, los niños en edad escolar son poco 
activos físicamente, con lo que un niño con 
TDC puede pasar desapercibido con facilidad.

Dado que el diagnóstico se basa fundamental-
mente en hallazgos clínicos, se han desarrolla-
do varios cuestionarios para valorar diversos 
ítems neuromotores e identificar rápidamente 
a niños en riesgo de TDC y su impacto en la fun-
cionalidad diaria. Uno de los más extensamen-
te estudiados y validados es el Developmental 
Coordination Disorder Questionnaire (DCDQ), 
que recientemente (2020) ha sido adaptado 
transculturalmente y validado en España para 
niños entre 5 y 15 años. 

Así mismo, se han desarrollado pruebas espe-
cíficas para la evaluación de la motricidad. La 
más aplicada es la Movement Assessment Bat-
tery for Children, 2.ª edición (MABC-2). Dicha 
prueba fue diseñada para evaluar la motricidad 
en niños de entre 3 y 16 años. El MABC-2 evalúa 
tres dimensiones específicas de la competencia 
motriz del niño: destreza manual, puntería y 
atrape; equilibrio en tres rangos de edad: 4-6, 
7-10 y 11-16 años. Se acompaña de una lista de 
observación conductual en la vida diaria. Esta 
prueba permite conocer de forma objetiva las 
dificultades motoras en menores de entre 3 y 
16 años, lo que permitirá la evaluación diferen-
cial del primer criterio diagnóstico.

En ambos casos, se considera significativo un 
percentil inferior a 15, y se considera grave un 
percentil inferior a 5.

Como hemos comentado, el DSM-5 engloba 
el TDC (código 315.4) dentro de los trastornos 
neurológicos y se define de acuerdo con los si-
guientes cuatro criterios:
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A. La adquisición y ejecución de habilidades 
motoras coordinadas está muy por debajo de 
lo esperado para la edad cronológica del indivi-
duo, la oportunidad de aprendizaje y el uso de 
las aptitudes. Las dificultades se manifiestan 
como torpeza (p. ej., dejar caer o chocar con 
objetos) o como lentitud e imprecisión en la 
realización de habilidades motoras (p. ej., coger 
un objeto, utilizar las tijeras o los cubiertos, es-
cribir a mano, montar en bicicleta o participar 
en deportes). 

Recomendaciones para evaluar el criterio A: 
utilizar las baterías de evaluación MABC-2 o 
Bruininks-Oseretsky Test of Motor Proficiency 
(BOT-2), considerando como indicativo de cri-
terio una puntuación menor al percentil 16 o 
equivalente.

B. El déficit de actividades motoras del criterio 
A interfiere de forma significativa y persistente 
con las actividades de la vida cotidiana apropia-
das para la edad cronológica (p. ej., el cuidado 
y mantenimiento de uno mismo) y afecta a la 
productividad académica/escolar, las activida-
des prevocacionales y vocacionales, el ocio y el 
juego.

Recomendaciones para evaluar el criterio B: 
además de la evaluación funcional clínica, 
utilizar el DCDQ o el DCDDaily-Questionnaire 
(DCDDaily-Q), considerando como indicativo 
de criterio una puntuación menor al percentil 
16 o equivalente.

C. Los síntomas comienzan en las primeras fa-
ses del periodo de desarrollo. 

D. Las deficiencias de las habilidades motoras 
no se explican mejor por la discapacidad inte-
lectual (trastorno del desarrollo intelectual) o 

deterioros visuales, y no se pueden atribuir a 
una afección neurológica que altera el movi-
miento (p. ej., parálisis cerebral, distrofia mus-
cular, trastorno degenerativo).

Recomendaciones para evaluar los criterios C y 
D: revisar las razones de derivación y presencia 
de problemas detectados por fuentes externas 
(padres, profesores, pediatras, etc.) y utilizar la 
anamnesis clínica, el historial médico familiar 
y del niño, así como la evaluación de pruebas 
clínicas que descarten criterios de exclusión 
(hitos del desarrollo, presencia de afecciones 
sensoriales, neurológicas, musculares o intelec-
tuales que pudieran explicar mejor los déficits 
de habilidades motoras).

El diagnóstico formal de TDC no debería apli-
carse antes de los 5 años de edad, y debería 
hacerse tras una evaluación multidisciplinar 
que incluya pediatras o neuropediatras (es-
pecialmente para la valoración de los criterios 
diagnósticos C y D), terapeutas ocupacionales 
(especialmente para la valoración de los crite-
rios diagnósticos A y B) y otros profesionales, 
incluyendo, pero no limitando, a fisioterapeu-
tas, neuropsicólogos, neurólogos, educadores 
y psicopedagogos.

Algunas de las recomendaciones generales 
para mejorar el diagnóstico, tratamiento y 
pronóstico del TDC son:

 • Aumentar el conocimiento del trastorno en-
tre los profesionales sanitarios y el sistema 
educativo, de cara a facilitar su detección 
precoz. No se recomienda hacer un cribado 
en la población general.

 • Implementar rutas asistenciales que defi-
nan claramente los pasos necesarios para 

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Trastorno del desarrollo de la coordinación

47

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

el diagnóstico y las recomendaciones de 
tratamiento.

 • Establecer una intervención basada en eta-
pas según el grado de afectación: abordaje 
general en clase, programas escolares in-
dividuales, intervención escolar individual 
por un especialista, o Fisioterapia o Terapia 
Ocupacional en medio clínico.

 • Trabajo conjunto entre familias y profesio-
nales para abordar las dificultades y evitar 
las consecuencias a largo plazo (obesidad, 
depresión, ansiedad, etc.).

 • Favorecer el uso de terapias basadas en la 
evidencia que mejoren la función y la par-
ticipación social.

Aunque ni la DSM-5 ni la CIE-11 hacen una 
distinción explícita, las recomendaciones in-
ternacionales reconocen que el TDC puede 
tener diferentes manifestaciones clínicas, con 
predominio de déficits motores en habilidades 
gruesas, finas, o combinadas. 

Se propone un algoritmo (Figura 1) para el 
proceso diagnóstico del TDC. Sin embargo, 
es importante reseñar que frecuentemen-
te existen otras vías para el diagnóstico del 
TDC, ya que es habitual que en primer lugar 
se identifiquen las dificultades motoras en las 
actividades de la vida diaria (criterio B), a tra-
vés de terapeutas ocupacionales, educadores 
o psicopedagogos.

6. TRATAMIENTO

El tratamiento de los niños con TDC debe 
ser lo más precoz posible, de cara a mejo-
rar su pronóstico no solo a nivel motor, sino 

en sus habilidades académicas y funciones 
ejecutivas.

El tratamiento más eficaz es la terapia ocupa-
cional, acompañada de fisioterapia, a través de 
intervenciones orientadas a la consecución de 
tareas específicas y aumento de la participación. 
Las intervenciones orientadas a la actividad o a 
la participación (también conocidas como en-
foques top-down) han demostrado tener efec-
tividad en TDC para mejorar las habilidades 
motoras específicas, fundamentales y generales, 
así como la participación. Entre otras caracterís-
ticas, estos enfoques sostienen que los requisi-
tos motrices para cualquier tarea son variables 
y que el control motor necesario para una tarea 
en particular se hace más eficiente cuando los 

Figura 1. Algoritmo para el proceso diagnóstico del 
TDC

Niño mayor de 3 años con dificultades motoras

Anamnesis, exploración
(descartar enfermedades subyacentes)

Se descarta patología

Monitorizar desarrollo hasta los 5 años

Persisten dificultades

Trastorno desarrollo coordinación (TDC)

Test motores + DCDDaily-Questionnaire
(DCDDaily-Q)
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niños entienden en qué consiste la tarea. Por el 
contrario, la evidencia científica más reciente no 
apoya el uso de enfoques bottom-up (u orien-
tados a las funciones y estructuras corporales), 
centrados en la mejora específica de aquellas 
funciones corporales consideradas responsables 
de los problemas funcionales. 

Dentro de las intervenciones orientadas a la 
actividad o la participación, los enfoques con 
mayor evidencia en la actualidad son:

 • Entrenamiento de tareas neuromotoras.

 • Entrenamiento en tareas específicas.

 • Entrenamiento en orientación cognitiva para 
el desempeño ocupacional.

 • Entrenamiento en imágenes.

 • Entrenamiento perceptivo motor.

 • Entrenamiento motor.

En el caso de que el menor con TDC presen-
te alteraciones cognitivas asociadas o indica-
dores de dificultades de rendimiento escolar, 
por ejemplo, por tener una comorbilidad con 
trastorno del aprendizaje no verbal o procedi-
mental, se recomienda realizar una evaluación 
neuropsicológica y diseñar de forma individua-
lizada un programa de rehabilitación cognitiva 
para mejorar las mismas, además de facilitar 
la implementación de medidas de adaptación 
en el centro escolar para que los niños con 
TDC tengan un rendimiento escolar adecuado. 
Cuando los niños sean diagnosticados a la vez 
de TDAH, el tratamiento con metilfenidato pue-
de resultar eficaz también en las manifestacio-
nes del TDC, aunque con un efecto moderado.
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1. INTRODUCCIÓN

La discapacidad intelectual (DI) es la nueva 
denominación del DSM-5 que sustituye a la 
previa de retraso mental, y aparece además 
el término retraso global del desarrollo para 
niños menores de 5 años. Implica déficits en 
el funcionamiento intelectual (razonamiento, 
resolución de problemas, planificación, abs-
tracción, aprendizaje académico y de la expe-
riencia y juicio, entre otros) y adaptativo (domi-
nios conceptual, social y práctico) de la persona, 
con distintos grados de gravedad. Se considera 
que en torno al 1% de la población española 
tiene algún tipo de discapacidad intelectual o 
del desarrollo, aunque menos de un 10% de las 
personas afectadas la tengan reconocida. 

Es un trastorno plurietiológico, habitualmente 
de causa genética. Es frecuente que los pacien-
tes con DI asocien otros problemas neurológi-
cos que contribuyen de forma desfavorable a 
su evolución. Se describe su coexistencia con 
trastornos motores en el 7%, epilepsia en el 
10%, alteraciones neurosensoriales en el 7% o 

autismo en el 2-3%; estas asociaciones son más 
frecuentes cuanto más grave es la discapaci-
dad. No es una entidad fija e inmutable, sino 
que va siendo modificada por el crecimiento y 
el desarrollo biológicos y por la disponibilidad 
y calidad de los apoyos que se reciben. La de-
tección precoz y una intervención temprana en 
los niños con DI es fundamental para mejorar 
el pronóstico funcional y, con él, la calidad de 
vida de los niños y sus familias. 

2. ASPECTOS GENERALES DEL DESARROLLO 

El neurodesarrollo es un proceso dinámico, en 
cambio continuo, dirigido a la progresiva adquisi-
ción de habilidades de la persona para conseguir 
su independencia y su adaptación al medio. Es 
un proceso complejo, resultante de la interacción 
entre la maduración del sistema nervioso, otros 
órganos y sistemas, el ambiente (el entorno so-
cial y físico) y los estímulos que se reciben.

Después de las 25 semanas de gestación, se 
producen en el cerebro millones de conexiones 
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sinápticas entre las neuronas y la arborización 
dendrítica. Se estima que cada neurona pue-
de llegar a tener entre 7000 y 10 000 sinapsis, 
las cuales posteriormente podrán ser mode-
ladas según la exposición a factores externos 
e internos y experiencias que modifican su 
conformación en forma permanente. Los po-
tenciales acontecimientos nocivos durante 
este tiempo intrauterino (como la exposición 
al alcohol u otros teratógenos) o ambientales 
(como la desnutrición, el hipotiroidismo o la 
hipoestimulación), afectan a la organización 
y perfeccionamiento de las estructuras neu-
ronales y pueden afectar al neurodesarrollo. 
La plasticidad cerebral confiere cierta capaci-
dad de adaptación al cerebro, minimizando 
efectos de las alteraciones sobrevenidas, por 
lo que es esencial en las primeras etapas de 
vida extrauterina la atención en programas de 
Atención Temprana (AT) que se describen en 
otro protocolo. 

Durante los primeros años de vida, el niño 
construye el conocimiento sobre el ambiente 
que le rodea, aprende las habilidades moto-
ras necesarias para la supervivencia, adquie-
re la capacidad del lenguaje que le permite 
comunicarse y desarrollar su propio razona-
miento interior, toma conciencia de sí mismo, 
aprende a regular sus emociones y adquiere 
el comportamiento necesario para integrar-
se en la sociedad. En el desarrollo típico, el 
niño alcanza las habilidades correspondien-
tes para su edad dentro de la normalidad 
estadística. 

Existen distintos patrones de desarrollo atípico:

 • Retraso en el logro de hitos o habilidades 
en uno o más dominios en una secuencia 
esperada.

 • Desviación de la secuencia esperada. 

 • Disociación entre los ritmos de adquisición 
entre dos o más dominios. 

 • Regresión o pérdida de habilidades previa-
mente adquiridas.

La vigilancia y el cribado periódicos en los pro-
gramas de salud de Atención Primaria ayudan 
a identificar a los bebés y niños en riesgo, que 
pueden necesitar una evaluación adicional 
profunda. Las primeras señales de la presencia 
de un retraso/discapacidad con presentación 
más grave se detectan y atienden antes de los 
2 años, mientras que aquellos con formas más 
leves pueden no llegar a identificarse hasta la 
edad escolar si no se realiza una vigilancia con-
tinua del desarrollo.

3. RETRASO GLOBAL DEL DESARROLLO (RGD) 

El retraso global del desarrollo (RGD) hace re-
ferencia a la limitación persistente para alcan-
zar los hitos del desarrollo dentro del rango de 
edad esperado. Clásicamente, el retraso global 
del desarrollo se define como un retraso signi-
ficativo en dos o más dominios del neurodesa-
rrollo, incluyendo: motor fino/grueso, habla/
lenguaje, cognitivo, social/personal y activida-
des de la vida diaria. En el DSM-5 la definición 
resulta algo más restrictiva, especificando que 
el sujeto no debe cumplir con los hitos espera-
dos en varios campos del funcionamiento inte-
lectual (ver Tabla 1). Este diagnóstico se reserva 
para menores de 5 años, época en la no resulta 
sencillo medir de manera precisa y fiable el co-
ciente intelectual (CI) ni el nivel de gravedad 
clínica. Se trata, por tanto, de un diagnóstico 
“provisional”; algunos finalmente tendrán un 
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diagnóstico de discapacidad intelectual (DI), o 
tal vez de otros trastornos de neurodesarrollo, 
o incluso alcanzarán un desarrollo típico. 

4. DISCAPACIDAD INTELECTUAL (DI) 

Se caracteriza por la presencia problemas en 
las habilidades mentales generales, que provo-
can déficits cognitivos y adaptativos de distinta 

gravedad y con etiología múltiple. Se origina y 
manifiesta antes de los 18 años y puede aso-
ciarse a otros trastornos de neurodesarrollo o 
a problemas de salud física o mental.

Desde el punto de vista funcional, un diag-
nóstico de DI conlleva implicaciones impor-
tantes para el paciente y su entorno, como la 
necesidad de servicios de apoyo, la elección 
de ayudas, atención social, beneficios fiscales 

Tabla 1. Trastornos del desarrollo intelectual según la DSM5 

Discapacidad intelectual (trastorno del desarrollo intelectual)
Trastorno que comienza durante el periodo de desarrollo y que incluye limitaciones del funcionamiento intelectual y también del 
comportamiento adaptativo en los dominios conceptual, social y práctico. Se deben cumplir los tres criterios siguientes:
A. Deficiencias de las funciones intelectuales, como el razonamiento, la resolución de problemas, la planificación, el pensamiento 
abstracto, el juicio, el aprendizaje académico y el aprendizaje a partir de la experiencia, confirmados mediante la evaluación clínica 
y las pruebas de inteligencia estandarizadas individualizadas.
B. Deficiencias del comportamiento adaptativo que producen fracaso del cumplimiento de los estándares de desarrollo y 
socioculturales para la autonomía personal y la responsabilidad social. Sin apoyo continuo, las deficiencias adaptativas limitan 
el funcionamiento en una o más actividades de la vida cotidiana, como la comunicación, la participación social y la vida 
independiente en múltiples entornos, tales como el hogar, la escuela, el trabajo y la comunidad.
C. Inicio de las deficiencias intelectuales y adaptativas durante el periodo de desarrollo.

317 (F70) Leve (CI 50-69)

Dominio conceptual
• Preescolar: puede no haber diferencias 

manifiestas
• Escolares: dificultades del aprendizaje 

(lectura, escritura, aritmética, tiempo y 
dinero). Ayuda en 1 o más campos

• Adultos: alteración del pensamiento 
abstracto, la función ejecutiva (es decir, 
planificación, definición de estrategias, 
determinación de prioridades y 
flexibilidad cognitiva), de la memoria 
a corto plazo y del uso funcional de las 
aptitudes académicas

Dominio social 
• Inmaduro en cuanto en las relaciones 

sociales
• La comunicación, la conversación 

y el lenguaje son más concretos o 
inmaduros 

• Dificultades de regulación de la 
emoción y el comportamiento que 
son apreciadas por sus iguales en 
situaciones sociales

• Comprensión limitada del riesgo en 
situaciones sociales; riesgo de ser 
manipulado por los otros (ingenuidad)

Dominio práctico
• Apropiado a la edad en el cuidado 

personal
• Cierta ayuda con tareas de la vida 

cotidiana complejas Adultos: ayuda en 
la compra, el transporte, la organización 
doméstica y el cuidado de los hijos, 
la preparación de los alimentos y la 
gestión bancaria y del dinero

• Habilidades recreativas son similares
• Competencia en trabajos que no 

destacan en habilidades conceptuales
• Precisan ayuda para tomar decisiones 

sobre el cuidado de la salud y legales, 
y para aprender a realizar de manera 
competente una vocación que requiere 
habilidad

• Se necesita típicamente ayuda para 
criar una familia
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318.0 (F71) Moderado (CI 36-49)

Dominio conceptual

Habilidades conceptuales notablemente 
retrasadas

• Preescolares: desarrollo lento en 
lenguaje y habilidades preacadémicas

• Escolares: progreso lento y 
notablemente reducido del aprendizaje 
(lectura, escritura, matemáticas, tiempo 
de comprensión y manejo del dinero)

• Adultos: aptitudes académicas en un 
nivel elemental 

Precisan ayuda para todas las habilidades 
académicas, en el trabajo y en la vida 
personal

Dominio social 

• Notables diferencias respecto a sus 
iguales en el comportamiento social y 
comunicativo 

• Lenguaje hablado mucho menos 
complejo 

• Capacidad de relación vinculada a la 
familia y los amigos 

• Puede tener amistades satisfactorias y, 
en ocasiones, relaciones sentimentales 
en la vida adulta

• Pueden no percibir o interpretar con 
precisión las señales sociales

• El juicio social y la capacidad para 
tomar decisiones son limitados, y los 
cuidadores han de ayudar al individuo 
en las decisiones de la vida

• La amistad con los iguales en desarrollo 
con frecuencia está afectada por 
limitaciones de la comunicación o 
sociales

• Se necesita ayuda importante social y 
comunicativa en el trabajo para obtener 
éxito

Dominio práctico

• Con aprendizaje puede 
responsabilizarse de sus necesidades 
personales (como comer, vestirse), de 
las funciones excretoras, la higiene 
personal, de las tareas domésticas, etc.

• Se requiere ayuda continua para lograr 
un nivel de funcionamiento adulto

• Puede realizar trabajos con baja 
exigencia en habilidades conceptuales y 
de comunicación 

• Precisa ayuda considerable para 
administrar las expectativas sociales, 
las complejidades laborales y 
responsabilidades complementarias, 
como programación, transporte, 
beneficios sanitarios y gestión del 
dinero

• Pueden llevar a cabo una variedad de 
habilidades recreativas

• Una minoría presenta comportamiento 
inadaptado con problemas sociales

318.1 (F72) Grave (CI 20-35)

Dominio conceptual

• Las habilidades conceptuales reducidas

• Poca comprensión del lenguaje escrito 
o de conceptos que implican números, 
cantidades, tiempo y dinero

• Los cuidadores proporcionan un grado 
notable de ayuda para la resolución de 
problemas durante toda la vida

Dominio social 

• El lenguaje hablado está bastante 
limitado en cuanto a vocabulario y 
gramática (palabras sueltas o frases). 
Se puede complementar con medidas 
aumentativas

• Los individuos comprenden el habla 
sencilla y la comunicación gestual

• El habla y la comunicación se 
centran en el aquí y ahora dentro de 
acontecimientos cotidianos. El lenguaje 
se utiliza para la comunicación social 
más que para la explicación

• La relación con los miembros de la 
familia y otros parientes son fuente de 
placer y de ayuda

Dominio práctico

• Necesita supervisión constante y ayuda 
para todas las actividades de la vida 
cotidiana (comer, vestirse, bañarse y las 
funciones excretoras)

• No puede tomar decisiones 
responsables en cuanto al bienestar 
propio o de otras personas.

• Adultos: apoyo y ayuda constante en 
tareas domésticas, de ocio y de trabajo

• La adquisición de habilidades implica 
un aprendizaje a largo plazo y ayuda 
constante

• En una minoría, existe comportamiento 
inadaptado que incluye autolesiones
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e incluso, en la edad adulta, las relacionadas 
con la responsabilidad penal. El diagnóstico 
y la intervención precoz se consideran fun-
damentales para su adecuado manejo y son 
decisivos en su evolución posterior. El diagnós-
tico se basa en la evaluación clínica y la deter-
minación del nivel de capacidad intelectual 
y del nivel de función adaptativa mediante 
pruebas estandarizadas administradas indi-
vidualmente. Es necesario además determi-
nar la gravedad del déficit, que dependerá de 
la interferencia que produce la DI en su vida 

diaria. Los criterios actuales de diagnóstico se 
recogen en la Tabla 1.

El cociente intelectual (CI) es una medida utili-
zada ampliamente para la determinación de la 
capacidad intelectual y se utiliza como criterio 
para definir la DI. El CI se obtiene al comparar 
la edad mental (EM) del individuo con su edad 
cronológica (EC) [(EM/EC) x 100]. Se considera 
sugerentes de DI un CI <70, equivalente a dos 
desviaciones estándar o más por debajo de la 
media. La puntuación del CI no se utiliza en la 

318.2 (F73) Profundo (CI <20)
Dominio conceptual
Las habilidades conceptuales implican 
generalmente el mundo físico más que 
procesos simbólicos
Utiliza objetos dirigidos a un objetivo 
para el cuidado de sí mismo, el trabajo 
y el ocio
Algunas habilidades visuoespaciales, 
como la concordancia y la clasificación 
basada en características físicas
La existencia concurrente de alteraciones 
motoras y sensitivas puede impedir un 
uso funcional de los objetos

Dominio social 
Comprensión muy limitada de la 
comunicación simbólica en el habla y la 
gestualidad Puede comprender algunas 
instrucciones o gestos sencillos
Expresa su propio deseo y sus emociones 
mediante comunicación no verbal y no 
simbólica 
Disfruta de la relación con miembros 
bien conocidos de la familia, cuidadores 
y otros parientes, y da inicio y responde a 
interacciones sociales a través de señales 
gestuales y emocionales
La existencia concurrente de alteraciones 
sensoriales y físicas puede impedir 
muchas actividades sociales

Dominio práctico
Dependencia para aspectos del cuidado 
físico diario, la salud y la seguridad
Si no presentan alteraciones físicas 
graves pueden ayudar en algunas de las 
tareas de la vida cotidiana en el hogar, 
como llevar los platos a la mesa
Actividades recreativas: disfruta 
escuchando música, viendo películas, 
saliendo a pasear, actividades acuáticas, 
todo ello con la ayuda de otros 
La existencia concurrente de alteraciones 
físicas y sensoriales es un impedimento 
frecuente para la participación (más allá 
de la observación) en actividades 
En una minoría, existe comportamiento 
inadaptado

315.8 (F88) Retraso global del desarrollo
• Este diagnóstico se reserva para individuos menores de 5 años cuando el nivel de gravedad clínica no se puede valorar de forma 

fiable durante los primeros años de la infancia
• Esta categoría se diagnostica cuando un sujeto no cumple con los hitos de desarrollo esperados en varios campos del 

funcionamiento intelectual, y se aplica a individuos en los que no se puede llevar a cabo una valoración sistemática del 
funcionamiento intelectual, incluidos niños demasiado pequeños para participar en las pruebas estandarizadas

• Esta categoría se debe volver a valorar después de un periodo de tiempo
319 (F79) Discapacidad intelectual (trastorno del desarrollo intelectual) no especificada
• Esta categoría se reserva para individuos mayores de 5 años cuando la valoración del grado de discapacidad intelectual (trastorno 

del desarrollo intelectual) mediante procedimientos localmente disponibles es difícil o imposible debido a deterioros sensoriales 
o físicos asociados, como ceguera o sordera prelingual, discapacidad locomotora o presencia de problemas de comportamiento 
graves o la existencia concurrente de trastorno mental

• Esta categoría solo se utilizará en circunstancias excepcionales y se debe volver a valorar después de un periodo de tiempo

Extraído del DSM-5.
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actualidad para determinar la gravedad de la 
DI, como ocurría en el DSM IV-TR; su determi-
nación únicamente sirve para documentar la 
presencia de un déficit intelectual.

5. CAUSAS 

Las causas de DI son muy numerosas. Se han es-
tablecido diversas clasificaciones y muchos gru-
pos de investigación las subdividen en causas 

prenatales, perinatales y posnatales y, dentro de 
ellas, en genéticas o adquiridas. La mayor parte 
de las causas de DI son genéticas o cromosómi-
cas. La existencia de factores de riesgo como el 
bajo peso al nacimiento o la prematuridad no 
son causa suficiente para justificar la DI.

En la Tabla 2 se puede ver las categorías y cau-
sas de una forma resumida. Las causas genéti-
cas pueden consistir en una mutación de un gen, 
una variación del número de copias o una alte-

Tabla 2. Categorías y causas de discapacidad intelectual en función de la edad

Categorías Causas
Prenatal Genéticas

• Cromosómicas (por ejemplo, trisomía del 21, síndrome de Prader-Willi, síndrome de Williams, translocaciones, etc.)
• Síndromes monogénicos (por ejemplo, X Frágil, síndrome de Rubinstein-Taybi, Coffin-Lowry)
• Alteraciones monogénicas no sindrómicas (por ejemplo, gen FMR2)
• Trastornos metabólicos (fenilcetonuria, galactosemia, etc.)
Adquiridos
• Síndrome alcohólico fetal (SAF)
• Otros abusos de sustancias maternas
• Nutricional (por ejemplo, fenilcetonuria materna, deficiencia de yodo)
• Infecciones (por ejemplo, rubéola, toxoplasmosis, citomegalovirus, virus de inmunodeficiencia)
• Accidente cerebrovascular
Causa desconocida (muchas genéticas, pero pueden ser también adquiridas)
• Síndromes clínicos sin diagnóstico genético (por ejemplo, los síndromes Schinzel-Giedion, Marinesco-Sjögren o 

Marden-Walker)
• Anomalías congénitas múltiples y retraso mental

Perinatal • Asfixia perinatal
• Infecciones (encefalitis vírica o meningitis bacteriana)
• Accidente cerebro vascular 
• Muy bajo peso al nacimiento o prematuridad extrema
• Trastornos metabólicos (hiperbilirrubinemia, hipoglucemias) 

Posnatal • Tóxicos (por ejemplo, plomo)
• Infecciones (por ejemplo, encefalitis, meningitis bacteriana)
• Accidente cerebro vascular
• Traumatismo craneal
• Encefalopatías epilépticas (por ejemplo, síndrome de West)
• Desnutrición
• Pobreza

Otras • Familiar
• No familiar
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ración cromosómica que puede causar un error 
innato del metabolismo, alteraciones del neuro-
desarrollo o enfermedades neurodegenerativas. 
Otro gran grupo de causas son las adquiridas 
durante el embarazo, por ejemplo, la exposición 
a tóxicos, enfermedades infecciosas, embarazo 
no controlado o complicaciones durante el naci-
miento. La DI se puede adquirir también durante 
la infancia precoz: infecciones de SNC (encefalitis 
y meningitis), traumatismos craneales, asfixias, 
tumores intracraneales, epilepsias de inicio pre-
coz, desnutrición o exposición a tóxicos pueden 
provocar en los niños alteraciones del desarrollo.

6. EVALUACION NEUROLÓGICA Y ESCALAS DE 
EVALUACIÓN FUNCIONAL 

La identificación de la presencia de RGD y DI 
requiere la utilización de herramientas diver-
sas: seguimiento en programas de vigilancia 
del desarrollo en Pediatría de Atención Prima-
ria (AP), entrevistas con los padres, obtención 
de datos académicos, exploración clínica del 
niño, herramientas de evaluación estandari-
zada (Tabla 3). El diagnóstico debe basarse en 
la integración de toda esta información, no solo 
en el resultado de las pruebas estandarizadas. 
La vigilancia periódica del desarrollo permite 
identificar la presencia de un RGD. Las herra-
mientas habituales utilizadas para el cribado 
en el seguimiento en AP en nuestro país son 
el Haizea-LLevant y el Denver-II. Las deriva-
ciones a los sistemas de valoración permiten 
una evaluación estandarizada más profunda, 
(escala Bayley III [BSID-III] o el inventario de 
desarrollo de Battelle, 2.ª edición [BDI-2]). Los 
instrumentos que puedan ser aplicados en el 
entorno familiar resultan muy interesantes. 
Uno de estos es el cuestionario Ages & Stages 
Questionnaires (ASQ-3), realizado por las fami-

lias, validado en varios países, con datos sobre 
sensibilidad y especificidad positivos. Los más 
utilizados se describen en la Tabla 3.

7. PROCESO DIAGNÓSTICO

Llegar a un diagnóstico permite valorar posi-
bles opciones de tratamiento y acceso a recur-
sos educacionales y sociales, proporcionar a la 
familia y al equipo médico información sobre 
posibles problemas clínicos y complicaciones 
concomitantes, así como datos del pronóstico 
a largo plazo (ver Figura 1). Además, la confir-
mación etiológica permite ofrecer un consejo 
genético adecuado y puede asesorarse a las 
familias acerca de los riesgos de recurrencia 
y las opciones para el diagnóstico prenatal y 
preimplantacional. 

Se calcula que con los datos que se obtienen 
tras una historia clínica detallada y una explo-
ración física minuciosa es posible establecer 
el diagnóstico del RGD o DI en un 17,2-34,5% 
de casos, obteniendo algunos datos que se-
rán clave para un posterior diagnóstico en un 
62-79%. Si se tiene una hipótesis diagnóstica, 
es recomendable realizar técnicas dirigidas a 
confirmar la presunción diagnóstica (estudios 
genéticos, metabólicos, neurofisiológicos o de 
neuroimagen). En los casos no sindrómicos se 
deben realizar pruebas de menor a mayor com-
plejidad y coste para identificar una etiología. 

7.1. Anamnesis 

 • Antecedentes familiares: 

 – Realizar un árbol genealógico extendido: 
miembros de la familia afectos, grado de 
consanguinidad... Son útiles las fotogra-
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Tabla 3. Herramientas de evaluación en retraso global del desarrollo y discapacidad intelectual 

Instrumento Rango de edad Persona 
que aplica

Tiempo aplicación Áreas que evalúa

BAYLEY-3
Bayley Infant 
Neurodevelopmental 
(3.ª edición)

1-42 meses Profesional Abreviada (cribado): 
15-25 min
Completa: 30-90 min

Escala cognitiva, motora y lenguaje

DENVER- II 0-71 meses Profesional 20-30 min Motricidad gruesa, motricidad fina adaptativa, 
lenguaje, personal social

HAIZEA-LLEVANT 
Tabla de desarrollo 
Haizea-Llevant

0-60 meses Profesional X Socialización, lenguaje y lógica matemática, 
manipulación, postural

BATELLE 
Batelle Developmental 
Inventory Screening (2.ª 
edición)

0-95 meses Profesional Abreviada (cribado): 
10-30 min
Completa: 60-120 
min

Personal/social, adaptativa, motora, 
comunicación y cognitiva

ASQ 3
Ages and Stages 
Questionnaires 3

4-60 meses Familia/
cuidadores

10-15 min* Comunicación, motora gruesa, motora fina, 
resolución problemas, socio-individual

WISC-V y WPPSI-IV 
Escalas de inteligencia 
de Wechsler

WPPSI-IV: 2-7 años
WISC-V: 6-16 años

Profesional WPPSI-IV: 30-60 min
WISC-V: 48-65 min

• WPPSI-IV: varían con edad; comprensión 
verbal, memoria de trabajo, adquisición de 
vocabulario, no verbal, capacidad general

• Similar a WISC-V a partir de 4 años
• WISC-V: comprensión verbal, visoespacial, 

razonamiento fluido, memoria de trabajo, 
velocidad de procesamiento

LEITER-3 
Escala manipulativa 
internacional de Leiter

3-75 años Profesional 20-45 min Inteligencia fluida, atención y memoria, 
socioemocional

WNV 
Escala no verbal de 
aptitud intelectual de 
Wechsler

5-21 años Profesional 20-45 min Matrices, claves, memoria espacial, historietas

Vineland-3
Escalas de 
comportamiento 
adaptativo de Vineland

0-90 años Familia/
cuidadores

20-60 min Comunicación, las habilidades de la vida diaria, 
la socialización, las habilidades
motoras y el índice de conducta adaptativa

ABAS-II
Sistema de evaluación 
de la conducta 
adaptativa

0-89 años Familia/
cuidadores
Profesores

20 min • Índices globales: conceptual, social y práctico 
+ índice global de conducta adaptativa (CAG)

• Áreas: comunicación, utilización de 
los recursos comunitarios, habilidades 
académicas funcionales, vida en el hogar o 
vida en la escuela, salud y seguridad, ocio, 
autocuidado, autodirección, social, motora 
y empleo

* Tiempo para la realización del cuestionario, requiere observación de conductas por la familia/cuidadores.
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Figura 1. Algoritmo para el proceso diagnóstico

• Antecedentes familiares: árbol genealógico, otros miembros afectos, historia de abortos 
   o muertes prematuras
• Antecedentes personales: curso de la gestación, parto y periodo perinatal. Cribado 
   metabólico, desarrollo psicomotor hasta la fecha

Diagnóstico genético:
• Cariotipo: si fenotipo compatible con aneuploidías
• X frágil: si historia familiar compatible, sugestiva de herencia ligada al X
• Estudios mutacionales específicos / Panel NGS: según sospecha clínica o exoma filtrado 
   por patología o HPOs
• aCGH/exoma: si no se describen antecedentes familiares relevantes y la exploración no 
   revela fenotipo dismorfológico específico

Otras pruebas complementarias:
• Analítica general ampliada; estudio neurometabólico: si cribado metabólico neonatal no 
   realizado o si historia clínica sugestiva (consanguinidad, regresión, descompensaciones 
   episódicas…)
• EEG: si historia clínica compatible
• Ecografía transfontanelar: en lactantes
• RM cerebral: si micro- o macrocefalia o anomalías neurológicas en la exploración
• PEATC/PEV: si alteraciones sensoriales en la exploración física

Si tras una anamnesis y exploración detenida no se llega a ningún diagnóstico de sospecha, 
se debe recurrir a pruebas complementarias

Un tercio de los casos se diagnostican por la anamnesis y el examen físico, otro tercio tras 
estudios complementarios basados en una hipótesis diagnóstica y el tercio restante 
después de llevar a cabo pruebas de barrido sin sospecha diagnóstica concreta

• Exploración física: 
 Fenotipo conductual
 Somatometría
 Signos físicos sugestivos
 Dismorfias, disrafismos, discromías…
 Visceromegalias, cardiopatías o alteraciones genitourinarias
 Examen oftalmológico y auditivo
 Examen neurológico
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fías de los familiares afectos con el fin 
de estudiar un posible fenotipo común 
a todos ellos.

 – Historia familiar de abortos, fetos muer-
tos, muertes neonatales o infantiles 
inexplicables en familiares de primer y 
segundo grado. 

 • Antecedentes personales:

 – Gestación: edad materna y paterna, téc-
nicas de fertilidad, consumo de posibles 
teratógenos fetales (alcohol, drogas, fár-
macos, etc.).

 – Parto: prematuridad, CIR, otros factores 
de riesgo neurológico o psicosocial.

 – Lugar de realización y resultado del criba-
do endocrinometabólico. 

 – Desarrollo psicomotor hasta el momento 
de consulta de todas las áreas: regresión 
o pérdida de habilidades, variabilidad, 
edad de inicio de los síntomas.

7.2. Exploración y evaluación 

Al igual que la historia clínica, el examen fí-
sico debe ser también ordenado, completo y 
detallado para no dejar pasar ningún detalle. 
Es esencial asegurarse de que no hay déficits 
sensoriales. Puede ser de utilidad también 
(previo consentimiento informado de la fami-
lia) documentar todos los hallazgos mediante 
fotografías. 

 • Fenotipo conductual: mímica y mirada, im-
presión subjetiva global del nivel intelectual 
y lenguaje.

 • Examen físico: somatometría, esencial medir 
el perímetro craneal, signos físicos que orien-
tan a una posible causa genética y búsque-
da de posibles dismorfias, visceromegalias, 
alteraciones genitourinarias, cardiopatías... 

 • Examen visual y auditivo. 

 • Examen neurológico: tono muscular, fuerza, 
movimientos anormales, pares craneales, 
reflejos osteotendinosos, coordinación y 
equilibrio, sensibilidad...

 • Valoración de escalas y la información de 
educación y servicios sociales. 

Si tras una anamnesis y exploración detenida 
no se llega a ningún diagnóstico de sospecha, 
se debe recurrir a pruebas complementarias. 

7.3. Pruebas complementarias 

7.3.1. Estudios genéticos

Es un estudio de primera línea en el diagnóstico 
de RGD/DI, aunque no ha sido siempre correc-
tamente protocolizado. Hoy en día no existe un 
consenso uniforme en el algoritmo de estudio, 
sino que este debe adaptarse a las circunstan-
cias específicas de cada caso.

 • El cariotipo se ha relegado actualmente para 
el estudio de síndromes clínicamente tipifi-
cables como síndrome de Down o aquellos 
con un perfil clínico compatible con mono-
somías o trisomías completas, especialmen-
te si se sospechan aneuploidías sexuales, 
síndrome de Turner, XYY, XXY...). 

 • Debe descartarse el síndrome del cromoso-
ma X frágil (causa genética hereditaria más 
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común de retraso mental) en RGD/DI inex-
plicable tanto en varones como mujeres, 
con historia familiar positiva compatible 
con herencia ligada al cromosoma X, con 
un fenotipo físico y conductual compati-
ble. Del mismo modo, deben contemplarse 
los estudios mutacionales del gen MECP2 
(síndrome de Rett) en niñas (aunque no 
es exclusivo) o genes relacionados con la 
presencia de rasgos clínicos o de fenotipo 
conductual. 

 • Cuando no es posible lograr una orientación 
clínica respecto a qué genes estudiar (retra-
so mental inespecífico o no sindrómico), se 
debe recurrir a técnicas que busquen alte-
raciones genéticas en amplias regiones del 
genoma.

 – CGH (hibridación genómica comparada): 
actualmente el gold standard del análisis 
de variaciones en número de copias de 
primera línea, reemplazando al cariotipo. 
Su rendimiento diagnóstico se debe a su 
sensibilidad para deleciones y duplicacio-
nes submicroscópicas y por la posibilidad 
de identificar genes específicos incluidos 
en pérdidas o ganancias de material ge-
nético. 

 – Secuenciación NGS (next generation se-
quencing): se utiliza para el estudio de 
mutaciones puntuales asociadas a RGD/
DI. Para ello se pueden realizar paneles 
NGS en el caso de pacientes con un fe-
notipo característico, sospecha de enfer-
medad asociada a genes de gran tamaño, 
enfermedades con heterogeneidad gené-
tica con diversos genes específicos (por 
ejemplo, paneles diseñados para genes 
causantes de epilepsia) o en sospecha de 

enfermedades con signos clínicos comu-
nes (por ejemplo, miopatías congénitas) o 
en casos sin características fenotípicas o 
de gran heterogeneidad genética hacien-
do análisis familiar “a trío”.

7.3.2. Estudios de neuroimagen

Durante el primer año de vida, se recomien-
da solicitar ecografía transfontanelar. La re-
sonancia cerebral puede aportar información 
que oriente a una etiología particular en apro-
ximadamente el 30% de los niños con RGD/
DI. Se suele emplear cuando el retraso es mo-
derado/grave, cuando existen alteraciones 
del examen neurológico, ante la presencia de 
micro- o macrocefalia y en caso de regresión 
del desarrollo. 

7.3.3. Estudios neurofisiológicos

Si se describen en la historia clínica datos 
sugestivos de crisis, regresión del lenguaje 
o trastorno neurodegenerativo es recomen-
dable solicitar un EEG para descartar activi-
dad eléctrica anómala. Cuando se sospechan 
trastornos sensoriales asociados, pueden 
practicarse potenciales evocados visuales o 
de tronco (PEV, PEAT). En las pocas ocasiones 
en que acompaña clínica sugestiva de enfer-
medad neuromuscular o neuropatía, se puede 
realizar eletroneurograma o electromiograma 
(EMG o ENG). 

7.3.4. Otros

Los estudios neurometabólicos de rutina tie-
nen un rendimiento diagnóstico escaso (<1%) 
en los países donde se abordan los estudios 
de cribado neonatal, como ocurre en nuestro 
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medio. Existe consenso en practicar estos es-
tudios en la evaluación inicial cuando existen 
elementos clínicos, bioquímicos básicos o de 
neuroimagen orientadores.

Se propone un algoritmo de estudio (Figura 1) 
basado en los criterios de la Academia Ameri-
cana de Neurología, adaptado y revisado para 
nuestro medio.

8. TRATAMIENTO

8.1. Prevención

La DI no es un trastorno curable; por lo tanto, la 
prevención es esencial y se ejerce en diferentes 
momentos. 

 • En la prevención primaria destaca el conse-
jo genético, con un despistaje adecuado de 
genopatías ante la presencia de DI u otros 
trastornos del neurodesarrollo, epilepsia, 
trastornos psicóticos en la familia o de mal-
formaciones congénitas o abortos de repe-
tición. Forman parte de esta prevención los 
controles periódicos serológicos (rubeola, 
sífilis, VHB y VIH, citomegalovirus y toxo-
plasmosis), ecográficos, el test combinado 
del primer trimestre de la gestación (valores 
séricos de la fracción beta de la hCG y PAPP-A 
y la translucencia nucal) con elevada sensi-
bilidad y especificidad en la anticipación de 
las trisomías 21, 18 y 13. Se puede valorar 
la práctica de procedimientos como amnio-
centesis y biopsia corial en casos de malfor-
maciones fetales, genopatías en gestacio-
nes previas o en progenitores, para estudio 
genético. Se debe informar a las gestantes 
de los efectos tóxicos del alcohol (primera 
causa prevenible de origen exógeno de de-

fectos congénitos y DI), la nicotina u otras 
sustancias tóxicas. El screening neonatal 
con la técnica de espectrometría de masa 
en tándem permite la sospecha temprana 
de algunas enfermedades metabólicas con 
el consecuente tratamiento precoz e inter-
vención tempana. Los avances en los cuida-
dos perinatales y la vacunación son claves 
en la prevención. 

 • La prevención secundaria incluye la detec-
ción y atención temprana de los pacientes 
con DI. Hay programas específicos para el 
seguimiento de nacidos con factores de 
riesgo para la DI (prematuridad, bajo peso 
al nacimiento, asfixia al nacimiento, etc.).

 • La prevención terciaria incluye las medidas 
dirigidas a mejorar los aspectos clínicos y 
funcionales de la DI, minimizando el impac-
to, facilitando la adaptación y previniendo 
problemas asociados. Estas medidas inclu-
yen: estimulación cognitiva, tratamiento 
psicológico, abordaje farmacológico y me-
didas de apoyo al paciente, la familia y el 
entorno en general.

8.2. Abordaje terapéutico 

8.2.1. Atención Temprana / Estimulación 
cognitiva

Se detalla en el protocolo de Atención Tempra-
na; son medidas que basan su aplicación en 
la plasticidad neuronal en las etapas tempra-
nas del desarrollo neurológico. El objetivo es 
desarrollar/mejorar las habilidades cognitivas 
optimizando la funcionalidad. Muchos estu-
dios sugieren la mejora cognitiva en pacientes 
que han recibido estimulación. Se aplican a 
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menores de 6 años, de forma directa y a tra-
vés de la familia, y son dirigidas por equipos 
interdisciplinares (psicólogos, logopedas, fisio-
terapeutas, profesores...). Si bien la mejora en 
la capacidad intelectual puede ser discreta (5-8 
puntos; 0,3-0,5 DS) e incluso transitoria, a largo 
plazo influyen positivamente en la capacidad 
adaptativa del paciente, capacidades de apren-
dizaje, funcionamiento ejecutivo, rendimiento 
escolar y capacidad cognitiva.

8.2.2. Tratamiento psicológico

Los trastornos comórbidos y los comporta-
mientos inapropiados en la DI tienen alta pre-
valencia. El abordaje psicológico y el tratamien-
to farmacológico intentan mejorar la capacidad 
adaptativa del paciente y su calidad de vida, 
pero la eficacia de la intervención psicológica 
es moderada. Muchos estudios demuestran 
cómo diferentes tipos de intervención psicoló-
gica mejoran los indicadores de irritabilidad, 
agresividad o sintomatología depresiva en es-
tos pacientes. Similares efectos demuestran 
programas entrenamiento de competencias 
sociales y de intervención familiar. La terapia 
más estudiada es la cognitivo-conductual, y se 
utilizan también intervenciones psicodinámi-
cas, meditación o dialéctica (se sustentan en 
series de casos, casos aislados o ensayos abier-
tos sin grupo control) con resultados positivos 
en el desarrollo emocional, el aprendizaje en 
general o en la reducción de los comportamien-
tos agresivos.

8.2.3. Tratamiento farmacológico

El tratamiento farmacológico se dirige a aque-
llos comportamientos inapropiados que inter-
fieran en la capacidad adaptativa del paciente 

o a los trastornos comórbidos como la epi-
lepsia, el trastorno atencional, los trastornos 
del sueño, etc. Entre los tratamientos que en 
ocasiones se emplean se encuentran los psi-
coestimulantes, antiepilépticos, antipsicóticos, 
antidepresivos, melatonina, etc., que se descri-
ben de forma más extensa en los protocolos 
de epilepsia, trastorno por déficit de atención 
e hiperactividad, trastornos de conducta, tras-
tornos del sueño, etc. 
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1. DESARROLLO INFANTIL

El desarrollo infantil se caracteriza por la 
progresiva adquisición de funciones como el 
control postural, la manipulación, el desplaza-
miento autónomo, la comunicación, el lengua-
je verbal, la interacción social y la capacidad 
intelectual. 

Los 6 primeros años de vida tienen una signi-
ficación determinante para todo el ciclo vital: 
se desarrollan etapas críticas del proceso de 
maduración del sistema nervioso (sinaptogé-
nesis y mielinización), condicionado por facto-
res genéticos y ambientales de orden biológico, 
psicológico y social.

El sistema nervioso en la primera infancia se 
caracteriza por la inmadurez y la plasticidad. 
La inmadurez condiciona una mayor vulnera-
bilidad frente a las agresiones, y la plasticidad 
otorga una mayor capacidad de recuperación 
y reorganización, que decrece con los años. 

Las intervenciones en Atención Temprana 
(AT) deben ser lo más precoces posibles, una 
vez sospechado o detectado un problema de 
desarrollo.

2. DEFINICIÓN DE ATENCIÓN TEMPRANA

El Libro Blanco de la Atención Temprana (2000), 
elaborado por un amplio grupo de profesiona-
les de AT y publicado por el Real Patronato sobre 
Discapacidad, ha constituido un referente en 
nuestro país e incluso fuera de él. Define la AT 
como el “conjunto de intervenciones, dirigidas a 
la población infantil de 0 a 6 años, a la familia y 
al entorno, que tiene por objetivo dar respuesta 
lo más pronto posible a las necesidades transi-
torias o permanentes que presentan los niños 
con trastornos en su desarrollo o que tienen 
riesgo de padecerlos. Estas intervenciones, que 
deben considerar la globalidad del niño, han de 
ser planificadas por un equipo de profesionales 
de orientación interdisciplinar o transdiscipli-
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nar”. Una definición muy semejante propuso 
el grupo de expertos reunidos por la Comisión 
Europea: “La Atención Temprana es un conjunto 
de intervenciones para niños pequeños y sus 
familias, ofrecidas previa petición, en un deter-
minado momento de la vida de un niño, que 
abarca cualquier acción realizada cuando un 
niño necesita un apoyo especial para: asegurar 
y mejorar su evolución personal, reforzar las 
propias competencias de la familia y fomentar 
la inclusión social de la familia y el niño”.

La AT ha sido reconocida e impulsada en los 
últimos años en las diferentes CC. AA. como 
una prestación imprescindible. Se ha produ-
cido un extenso y continuado despliegue de 
normas, procedimientos y redes de servicios. 
Pero en la adaptación a las distintas realida-
des se ha generado una diversidad excesiva en 
los ámbitos, coberturas, criterios, estructuras, 
procedimientos, objetivos y prioridades con los 
que se ha diseñado e implementado cada una 
de las redes autonómicas. No siempre resulta 
fácil reconocer unas señas de identidad básicas 
y comunes en las distintas CC. AA., y las redes 
de servicios presentan una normativa, finan-
ciación y organización desigual.

Son numerosas las organizaciones sociales 
que exigen aprobar unas directivas de ámbito 
estatal sobre AT, que reconozcan el derecho y 
que establezcan unos mínimos uniformes. Se 
reclama un modelo universal, gratuito e in-
clusivo; los servicios actuales no llegan a una 
parte importante de los niños y familias que 
deberían recibirla.

Es necesario desarrollar una ley estatal de 
mínimos en AT, que consolide un modelo ho-
mogéneo en todas las CC. AA. Se precisa un 
marco regulador que garantice los contenidos 

de la prestación, los principios de actuación, 
el modelo de provisión, las condiciones de 
acreditación, los indicadores de evaluación, así 
como la financiación regular y suficiente.

2.1. Los niveles de intervención en Atención 
Temprana

2.1.1. Prevención primaria

Va dirigida a toda la población infantil y a toda 
la sociedad. Tiene por objeto evitar las condicio-
nes que pueden llevar a la aparición de deficien-
cias o trastornos en el desarrollo infantil. Los pe-
diatras de Atención Primaria ocupan un lugar 
fundamental en la prevención de los trastornos 
en el desarrollo y situaciones de riesgo. Cono-
cen la evolución del niño desde recién nacido 
en visitas sucesivas, y conocen también a la fa-
milia y el entorno sociocultural. Neonatólogos, 
pediatras y neuropediatras deberían ser parte 
activa en los planes de divulgación e informa-
ción previos al nacimiento, el consejo genético, 
el control durante el embarazo, la preparación 
para el parto, el cribado de enfermedades me-
tabólicas, los planes de vacunación, las cam-
pañas de prevención de accidentes infantiles...

2.1.2. Prevención secundaria

Tiene por objetivo la detección y el diagnóstico 
precoz de los trastornos en el desarrollo y de 
situaciones de riesgo. El papel del pediatra de 
Atención Primaria es básico en la detección de 
los niños con trastornos de desarrollo y en su 
derivación para estudio al neuropediatra o al 
programa de Atención Temprana.

 • Durante el primer año de vida podrán de-
tectarse la mayoría de los trastornos más 
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graves: formas graves de parálisis cerebral 
(PC), discapacidad intelectual y déficits sen-
soriales (déficit visual, hipoacusia).

 • A lo largo del segundo año, pueden detec-
tarse formas moderadas o leves de los tras-
tornos anteriores, así como los trastornos 
del espectro autista (TEA).

 • Entre los 2 y los 4 años se detectan trastor-
nos del lenguaje (TEL), trastornos motores 
menores y de conducta.

 • A partir de los 5 años se hacen más evidentes 
en el colegio: disfunción ejecutiva, trastor-
nos del aprendizaje y discapacidad intelec-
tual leve.

2.1.3. Prevención terciaria

Dirigida a los niños con trastornos de desarrollo 
y sus familias. Los Centros de Desarrollo Infantil 
y Atención Temprana (CDIAT) asumen la máxi-
ma responsabilidad. Se refiere a las interven-
ciones sobre el niño y la familia encaminadas 
a paliar los efectos de la diversidad funcional 
para un desarrollo lo más normalizado posible; 
se contemplan todos los aspectos y todas las 
áreas del desarrollo, desde un modelo biopsi-
cosocial y educativo.

3. IMPORTANCIA DEL PROBLEMA: INCIDENCIA 
Y PREVALENCIA DE LOS PROBLEMAS DEL 
DESARROLLO

Precisan Atención Temprana:

Los niños y las familias cuyos hijos presentan 
una condición diagnóstica con alta probabili-
dad de derivar en un trastorno o un retraso en 
el desarrollo.

 • Los niños y las familias cuyos hijos presen-
tan una demora o dificultad en el desarrollo 
en relación con su edad y condición madu-
rativa.

 • Los niños y las familias cuyos hijos conviven 
de forma continuada con situaciones de ex-
clusión social, estrés o desajuste sostenido 
de la interacción familiar y funciones paren-
tales, con alta probabilidad de derivar en un 
trastorno o retraso evolutivo de no mediar 
intervención.

 • Los niños y las familias cuyos hijos precisen 
apoyos específicos en la crianza o se hallen 
en situación de vulnerabilidad evolutiva 
según apreciación de sus propias familias 
o de los recursos sociales, sanitarios o edu-
cativos.

 • Los niños que se encuentran en situación 
de desamparo, bajo guardia y custodia de 
la administración pública, en acogimiento 
familiar extenso o ajeno.

Se establece en torno al 2-3% la prevalencia de 
discapacidad en la infancia. A este porcentaje 
hay que añadir situaciones más leves o transito-
rias de dificultad en el desarrollo motor, psico-
lógico o del lenguaje, el seguimiento de los ni-
ños de bajo peso o prematuros, las dificultades 
del desarrollo en el ámbito emocional o las si-
tuaciones de riesgo biopsicosocial, situaciones 
agravadas por la fragilidad de los itinerarios de 
crianza y la presencia estructural de un sector 
de la infancia que vive en condiciones de pobre-
za. Todos estos factores repercuten de forma 
notable sobre la potencialidad evolutiva de la 
población infantil y elevan la población diana 
más allá del 10%. En nuestro país, estudios en 
el ámbito de la Pediatría de Atención Primaria 
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sitúan en torno al 11% los niños de 0 a 6 años 
de un cupo de Atención Primaria que presenta 
problemas del desarrollo. 

En Estados Unidos, el informe de 2018 de los 
Centros para el Control y la Prevención de En-
fermedades (CDC) estima que más del 16% de 
los niños tienen una discapacidad o retraso en 
el desarrollo. En una encuesta transversal na-
cional, la prevalencia referida por los padres de 
discapacidad intelectual, trastorno del espectro 
autista (TEA) y otros retrasos en el desarrollo en 
niños de 3 a 17 años osciló entre el 6 y el 15%.

El 10% de la población infantil de 0 a 6 años 
debe ser el objetivo de la red de Centros de De-
sarrollo Infantil y Atención Temprana (CDIAT) 
que proporcionan la prestación en España. Se-
gún datos estadísticos de 2017, la población 
de 0-6 años asciende a 2 552 268 y, por tanto, 
la población diana que precisa AT en nuestro 
país ascendería a 255 227. Según los datos 
disponibles del año 2017, hay una gran des-
igualdad respecto a los niños atendidos en los 
Programas de Atención Temprana (PAT) de las 
diferentes CC. AA., con variaciones desde el 9% 
hasta apenas alcanzar el 1%.

4. CRITERIOS DE INCLUSIÓN EN LOS 
PROGRAMAS DE ATENCIÓN TEMPRANA

Los criterios de inclusión en los PAT se han ido 
modificando, según las experiencias de las di-
ferentes CC. AA. y los recursos disponibles. Se 
establecen dos grandes grupos de riesgo: ries-
go biológico, que engloba el riesgo neurológico, 
sensorial visual y auditivo, y el riesgo social.

En la Tabla 1 quedan recogidos los factores de 
riesgo del recién nacido (RN). 

También deberían ser incluidos en los PAT los 
niños que en sus 6 primeros años presenten 
algún signo de alarma en cualquier aspecto de 
su neurodesarrollo: motor, cognitivo, sensorial, 

Tabla 1. Factores de riesgo en el recién nacido (RN) 
que indicarían inclusión en Programa de Atención 
Temprana

Factores de riesgo biológico

Gran prematuro (<32 semanas)

RN con peso <1500 gramos

Encefalopatía hipóxico-isquémica

Lesión o malformación del sistema nervioso central

Infecciones graves del sistema nervioso central

Patología neuromuscular

Infecciones congénitas

Errores congénitos del metabolismo

Retraso en el crecimiento intrauterino

Hipotonía, alteración en la exploración neurológica del RN

Convulsiones neonatales

Microcefalia

Anomalías metabólicas (como hipoglucemia que precise 
tratamiento, hiperbilirrubinemia con exanguinotransfusión)

Anomalías congénitas

Policitemia-síndrome de hiperviscosidad (si es sintomático)

Posoperados cirugía cardiaca

Pacientes sometidos a ECMO

Enfermedad pulmonar

Ventilación mecánica prolongada

Síndromes malformativos, cromosomopatías y genopatías

Factores de riesgo ambiental

Enfermedad mental de padres o cuidadores

Drogadicción de padres o cuidadores

Malos tratos

Bajo nivel socioeconómico

Disfunción o disrupción familiar

Madre adolescente
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lingüístico, de interacción, conducta, emocio-
nes, vínculo, esfínteres, alimentación, sueño... 
Los factores de riesgo ambientales serán los 
mismos que en periodo neonatal.

5. ¿QUIÉN INTERVIENE EN ATENCIÓN 
TEMPRANA?

Intervienen profesionales de diferentes ámbi-
tos, con una formación académica diversa y 
que, en ocasiones, utilizan una jerga profesio-
nal diferente; la Organización Diagnóstica para 
la Atención Temprana (ODAT) pretendió en su 
momento unificar criterios diagnósticos.

Estos ámbitos de actuación son: CDIAT, servi-
cios sanitarios hospitalarios y de Atención Pri-
maria, servicios educativos y servicios sociales. 
La coordinación debería ser básica, y los profe-
sionales no disponen de un tiempo específico 
para realizarla; en muchas ocasiones se basa 
en la buena disposición, unida al conocimien-
to personal y a una buena relación entre los 
profesionales.

Hay tres perfiles pediátricos clave en los PAT: 
neonatólogo, pediatra de Atención Primaria y 
neuropediatra.

5.1. Unidades de Neonatología

Las unidades de Neonatología deben favore-
cer el inicio de la AT durante el ingreso y pla-
nificar el alta hospitalaria para que puedan 
establecerse las necesidades de control y se-
guimiento que precise el niño al marcharse a 
casa, la capacidad de la familia para cuidarlo, la 
situación socioeconómica y cultural, los medios 
disponibles en su entorno para que reciba los 
mejores cuidados y la planificación del segui-

miento. Deberían establecerse los programas 
de seguimiento por los diferentes especialistas 
sanitarios hospitalarios que pueda precisar: 
neonatólogo, neuropediatra, oftalmólogo, oto-
rrinolaringólogo, nutricionista, rehabilitador, 
ortopeda... Y coordinar el alta con el pediatra 
de Atención Primaria y el CDIAT próximos a 
la residencia del niño. Sería deseable que los 
profesionales del CDIAT ya hubieran estable-
cido contacto con la familia y con el personal 
sanitario durante el ingreso.

5.2. Pediatría de Atención Primaria

Para aquellos niños con signos de alarma en 
su desarrollo, que no presentaron factores 
de riesgo en periodo neonatal, el pediatra de 
cabecera es una piedra angular. Cuenta con 
bazas fundamentales: el conocimiento de los 
patrones normales de desarrollo evolutivo y la 
posibilidad de un control evolutivo en sucesi-
vas consultas; goza, además, del respeto, la con-
fianza y la proximidad de las familias. Tiene los 
argumentos suficientes para tomar la decisión 
de cuándo derivar al PAT o cuándo derivar al 
medio hospitalario para completar el estudio. 
En ambos casos debe tenerse en cuenta que se 
despiertan una preocupación y unas expectati-
vas en los padres.

5.3. Neuropediatría

Según el Libro Blanco de la Atención Tempra-
na, la Neuropediatría es una de las especiali-
dades médicas más adecuadas para formar 
parte de los Equipos de Atención Temprana. 
El neuropediatra participa en todas las etapas 
de la AT: detección, diagnóstico, información 
e intervención. Su labor fundamental, una vez 
completadas las pesquisas diagnósticas, es el 
asesoramiento de la familia y de los profesio-
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nales del equipo de AT en la comprensión del 
problema. Puede ser el elemento coordinador 
y homogeneizador de la AT, el enlace entre los 
CDIAT y los servicios sanitarios, distintas espe-
cialidades hospitalarias y pediatras de Atención 
Primaria. Es necesaria su participación activa 
en los programas de formación y docencia 
relacionados con la AT y debería participar en 
las campañas de sensibilización, información 
y formación de las familias, centros de Aten-
ción Primaria, servicios sociales, guarderías y 
escuelas infantiles. Debe conocer las distintas 
propuestas terapéuticas o métodos de inter-
vención, así como sus fundamentos científicos 
y sus posibles indicaciones; puede asesorar con 
criterios científicos a los padres y a la adminis-
tración acerca de su validez y, por tanto, ayudar 
en la toma de decisiones. En la actualidad, no 
siempre es posible la presencia del neuropediatra 
en los CDIAT. Sería deseable que en los PAT de las 
diferentes CC. AA. figure y se exija la coordina-
ción de los CDIAT con el pediatra de Atención 
Primaria y el neuropediatra de referencia.

6. DIAGNÓSTICO

El proceso diagnóstico parte de un motivo de 
consulta y de una anamnesis detallada, hacien-
do especial hincapié en la historia obstétrica, 
los antecedentes perinatales y el desarrollo 
psicomotor.

Se realizará la exploración física siguiendo 
algunas pautas generales: observando el ma-
yor tiempo posible en un ambiente relajado, 
usando un lenguaje claro y descriptivo para 
anotar las impresiones y un resumen final tipo 
“fotografía del niño”. A cualquier edad se pue-
de seguir un esquema general: fenotipo mor-
fológico, manchas en la piel, columna y pies, 

perímetro cefálico, fenotipo conductual y ex-
ploración neurológica sistemática.

A continuación, generalmente en el ámbito 
hospitalario, se solicitan los exámenes com-
plementarios pertinentes. El hecho de que sean 
normales no excluye “organicidad” y exige una 
interpretación.

Tras un análisis adecuado del motivo de con-
sulta, anamnesis, exploración física y exáme-
nes complementarios, se establecerá una im-
presión diagnóstica. El seguimiento evolutivo 
es fundamental para confirmar las hipótesis 
diagnósticas iniciales.

Los esfuerzos diagnósticos pretenden esclare-
cer en relación con el trastorno que presenta 
el niño:

 • La repercusión funcional: motora, cognitiva, 
comportamental o sensorial.

 • La localización: encefalopatía, medular, uni-
dad neuromuscular, ojos u oídos.

 • La temporalidad de la causa: prenatal (ge-
nética o disruptiva), perinatal o posnatal.

 • Causa del problema o diagnóstico etioló-
gico.

El diagnóstico etiológico no siempre es fácil y 
posible; además, raramente asocia una tera-
péutica causal. La búsqueda del diagnóstico 
etiológico no debe demorar el inicio de AT: es 
suficiente con el diagnóstico funcional y sin-
drómico. El diagnóstico en AT debe ser amplio e 
integrar todos los diagnósticos parciales. Todos 
los profesionales involucrados intervienen en 
el diagnóstico.
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7. COMUNICACIÓN DE LA INFORMACIÓN 
DIAGNÓSTICA

La comunicación de la “primera mala noticia” 
exige planificación en equipo y formación, así 
como elaboración de un listado de información, 
tiempos y espacios adecuados. La información 
diagnóstica es un proceso, no un acto puntual. 
Todos los profesionales que intervienen en el 
cuidado de los niños participan en el proceso de 
información. Es fundamental la coordinación, 
evitar mensajes contradictorios y transmitir que 
“todos somos el mismo equipo”. La familia debe 
sentirse acompañada a lo largo de este proceso 
y es necesario comprender y respetar el proceso 
de duelo de cada familia. La información debe 
ser veraz, para ayudar a comprender y asumir 
el problema, y deben evitarse los términos téc-
nicos incomprensibles. Hay que cuidar las for-
mas: tiempo dedicado, espacios, momento se-
leccionado... Un perfil diagnóstico bien definido 
genera seguridades, aunque el diagnóstico y el 
pronóstico puedan considerarse graves. Se debe 
tener una actitud positiva, con el objetivo de 
mejorar la calidad de vida del niño y su familia, 
desarrollar al máximo sus capacidades poten-
ciales, evitando las expectativas de “curación” 
alejadas de la realidad. Sería deseable empode-
rar a la familia para el mejor cuidado de su hijo.

8. CENTROS DE DESARROLLO INFANTIL  
Y ATENCIÓN TEMPRANA (CDIAT)

La AT se lleva a cabo en los diversos centros, ser-
vicios y unidades que desde los ámbitos sanita-
rio, social y educativo atienden las necesidades 
de la población infantil. La AT debería consi-
derarse como un derecho universal que tiene 
que realizarse en los contextos de desarrollo 
de los niños. El lugar idóneo para llevar a cabo 

todas las acciones de la AT en unas condiciones 
óptimas es el CDIAT, configurado por un equipo 
profesional multidisciplinar especializado, en 
un espacio y con unas instalaciones dotadas 
con equipamientos específico.

La denominación CDIAT, plasmada en el Libro 
Blanco de la Atención Temprana, sintetiza la 
concepción actual de la AT, en la que se tienen 
en cuenta, además de los aspectos biológicos 
y de la salud, aquellos relacionados con las po-
sibilidades de desarrollo y de aprendizaje en la 
infancia, con el ajuste familiar, con el bienestar 
personal y social de la familia, con los entornos 
y con las interacciones sociales.

El espacio físico, el equipamiento, la composición 
y especialización de sus recursos humanos, su 
naturaleza y especificidad de funciones, hacen 
que los CDIAT se configuren como servicios de 
carácter interdisciplinar cuyo objetivo es la aten-
ción a los niños con trastornos en el desarrollo, o 
con riesgo de padecerlos, y a sus familias.

Están formados por un equipo multiprofesional 
de carácter interdisciplinar y orientación holística, 
que abarca la globalidad del niño desde un punto 
de vista biopsicosocial. Los profesionales proce-
den de los ámbitos sanitario, educativo y social y 
tienen formación específica en AT. Las titulacio-
nes de grado que pueden acceder a la formación 
especializada en Desarrollo Infantil y Atención 
Temprana, según establecen los reglamentos de 
posgrado de las universidades españolas, son: Pe-
dagogía, Psicopedagogía, Piscología, Logopedia, 
Educación Social, Magisterio, Enfermería, Terapia 
Ocupacional, Fisioterapia y Medicina.

Las intervenciones en el CDIAT consisten en:

 • Acogida y acompañamiento familiar.
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 • Valoración y seguimiento biopsicosocial.

 • Intervención o tratamientos directos.

 • Coordinación interna de los miembros que 
forman el equipo.

 • Coordinación externa con el resto de profe-
sionales que intervienen. 

Se requieren equipos muy cualificados y un 
conjunto de medios y recursos materiales. La 
larga trayectoria y el trabajo realizado en los 
CDIAT durante las últimas décadas han acre-
ditado la necesidad de contar con ellos como 
un elemento indispensable de la comunidad, 
al igual que lo son los colegios, los hospitales 
o los centros de salud. Los CDIAT son espacios 
generadores de recursos para el niño con al-
gún tipo de problemática o riesgo y también 
para su familia y para su entorno. Han de te-
ner establecidos procedimientos de actuación 
protocolizados y mantener certificaciones de 
calidad de supervisión externa que garanticen 
su eficacia y eficiencia.

La adecuada organización de los equipos de 
AT posibilita que realicen los cometidos de 
unificar diagnósticos, establecer los objetivos 
de desarrollo y los esquemas de intervención; 
han de diseñarse programas de intervención 
individuales, y revisarlos y actualizarlos perió-
dicamente con las familias.

9. CONCLUSIONES

 • La AT debería comenzar o al menos orga-
nizarse en las unidades de Neonatología, 
evitando intervalos libres en los que el niño 
de riesgo y su familia esperan la entrada en 
el PAT.

 • La detección precoz de los niños con factores 
de riesgo o signos de alarma en el desarrollo 
es fundamental en la práctica de los pedia-
tras de Atención Primaria, quienes realiza-
rán una derivación lo más pronto posible 
para recibir AT. 

 • Los neuropediatras deben tener un papel 
fundamental en AT, ya que en muchas oca-
siones es la única intervención terapéutica 
que pueden ofrecer a sus pacientes y sus 
familias. 

 • La AT solo precisa para su inicio el diagnós-
tico funcional o sindrómico y, a pesar de ser 
difícil la valoración objetiva de su eficacia, 
es percibida con alta satisfacción por niños, 
familias y profesionales implicados.

 • Es fundamental la coordinación entre los 
programas de seguimiento del recién naci-
do de riesgo neurológico, la Neuropediatría 
y otras especialidades hospitalarias, los pe-
diatras de Atención Primaria y la AT, y habría 
que hacerla extensible a los servicios educa-
tivos y sociales. Independientemente de los 
circuitos asistenciales, la familia debe per-
cibir que se encuentra inmersa en un “con-
tinuum asistencial”. Esta coordinación sería 
más fácil si los PAT de nuestro país fueran 
interdepartamentales (educación, sanidad 
y servicios sociales), optimizando todos los 
recursos humanos y materiales.
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Martín del Valle F, García Pérez A, Losada del Pozo R. Trastornos del espectro del autismo.  
Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:75-83.

1. INTRODUCCIÓN

Los trastornos del espectro autista (TEA) son 
trastornos del neurodesarrollo caracteri-
zados por la presencia de dificultades en la 
comunicación e interacción social y patrones 
restrictivos y repetitivos de comportamiento, 
intereses o actividades. En los últimos años 
estamos asistiendo a un aumento significa-
tivo de la prevalencia, llegando en algunos 
estudios a 1/59 habitantes. Este aumento 
puede ser debido a los cambios sufridos en los 
criterios diagnósticos, a una mayor sensibili-
dad para el diagnóstico o a factores etiológi-
cos que todavía no han sido adecuadamente 
identificados. 

En la actual clasificación del DSM-5, los TEA 
se encuentran dentro de los trastornos del 
neurodesarrollo, e incluyen lo que antes era el 
trastorno autista (TA), trastorno de Asperger 
(TAs), el trastorno desintegrativo infantil (TDI) 
y los trastornos generalizados del desarrollo no 
especificado (TGD-NOS). Los TEA son, por tan-
to, un grupo muy heterogéneo que incluye a 
personas con diferentes etiologías y, por tanto, 
diferentes grados de afectación. 

La atención en la consulta de Neuropediatría 
debe ser individualizada y al mismo tiempo 
integrada con otros especialistas y otros nive-
les asistenciales. El objetivo del neuropediatra 
debe ser colaborar en el diagnóstico precoz, 
realizar el estudio etiológico, orientar a la fami-
lia sobre los tratamientos disponibles y tratar 
las comorbilidades. 

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

Los TEA se definen por la presencia de dificul-
tades en la comunicación e interacción social 
y patrones restrictivos y repetitivos de compor-
tamiento, intereses o actividades. Los criterios 
diagnósticos pueden verse resumidos en la 
Tabla 1.

El DSM-5 establece una graduación de la grave-
dad de los síntomas, siendo el grado 1 si “nece-
sita ayuda”, grado 2 si “necesita ayuda notable” 
y el grado 3 si “necesita ayuda muy notable”. 
Además, se debe especificar si presenta déficit 
intelectual, si existe un deterioro del lenguaje 
acompañante, si está asociado a una afección 
médica, genética o factor ambiental conocidos, 
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asociado a otro trastorno neurológico, mental 
o de comportamiento, o si presenta catatonia. 

Las manifestaciones clínicas pueden cambiar 
con la edad y no ser evidentes hasta que no 
aumentan las demandas del entorno, especial-
mente en los niños con una buena capacidad 
intelectual y un lenguaje conservado. 

En los niños pequeños, los motivos de deri-
vación pueden ser retraso del desarrollo psi-
comotor, retraso del lenguaje, irritabilidad, 
alteración de conducta o, directamente, por 
sospecha de TEA. También se puede realizar 
una detección precoz durante el seguimiento 
de recién nacidos de riesgo neurológico o de 
aquellos que hayan sufrido una agresión grave 
del sistema nervioso central. 

En los niños mayores de 3 años, la sintomato-
logía puede ser más clara, y por tanto la de-
rivación es realizada con más frecuencia por 

sospecha de TEA. Sin embargo, en ocasiones 
la sintomatología no es tan clara y, por tanto, 
la derivación puede ser por motivos diferentes 
como problemas de conducta, de socialización 
o de expresión y control emocional, problemas 
de aprendizaje, movimientos anormales, tras-
tornos del lenguaje o torpeza motora.

Es importante conocer los signos de alarma que 
nos pueden alertar de la presencia de un TEA, 
especialmente en niños pequeños (Tabla 2).

2.1. Comorbilidades

En los TEA es frecuente la coexistencia de otras 
comorbilidades, tanto neurológicas como ex-
traneurológicas, que precisan atención, ya que 
pueden repercutir muy negativamente en la ca-
lidad de vida. Es labor del neuropediatra identi-
ficarlas y orientar su tratamiento o derivación 
al especialista apropiado. Las más frecuentes 
son las siguientes:

Tabla 1. Criterios DSM-5 para trastorno del espectro autista

A. Déficits persistentes en la comunicación social y en la interacción social
• Deficiencias en la comunicación socioemocional
• Deficiencias en las conductas comunicativas no verbales utilizadas para la interacción social
• Deficiencias en el desarrollo mantenimiento y comprensión de las relaciones

B. Patrones restrictivos y repetitivos del comportamiento, intereses y actividades (al menos 2)
• Acciones estereotipadas o repetitivas
• Insistencia en la invariabilidad, el excesivo cumplimiento de las rutinas o los hábitos ritualizados de comportamiento verbal o no verbal 
• Intereses muy restringidos o fijos 
• Hiper- o hiporreactividad a los estímulos sensoriales 

C. Los síntomas deben estar presentes en las primeras fases del periodo de desarrollo

D. Los síntomas causan un deterioro clínicamente significativo en lo social, en lo laboral o en otras áreas importantes del 
funcionamiento habitual

E. Estas alteraciones no se explican mejor por la discapacidad intelectual o por el retraso global del desarrollo. La discapacidad 
intelectual y el trastorno del espectro del autismo con frecuencia coinciden; para hacer diagnósticos de comorbilidades de un 
trastorno del espectro del autismo y discapacidad intelectual, la comunicación social ha de estar por debajo de lo previsto para el 
nivel general de desarrollo
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 • Epilepsia: hasta el 11-39% de las personas 
con TEA pueden presentar epilepsia, espe-
cialmente crisis parciales complejas con 
afectación focal de lóbulos temporales. La 
epilepsia aparece con más frecuencia en 
los casos de discapacidad intelectual grave, 
déficit motor, si hay algún trastorno médico 
subyacente o si existe una historia familiar 
de epilepsia. Además, son más frecuentes 
las alteraciones epileptiformes en el elec-
troencefalograma (EEG). Existen dos picos 
de edad, en menores de 5 años y en la ado-
lescencia. 

 • Trastornos del sueño: aparecen hasta en 
el 80% y asocian muchas veces un patrón 
de secreción de melatonina alterado. En 
estudios polisomnográficos se ha observa-
do una arquitectura del sueño atípica con 
mayor latencia de sueño, más despertares 

nocturnos, menor eficiencia de sueño, me-
nor duración de la fase N1 y mayor duración 
de sueño NREM. 

 • Trastornos neuropsiquiátricos: se observa 
con frecuencia la presencia de TDAH, tics, 
ansiedad, depresión, TOC y estrés postrau-
mático.

 • Digestivo: es frecuente la presencia de tras-
tornos funcionales digestivos, especialmen-
te estreñimiento, vómitos, dolor abdominal, 
hiperplasia nodular linfoide, esofagitis, gas-
tritis, duodenitis y colitis. También pueden 
presentar problemas nutricionales deriva-
dos de sus dietas.

 • Oftalmología: trastornos refractivos (astig-
matismo), trastornos de la visión binocular 
(estrabismos, parálisis oculomotoras).

 • Endocrinología: las mujeres con TEA pue-
den presentar hirsutismo, irregularidades 
del ciclo menstrual, síndrome de ovario po-
liquístico y acné. Además, pueden presentar 
un síndrome premenstrual muy marcado y 
osteoporosis. En la pubertad es frecuente 
además que se exacerben los problemas 
de conducta. 

 • ORL: son frecuentes las otitis, la hipoacusia, 
la rinitis o la hipersensibilidad al ruido. 

 • Dermatología: además de la dermatitis 
atópica, se pueden ver lesiones derivadas 
de mordiscos, pellizcos, lesiones de rascado 
por eccemas o lesiones derivadas de su in-
sensibilidad al dolor. 

 • Ortopedia: pueden presentar alteraciones 
de la marcha y ocasionalmente problemas 

Tabla 2. Signos de alarma de TEA

• No responde a su nombre para los 12 meses de edad

• No muestra objetos interesantes (punto en un avión en vuelo) 
para los 14 meses de edad

• No juega a “pretender” (fingir que “alimenta” de verdad a un 
muñeco) para los 18 meses de edad

• Evita el contacto visual y quiere estar solo

• Tiene dificultad para entender los sentimientos de otras 
personas o para hablar de sus propios sentimientos 

• Tiene un retraso en la adquisición del habla y las competencias 
lingüísticas 

• Repite palabras o frases una y otra vez (ecolalia)

• Da respuestas no relacionadas con las preguntas 

• Se altera ante los cambios menores 

• Tiene intereses obsesivos 

• Aletea las manos, mueve el cuerpo o da vueltas en círculos 

• Tiene reacciones inusuales a la manera en que las cosas 
suenan, huelen, saben, se ven o se sienten
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ortopédicos derivados de hábitos posturales 
anómalos. 

 • Dental: debido a las dificultades para man-
tener una buena higiene bucal se pueden 
observar caries y otras infecciones, en oca-
siones con diagnóstico tardío. 

3. PROCESO DIAGNÓSTICO

Una vez conocido el motivo de la derivación, 
el neuropediatra realizará la historia clínica, la 
exploración física y la evaluación del desarrollo 
psicomotor, con el fin de establecer una hipó-
tesis diagnóstica.

Si se trata de un niño menor de 3 años y la hi-
pótesis diagnóstica es de TEA, se valorará el de-
sarrollo psicomotor, y se podrá aplicar cualquier 
escala de desarrollo según criterio del neurope-
diatra. Además, se valorará la sintomatología 
del niño en diferentes contextos. Existen escalas 
de screening que pueden ayudar a identificar a 
los niños que presentan rasgos TEA y precisan 
un estudio más profundo, como el M-CHAT o 
el SCQ, que pueden ser útiles en la consulta. 
En los niños mayores se podrían utilizar esca-
las específicas de síndrome de Asperger. Si el 
diagnóstico no está claro, puede ser útil la uti-
lización de instrumentos como el ADOS-2 o la 
entrevista ADI-R, aunque el diagnóstico final se 
hará siempre según los criterios DSM-5 o CIE-
11. En ocasiones puede ser necesario derivar a 
otros profesionales de Salud Mental más espe-
cializados en el diagnóstico del TEA.

Una vez establecida la hipótesis diagnóstica 
de TEA se orientarán los estudios complemen-
tarios que sean necesarios para llegar a un 
diagnóstico etiológico y se valorará la posible 

presencia de comorbilidades tanto neurológi-
cas como extraneurológicas. Se puede ver un 
resumen de la labor del neuropediatra en el 
seguimiento del niño con TEA en la Tabla 3. 

Tabla 3. Abordaje del niño con TEA en la consulta de 
Neuropediatría

Estudio inicial
• Historia clínica
• Antecedentes familiares
• Exploración física y neurológica completa
• Confirmación del diagnóstico o derivación, si precisa, a otros 

especialistas
• Inicio del estudio etiológico con pruebas de primer nivel

Seguimiento
• Consejo genético según resultados
• Diagnóstico etiológico mediante estudio secuencial
• Despistaje de trastornos neurológicos y extraneurológicos
• Refuerzo de aprendizaje de estrategias de manejo 
• Orientación sobre terapias
• Coordinación con el resto de especialistas

3.1. Exploraciones complementarias en el 
paciente con TEA

El rendimiento de las pruebas complementarias 
en el TEA es bajo, entre 25-35%. Puede ser nece-
sario realizarlas para identificar comorbilidades 
que puedan tener implicación para el tratamien-
to o en el asesoramiento genético. Se recomien-
da realizar un estudio secuencial, siempre guiado 
por los signos clínicos, y según la disponibilidad 
de pruebas en cada centro (Figura 1). 

3.1.1. Estudios genéticos 

Para la mayoría de los casos de TEA no exis-
ten signos que indiquen una alteración ge-
nética específica. Pueden dirigirse estudios a 
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patologías concretas, pero la mayoría de las 
veces nos debemos regir por un algoritmo de 
actuación:

 • Estudio del árbol genealógico de tres gene-
raciones.

 • Evaluación clínico-genética detallada (dis-
morfología).

 • Si existe sospecha de algún síndrome gené-
tico concreto, se recomienda realizar estudio 
dirigido. 

 • Micro-arrays por CGH: se encuentran varia-
ciones en el número de copia (CNV) clínica-
mente significativas hasta en un 10%. Las 
más comunes están localizadas en los cro-
mosomas 15q11-13, 16p11 y 22q11-13. Está 

Figura 1. Estudios complementarios en el paciente con TEA

TEA

Sospecha de hipoacusia

Signos de lesión cerebral

Derivación a ORL
Sí

Sí
RM cerebral

Signos de enf. metabólica

Sospecha de epilepsia

Estudio metabólico
Sí

Sí
EEG

Fenotipo definido

Discapacidad intelectual

Valorar arrays

Estudios genéticos dirigidos
Sí

Sí

No

Individualizar
PTEN

MECP2
Exoma clínico (o trío)

RM
Estudio metabólico

Etc.

Negativo

CGH Arrays 180k
Cariotipo

X frágil (varones)

1 Se recomienda realizar siempre una analítica con perfil metabólico: hemograma, bioquímica general con ácido úrico y 
colesterol, lactato, amonio y gasometría. 

2 La extensión del estudio dependerá de características individuales como el grado de discapacidad intelectual, coexis-
tencia de rasgos dismórficos o la presencia de otras alteraciones neurológicas o extraneurológicas.
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especialmente indicado en casos de TEA con 
discapacidad intelectual, aunque también 
puede realizarse en aquellos casos en los 
que no exista ninguna otra causa aparente. 

 • El cariotipo está indicado cuando se sospe-
cha una aneuploidía o historia de abortos 
repetidos que sugieren reordenamientos 
cromosómicos. 

 • Estudio de X-frágil: en todos los varones, 
aunque no tengan el fenotipo característico. 
En mujeres se recomienda en caso de disca-
pacidad intelectual con sospecha de patrón 
de herencia ligada al cromosoma X, si hay 
antecedentes de síndrome de X-frágil o un 
fallo ovárico prematuro. 

 • Estudio de MECP2 para el estudio de síndro-
me de Rett: en niñas con TEA y discapacidad 
intelectual, sobre todo si hay regresión en 
el desarrollo, microcefalia o estereotipias 
manuales. 

 • Estudio de PTEN: en pacientes que tengan 
macrocefalia (PC >2,5 DS), lipomatosis o po-
liposis intestinal. 

 • Secuenciación completa del exoma o del 
genoma en el autismo. En los últimos años 
se han podido identificar, mediante la se-
cuenciación del exoma, 102 genes de riesgo 
de autismo. Se debe valorar individualmen-
te su realización y puede estar indicado en 
casos de afectación moderada-grave o con 
afectación multisistémica.

Se debe realizar consejo genético tanto a pa-
cientes con resultados genéticos negativos, 
para informar sobre el riesgo de recurrencias, 
como a pacientes con etiología genética defi-

nida, para información sobre comorbilidades, 
tratamientos y pronóstico. 

3.1.2. Neuroimagen

Las pruebas de neuroimagen se realizan en 
función de los datos clínicos si son sugestivos 
de lesión cerebral: focalidad neurológica en 
la exploración física o electroencefalograma 
(EEG), alteraciones del perímetro cefálico, al-
teraciones graves del tono muscular, regre-
sión del desarrollo psicomotor, discapacidad 
intelectual, epilepsia, alteraciones del nivel de 
conciencia.

3.1.3. Electroencefalograma 

Se debe realizar en casos en los que se sospeche 
epilepsia y en aquellos pacientes que presen-
ten una regresión en el lenguaje, para descartar 
síndrome de Landau-Kleffner.

3.1.4. Metabolopatías

Se recomienda realizar una analítica básica 
con perfil metabólico como screening de alte-
raciones metabólicas (pruebas de primer nivel), 
especialmente si existe retraso psicomotor en 
menores de 3 años, o si no se han realizado 
las pruebas metabólicas al nacimiento. Poste-
riormente, realizar estudio neurometabólico si 
presenta: alteración en la analítica inicial, epi-
lepsia refractaria, afectación multisistémica y 
de otros órganos, acidosis láctica, vómitos re-
currentes, anemia grave, alteraciones cutáneas 
no filiadas, regresión psicomotora progresiva, 
trastornos del movimiento, microcefalia, hipo-
tonía, ataxia, trastorno del sueño grave, agre-
sividad o alteraciones en la neuroimagen que 
sugieran enfermedad metabólica. 
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Siempre hay que individualizar cada caso antes 
de hacer un estudio metabólico ampliado. 

 • Analítica básica: hemograma, bioquímica 
general, lactato, amonio y gasometría. 

 • Pruebas de primer nivel: aminoácidos en 
sangre; ácidos orgánicos en orina con de-
terminación de 4-hidroxibutírico, test SAI-
CAR, biotinidasa en sangre, creatina y gua-
nidinoacetato en orina, 7-DH-colesterol y 
colesterol en sangre.

 • Estudio ampliado: purinas y pirimidinas en 
orina, folato en LCR, DNA mitocondrial en 
sangre o biopsia músculo.

3.1.5. Valoración por ORL

Se debe derivar a ORL a todos los pacientes que 
presenten un retraso en el desarrollo psico-
motor junto con rasgos TEA, especialmente en 
aquellos que no hayan desarrollado lenguaje o 
que presenten un retraso en el mismo. En estos 
casos habría que derivar a ORL para valoración 
de la audición.

3.1.6. Oftalmología

Se recomienda descartar déficit visual, ya que 
puede interferir en la adquisición del lenguaje 
escrito y dificultar la interacción social. Ade-
más, se deben descartar estigmas de infección 
congénita en retina.

4. TRATAMIENTOS

En cuanto al tratamiento de los TEA debemos 
diferenciar las terapias específicas para la me-
jora de la sintomatología nuclear y los trata-

mientos dirigidos a las patologías comórbidas, 
que además pueden incidir indirectamente en 
la sintomatología autista. 

4.1. Intervenciones específicas para el autismo

El diagnóstico de autismo no establece los 
tratamientos necesarios, que deben ser indivi-
dualizados y contextualizados según el perfil 
de limitaciones y puntos fuertes del paciente. 
La naturaleza, intensidad y extensión del apoyo 
terapéutico será diferente para cada individuo, 
según la edad, capacidad y contexto familiar 
y social. 

Algunas intervenciones son: 

 • Intervención temprana basada en el desa-
rrollo infantil, para mejorar el aprendizaje y 
la adquisición de habilidades.

 • Terapias de comunicación social basadas 
en el desarrollo. Diseñadas para facilitar la 
comunicación social entre los niños muy pe-
queños y sus padres, creando oportunidades 
para la atención compartida, la iniciación 
social del niño y el juego espontáneo.

 • Intervenciones basadas en el análisis con-
ductual aplicado (ABA): refuerzo, modela-
do, incitación, aproximación parcial para 
aumentar las habilidades, etc. 

 • Intervenciones conductuales naturales 
orientadas al desarrollo y conductas adap-
tativas, tras un análisis funcional y elabo-
ración de hipótesis sobre la función de las 
conductas observadas. 

 • Programas de padres de manejo de com-
portamientos, para mejorar la comprensión 

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Trastornos del espectro del autismo

82

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

sobre el autismo, fomentar habilidades so-
ciales y comunicativas o gestionar compor-
tamientos difíciles. También, para identificar 
factores ambientales que pueden limitar el 
progreso o la calidad de vida. 

 • Programas de habilidades sociales.

 • Entrenamiento de habilidades cognitivas 
(entrenamiento de habilidades organiza-
cionales).

 • Terapia del habla y del lenguaje para me-
jorar la comprensión y la comunicación es-
pontánea. Pueden ser útiles los sistemas al-
ternativos o aumentativos de comunicación.

 • En cuanto a la escolarización, sea cual sea el 
modelo, el profesorado debe ser consciente 
de las vulnerabilidades del alumnado con 
autismo y, en particular, del alto riesgo de 
explotación, intimidación y abuso. Para re-
ducir este riesgo, deberán ayudarles en su 
orientación e identidad, y en cómo proteger 
su seguridad en internet, cómo reconocer y 
denunciar la intimidación y cómo fomentar 
la autoestima. 

4.2. Tratamiento de las comorbilidades

Más del 95% de personas con autismo tienen 
por lo menos otro trastorno, y muchos tienen 
múltiples. Todos deben recibir tratamiento ade-
cuado a sus afecciones comórbidas, intentando 
facilitar su atención médica (Tabla 4). Los trata-
mientos farmacológicos deben ser los mismos 
que en el resto de pacientes, pero hay que tener 
en cuenta que los efectos secundarios de algu-
nos fármacos pueden ser más frecuentes en los 
pacientes con TEA, o que estos pueden precisar 
dosificaciones diferentes.

En el caso de alteraciones de comportamien-
to, se recomienda un enfoque biopsicosocial 
como primer abordaje, especialmente si no 
se ha identificado ningún trastorno mental o 
físico coexistente.

4.3. Tratamientos con baja o ninguna evidencia

No existe ninguna evidencia de la utilidad de 
tratamientos con dietas de exclusión en la me-
joría del TEA, y solo estaría indicado realizarlas 
si existe una comorbilidad digestiva. Tampoco 
están indicados los tratamientos de quela-
ción. Otros tratamientos alternativos como el 
neurofeedback, comunicación facilitada, en-

Tabla 4. Tratamiento de las comorbilidades

Epilepsia • Fármacos anticrisis epilépticas 
(FACE)

TDAH • Estimulantes
• Alfa-2 adrenérgicos
• Otros

Ansiedad • SSRI
• Duales
• Neurolépticos
• Raramente BDZ

TOC • inhibidor selectivo de la recaptación 
de serotonina (ISRS)

• Clomipramina
• Neurolépticos

Trastornos del ánimo • inhibidor selectivo de la recaptación 
de serotonina (ISRS)

• Duales
• Neurolépticos

Irritabilidad, psicosis • Neurolépticos
• FAE
• Clonidina
• Guanfacina

Sueño • Hierro
• Melatonina con triptófano
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trenamiento en integración auditiva, ácidos 
grasos omega-3 u oxigenoterapia hiperbárica 
tampoco disponen de evidencia científica que 
los respalde, por lo que tampoco se deben re-
comendar. 
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Trastorno por déficit de atención e hiperactividad (TDAH). Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:85-92.

1. INTRODUCCIÓN

El trastorno por déficit de atención e hiperacti-
vidad (TDAH) es un trastorno del neurodesarro-
llo prevalente en la edad pediátrica, que llega a 
afectar en algunos estudios hasta al 7% de los 
niños en edad escolar1 y persiste en el 4,5% de 
los adultos. Su presencia puede producir una 
importante repercusión en el niño tanto a nivel 
académico como en sus relaciones personales 
o a nivel familiar, por lo que es muy importante 
tratar de identificarlo lo antes posible y reali-
zar un correcto abordaje tanto desde el ámbito 
médico como desde el educativo. 

2. ETIOLOGÍA

El TDAH es un trastorno orgánico de origen 
multifactorial, pero eminentemente genéti-
co, con una heredabilidad superior al 70%2. 
Los estudios de neuroimagen estructural y 
funcional de personas con TDAH muestran 
anomalías en estructuras cerebrales (región 

prefrontal, ganglios de la base y cerebelo, en-
tre otras) que producen un desequilibrio en el 
funcionamiento normal de los neurotransmi-
sores en estas regiones del sistema nervioso 
central3.

En términos generales, se produce una al-
teración de la recaptación presináptica de 
dopamina y noradrenalina que desequilibra 
el funcionamiento de los circuitos frontoes-
triado, mesolímbico o frontocerebeloso. Esta 
situación desencadena un funcionamiento 
anómalo de los mecanismos de autocontrol y 
función ejecutiva de nuestro cerebro, lo cual 
ocasiona los síntomas que percibimos en el día 
a día y las manifestaciones clínicas habituales 
en el TDAH.

3. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

Los síntomas nucleares del TDAH se concretan 
en problemas en el control de la atención, el 
movimiento o los impulsos. Estas alteraciones 
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deben iniciarse en la infancia (antes de los 12 
años), manifestarse en 2 o más ambientes y 
producir una repercusión en la vida social, fa-
miliar o académica del paciente (Tabla 1).

En la actualidad también se considera muy re-
levante un síntoma complementario conocido 
como disregulación emocional, en referencia a 
la dificultad para el control de las emociones, 

aunque no se incluye dentro de los criterios 
diagnósticos del TDAH.

Frecuentemente el TDAH se presenta de ma-
nera concurrente con otros trastornos del 
neurodesarrollo y procesos neurológicos rela-
cionados, o con patología psiquiátrica. Estos 
trastornos se conocen como comorbilidades4 
y dentro de la amplia variedad existente des-

Tabla 1. Criterios DSM-5 para el diagnóstico de TDAH

A. Patrón persistente de inatención, hiperactividad e impulsividad que interfiere con el funcionamiento o el desarrollo, que se 
caracteriza por:
A.1. Inatención: 6 o más durante al menos 6 meses
• Falla en prestar la debida atención a detalles o por descuido se cometen errores en las tareas escolares, en el trabajo o durante 

otras actividades
• Tiene dificultades para mantener la atención en tareas o actividades recreativas 
• Parece no escuchar cuando se le habla directamente
• No sigue las instrucciones y no termina las tareas escolares, los quehaceres o los deberes laborales 
• Tiene dificultad para organizar tareas y actividades 
• Evita, le disgusta o se muestra poco entusiasta en iniciar tareas que requieren un esfuerzo mental sostenido
• Pierde cosas necesarias para tareas o actividades
• Se distrae con facilidad por estímulos externos
• Olvida las actividades cotidianas
A.2. Hiperactividad e impulsividad: 6 o más durante al menos 6 meses
• Juguetea con o golpea las manos o los pies o se retuerce en el asiento
• Se levanta en situaciones en que se espera que permanezca sentado
• Es incapaz de jugar o de ocuparse tranquilamente en actividades recreativas
• Está „ocupado” actuando como si „lo impulsara un motor”
• Habla excesivamente
• Responde inesperadamente o antes de que se haya concluido una pregunta
• Con frecuencia le es difícil esperar su turno
• Con frecuencia interrumpe o se inmiscuye con otros
B. Algunos síntomas estaban presentes antes de los 12 años
C. Varios síntomas están presentes en dos o más contextos
D. Los síntomas interfieren con el funcionamiento social, académico o laboral
E. Los síntomas no se producen exclusivamente durante el curso de la esquizofrenia o de otro trastorno psicótico y no se explican 
mejor por otro trastorno mental 
Especificar la presentación: inatenta, combinada o hiperactiva/impulsiva
Especificar si está en remisión parcial
Especificar la gravedad actual: leve, moderado o grave
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tacan, por su elevada frecuencia, trastornos 
específicos del aprendizaje, como la dislexia, 
y trastornos de conducta, como el trastorno 
negativista desafiante (Tabla 2).

4. CLAVES DIAGNÓSTICAS

Para realizar un adecuado proceso diagnósti-
co de TDAH es fundamental una recogida de-
tallada de información que incluya todos los 
antecedentes familiares y personales, desde el 
momento de la gestación hasta el de la con-
sulta, con especial atención a posibles factores 
genéticos hereditarios y gestacionales, como la 

prematuridad, el bajo peso al nacer y el consu-
mo de alcohol, tabaco y otros posibles tóxicos. 
También es imprescindible realizar una crono-
logía detallada del desarrollo psicomotor que 
incluya la progresión del aprendizaje escolar.

En relación con la valoración de los criterios 
diagnósticos, síntomas y repercusiones clíni-
cas existentes, es imprescindible la recogida 
de información sobre el proceso evolutivo del 
cuadro desde el momento de detección de las 
primeras manifestaciones por parte del entorno 
del paciente. Para ello, es importante reunir in-
formación procedente de diferentes ambientes, 
como el familiar y el escolar en el caso de niños 
y adolescentes, o el personal y el laboral en el 
caso de los adultos. En la actualidad contamos 
con la existencia de diversos cuestionarios es-
tandarizados que nos permiten recoger una 
gran cantidad de información de todos los am-
bientes de forma sencilla. Los más utilizados en 
nuestro medio son el test EDAH y la traducción 
del cuestionario de Conners. También se pue-
den utilizar otros como el ADHD Rating Scale-IV 
o el SNAP-IV. Existen cuestionarios de psicopa-
tología general, como la escala de Achenbach, 
el sistema BASC de evaluación de conducta 
en niños y adolescentes o el cuestionario de 
capacidades y dificultades SDQ, que también 
pueden ser útiles. Finalmente, el diagnóstico 
se realizará según los criterios DSM-5 o CIE-11. 

Otro de los aspectos fundamentales es la 
realización de una exploración física general 
y neurológica que nos permita descartar la 
existencia de algún tipo de patología orgánica 
concomitante, directamente relacionada con 
el propio TDAH. También hay que realizar una 
exploración psicopatológica para descartar 
trastornos neuropsiquiátricos que puedan ser 
causantes de la sintomatología del paciente.

Tabla 2. Comorbilidades del TDAH

Trastornos neurológicos:
• Trastornos del aprendizaje

 −Dislexia
 −Disortografía
 −Discalculia
 −Trastorno del aprendizaje no verbal (TANV)

• Trastornos de la comunicación
• Trastorno del desarrollo de la coordinación motora
• Tics / síndrome de Tourette
• Trastorno del espectro autista
• Discapacidad intelectual
• Trastornos del sueño

Trastornos psiquiátricos:
• Trastorno de conducta
• Trastorno negativista desafiante
• Trastornos del estado de ánimo

 −Depresión
 −Ansiedad

• Trastorno obsesivo compulsivo (TOC)

Otros:
• Abuso de sustancias
• Conductas de riesgo
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Con toda la información recopilada y la valora-
ción clínica mediante observación, entrevista 
directa y exploración física, el profesional debe 
proceder al diagnóstico, valorando la repercu-
sión real, a nivel cualitativo y cuantitativo, so-
bre la funcionalidad del individuo y su entorno. 

5. DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL

El diagnóstico diferencial del TDAH incluye 
múltiples patologías médicas o psiquiátricas, 
por lo que siempre es importante realizar una 
historia clínica completa y una exploración 
neurológica exhaustiva. 

Entre las patologías médicas destaca:

 • Epilepsia de ausencia: los episodios de 
desconexión pueden simular un déficit de 
atención.

 • Alteraciones tiroideas, que se pueden mani-
festar como inquietud motora (hipertiroidis-
mo) o apatía y cansancio (hipotiroidismo).

 • Síndrome de piernas inquietas: las altera-
ciones sensitivas pueden hacer que el niño 
se mueva más de lo habitual, simulando 
hiperactividad. 

 • Trastornos del sueño: la privación de sueño 
en los niños se puede manifestar como in-
quietud motora o irritabilidad y repercutir 
negativamente en el rendimiento escolar. 

 • Otros: otras enfermedades como la enfer-
medad celiaca, anemias y, en algunos casos, 
tumores cerebrales o cuadros neurodegene-
rativos pueden manifestarse como TDAH, 
generalmente con características atípicas. 

Entre las patologías psiquiátricas debemos te-
ner en cuenta:

 • Trastornos del estado de ánimo: tanto la 
ansiedad como la depresión se pueden ma-
nifestar de manera similar al TDAH.

 • Trastorno de conducta, o trastorno opo-
sicionista desafiante: aunque también 
presentan comportamiento disruptivo, su 
conducta se caracteriza más por intención 
de dañar, ausencia de remordimiento, hos-
tilidad o rebeldía.

 • Trastorno de adaptación: suele haber un 
inicio reciente con un claro desencadenante.

 • Trastorno bipolar: se manifiesta por un es-
tado de ánimo expansivo, con grandiosidad 
y manía. 

También es importante realizar el diagnóstico 
diferencial con otros trastornos del neurodesa-
rrollo como son:

 • Discapacidad intelectual.

 • Trastornos del espectro autista. 

 • Trastornos específicos del aprendizaje. 

 • Tics / Síndrome de la Tourette. 

 • Altas capacidades. 

6. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

El diagnóstico es clínico, pero puede estar in-
dicada la realización de pruebas complemen-
tarias para descartar otras patologías, siempre 
orientadas por la historia clínica:
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 • Electroencefalograma (EEG): si se sospe-
chan ausencias o algún otro tipo de crisis 
epiléptica. 

 • Analítica de sangre: hemograma, TSH, scree-
ning de celiaquía, ferritina, creatina quinasa. 

 • RM cerebral: solo si se sospecha un daño 
cerebral, si hay anomalías en la exploración 
neurológica o si se sospecha un cuadro neu-
rodegenerativo. 

 • Valoración neuropsicológica: aunque no es 
imprescindible para el diagnóstico, sí es muy 
recomendable para valorar el rendimiento 
cognitivo, descartar otros trastornos del 
aprendizaje, valorar las funciones ejecutivas 
y objetivar la capacidad de atención5. 

Existen otras pruebas que actualmente no se 
realizan en la práctica clínica, como los estudios 
de secuenciación genética, pruebas de neuroi-
magen funcional, estudio de neurotransmiso-
res o EEG cuantificado, cuyo uso hoy en día se 
limita a la investigación. 

7. TRATAMIENTO 

Como toda afección crónica, el manejo del 
TDAH requiere de un abordaje integral, en el 
que el médico responsable coordine todas las 
acciones encaminadas a mejorar la calidad de 
vida del paciente. Se debe coordinar la atención 
por parte del pediatra de Atención Primaria, del 
neuropsicólogo y de los terapeutas escolares, 
así como integrar las expectativas y objetivos 
del niño/adolescente y de sus padres. El primer 
paso es informar sobre el trastorno, qué se pue-
de esperar que mejore y qué estrategias de in-
tervención podemos ofrecer. Establecer objeti-

vos realistas es el primer paso para valorar los 
avances que se consigan.

El tratamiento tradicionalmente aceptado 
como más efectivo para el TDAH ha sido deno-
minado como multimodal en base a las con-
clusiones de un estudio clásico (MTA) que com-
paró la utilidad del tratamiento farmacológico 
con metilfenidato (en diferentes pautas) con el 
uso de terapia cognitivo conductual y la combi-
nación de ambos. Los resultados fueron claros a 
favor de la opción de tratamiento combinado6.

Dentro de los tratamientos no farmacológicos 
se encuentra la psicoeducación y la psicotera-
pia, los cuales deben ser el tratamiento de elec-
ción en los menores de 6 años. Se debe realizar 
una intervención psicoeducativa con los padres, 
que puede realizarse de manera individual o 
grupal, e intervenciones psicopedagógicas en 
la escuela, que incluyan refuerzo educativo, 
adaptaciones metodológicas, entrenamiento 
en técnicas y hábitos de estudio, fomento de la 
autonomía y la autoestima y terapia relacional.

En cuanto a la psicoterapia, la que más eviden-
cia tiene es la terapia conductual, que debe ser 
la primera opción en el TDAH del preescolar 
(4-5 años). La terapia conductual junto a los 
cambios en el ambiente permite mejorar la 
interacción entre padres e hijos y reducir las 
conductas disruptivas, de manera que se favo-
rezca el aprendizaje, junto a las adaptaciones 
metodológicas y ambientales en el aula.

Respecto a los tratamientos farmacológicos, los 
fármacos autorizados para el tratamiento del 
TDAH se dividen en dos grupos en función del 
perfil principal de su mecanismo de acción: es-
timulantes y no estimulantes. Están indicados 
en niños mayores de 6 años y adolescentes, se 
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pueden introducir en cualquier momento en el 
que no se observe mejoría con la terapia con-
ductual y siempre de acuerdo con el deseo de 
los padres y el niño.

Los fármacos estimulantes actúan como inhibi-
dores selectivos de la recaptación presináptica 
de la dopamina. El más conocido, por ser el más 
antiguo, es el metilfenidato, pero también se 
encuentra en este grupo la lisdexanfetamina, 
la cual también actúa como inhibidor de la re-
captación presináptica de noradrenalina.

Contamos con diferentes tipos de metilfenida-
to en función de la duración de su efecto, la 

presentación y el perfil de liberación; de forma 
que podemos planificar un tratamiento muy 
individualizado en función de la edad, el perfil 
y las necesidades individuales de cada paciente 
(Tabla 3). La lisdexanfetamina tiene un efecto 
similar, pero con una duración del efecto de 
unas 13 horas7.

Los fármacos no estimulantes actúan de for-
ma exclusiva sobre el metabolismo de la no-
radrenalina. De forma general, actúan como 
inhibidores selectivos de la recaptación presi-
náptica de la noradrenalina, como es el caso 
de la atomoxetina, pero también actúan como 
activadores de los receptores alfa-2 postsináp-

Tabla 3. Tratamientos farmacológicos

Fármaco Presentaciones Efecto Ventajas Efectos secundarios

Psicoestimulantes

Metilfenidato (MFD)

MFD
liberación inmediata

5, 10, 20 mg 4 horas • Permite ajustar la dosis
• Pauta flexible
• Barato

• Pérdida de apetito
• Pérdida de peso
• Palpitaciones, cefalea
• Labilidad emocionalMFD 

liberación modificada 
(50/50 y 30/70)

5, 10, 20, 30, 40, 
50, 60 mg

8 horas • Cubre toda la mañana
• Se puede abrir la cápsula

MFD liberación 
prolongada OROS

18, 27, 36, 54 mg 10-12 horas • Efecto progresivo
• Mayor duración

• Lisdexanfetamina (LDX)

Lisdexanfetamina 30, 50, 70 mg 13 horas • Larga duración
• Se puede abrir

• Insomnio, 
• Pérdida de apetito
• Alteraciones digestivas
• Mareo

• No psicoestimulantes

Atomoxetina 10, 18, 25, 40, 60, 80, 100 mg
Jarabe 4 mg/ml

24 horas • Control de tics e impulsividad
• Útil si hay ansiedad

• Pérdida de apetito 
• Mareo 
• Síntomas digestivos

Guanfacina liberación 
prolongada

1, 2, 3, 4 mg 24 horas • Control de tics e impulsividad • Ganancia de peso
• Somnolencia
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ticos, como es el caso de la guanfacina. Se ad-
ministran normalmente una vez al día y tienen 
mayor efecto en el control de la impulsividad 
y de los tics. 

El tratamiento debe ser individualizado, debe 
cubrir todo el día (mañana y tarde), debe me-
jorar las comorbilidades y tiene que ser bien 
tolerado. 

Los efectos secundarios más importantes de 
los fármacos estimulantes son la pérdida de 
apetito y de peso. En algunos casos pueden 
producir alteración del sueño, especialmente 
cuando se dan dosis por la tarde. Es frecuente 
la aparición de cefalea o dolor abdominal en los 
primeros días de su administración, pero nor-
malmente estos efectos desaparecen en poco 
tiempo. También se ha descrito la aparición de 
labilidad emocional, nerviosismo o hiperten-
sión, por lo que es recomendable realizar un 
control clínico 1-2 meses después del inicio del 
tratamiento y siempre que haya un cambio de 
dosis. 

En relación con los controles recomendados, se 
establece la necesidad de realizar la medición 
periódica de parámetros como el peso, la talla y 
la tensión arterial, tanto previo al inicio del tra-
tamiento como a posteriori, y en los cambios de 
dosis o pauta de tratamiento. Esto es debido a 
que se han detectado cambios estadísticamen-
te significativos en dichos parámetros, aunque 
sin repercusión clínicamente significativa de 
forma general. 

Para finalizar, también es importante mencio-
nar las terapias alternativas que no han demos-
trado eficacia. Las terapias denominadas alter-
nativas o complementarias no están basadas 
en la evidencia científica y no solo no son efec-

tivas, sino que pueden ser contraproducentes, 
ya que pueden generar efectos no deseados8.

Las diversas terapias complementarias utili-
zadas para el tratamiento del TDAH, sin base 
científica demostrada, incluyen la homeopatía, 
las flores de Bach, las dietas sin gluten o caseí-
na, los diferentes métodos de estimulación au-
ditiva, la terapia optométrica comportamental 
o los diferentes sistemas de estimulación vi-
sual. No solo no han demostrado utilidad, sino 
que algunas de ellas pueden producir daño, 
como las terapias con megadosis de vitaminas 
o la quelación, además de incurrir en gastos 
innecesarios y pérdidas de tiempo y oportu-
nidades.

8. SEGUIMIENTO

La detección del TDAH puede partir de la es-
cuela, de la familia o del pediatra de Atención 
Primaria. En los casos leves podrá ser el pedia-
tra el que realice la historia clínica, recopile 
la información pertinente de la familia y del 
colegio, y realice el diagnóstico de TDAH, ini-
ciando el tratamiento en los casos leves sin 
comorbilidad. 

En los casos con sintomatología moderada-gra-
ve o con comorbilidad se derivará al paciente 
a Neuropediatría o a Salud Mental para la rea-
lización del diagnóstico diferencial y el inicio o 
ajuste del tratamiento. 

Se recomienda revisar a todos los pacientes con 
tratamiento al menos 1-2 meses después de 
iniciar el tratamiento y posteriormente cada 
6 meses, para ajustar la dosis de medicación, 
valorar la presencia de efectos secundarios y 
controlar el peso, la talla y la tensión arterial. 
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El tratamiento farmacológico debe adminis-
trarse todos los días, incluidos los fines de 
semana, realizando descansos únicamente 
en los casos en los que la sintomatología no 
persista en las vacaciones (por ejemplo, un 
niño con TDAH de presentación inatenta con 
repercusión casi exclusiva a nivel académico) 
o en los casos en los que aparezcan efectos 
secundarios (por ejemplo, pérdida de apetito 
importante).

Se recomienda revisar conjuntamente con el 
paciente de manera periódica los beneficios 
y riesgos de la medicación, y decidir sobre su 
continuidad9. En los casos de inatención se pue-
de empezar un curso sin medicación y valorar 
la evolución. En los casos de hiperactividad-
impulsividad, la retirada de la medicación se 
puede hacer durante las vacaciones. 
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Trastornos de sueño en niños
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1. INTRODUCCIÓN

Los trastornos del sueño en la edad pediátrica 
suponen un problema de salud pública por su 
alta prevalencia. Alrededor de un tercio de los 
niños y adolescentes sufren en algún momento 
algún problema o trastorno de sueño, y esta 
cifra es mucho mayor sobre todo en niños con 
trastornos del neurodesarrollo (p. ej., autismo, 
síndrome de Smith-Magenis...), alcanzando ci-
fras de prevalencia de hasta el 85-90%.

La valoración del sueño debe estar incluida en 
la consulta rutinaria del pediatra de Atención 
Primaria. Hay que diferenciar entre problemas 
de sueño y trastornos de sueño. Los problemas 
del sueño son patrones de sueño que son insa-
tisfactorios para los padres, el niño o el pediatra 
(p. ej., despertares nocturnos, fisiológicos, en 
niños <3 años), mientras que los trastornos del 
sueño son una alteración real de la función fi-
siológica del sueño. 

2. CONCEPTO Y FISIOLOGÍA DEL SUEÑO EN LA 
EDAD PEDIÁTRICA

El sueño es el resultado de la interacción de 
diferentes áreas a nivel del troncoencéfalo, 

diencéfalo y corteza cerebral a lo largo de un 
proceso evolutivo que empieza de forma pre-
natal y es gobernado por factores madurativos, 
constitucionales y genéticos.

En el adulto las fases de un ciclo de sueño son: 

 • Fase NREM (non rapid eye movement), que 
comprende tres fases, desde la fase N1 de 
adormecimiento (minutos), pasando por la 
fase N2 (50% del sueño total) o sueño ligero, 
hasta la fase N3, que corresponde al sueño 
profundo y reparador.

 • Fase REM (rapid eye movement) o sueño pa-
radójico. Es la fase de mayor relajación mus-
cular, con movimientos oculares rápidos. 
Aparecen los sueños emocionales activos.

3. EVOLUCIÓN FISIOLÓGICA DEL SUEÑO

En el recién nacido a término se identifican 
dos fases de sueño: sueño activo (movimien-
tos oculares con ojos cerrados, atonía axial con 
posibles mioclonías, movimientos faciales: 
sonrisas, muecas) y sueño tranquilo (conducta 
tranquila, sin movimientos corporales y con una 
respiración regular). Hasta los 3 meses de edad, 
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el lactante pasa de la vigilia al sueño activo di-
rectamente. En este rango de edad, el patrón de 
sueño es polifásico y se distribuye a lo largo del 
día y la noche, con una duración de sueño de 2-3 
horas, y con un factor limitante principal que es 
el estímulo hambre-saciedad. En el lactante de 
entre 3 y 12 meses aparecen los estadios del 
sueño NREM (N1 a N3) que, alternados con los 
de la fase REM, constituyen los ciclos de sueño. 
Entre el 4.º y el 6.º mes aparece el ritmo circa-
diano de la temperatura y la melatonina debido 
a la maduración del núcleo supraquiasmático 
del hipotálamo, consolidándose un periodo de 
sueño nocturno más prolongado y desarrollán-
dose un ritmo multimodal, con una siesta en 
la mañana, una siesta en la tarde y un largo 
sueño nocturno. A partir de los 8-10 meses, la 
organización y los ciclos del sueño comienzan a 
ser muy parecidos a los del adulto. Hacia el año 
y medio de edad, se retira la siesta matinal y 
persiste una siesta a mediodía, consolidándose 
un largo sueño nocturno. En los niños de 2 a 
5 años, las cantidades de sueño permanecen 
estables y entre los 3 y los 5 años se consolida 
un único periodo nocturno de sueño con su-
presión de las siestas diurnas. En los niños de 
5-10 años los patrones del sueño ya muestran 
una cierta estabilidad y se parecen a los de los 
adultos. A esta edad, la presencia de manera 
constante de siestas diurnas nos debe alertar 
sobre la existencia de algún proceso patológico. 
En la pubertad se observa una tendencia fisio-
lógica a retrasar el inicio nocturno del sueño, lo 
que genera una derivación de sueño que, en su 
conjunto, contribuye a la aparición del síndrome 
de retraso de fase. 

Es importante conocer los percentiles de las ho-
ras totales de sueño según la edad, sabiendo 
que hay una reducción progresiva del tiempo 
de sueño con el paso de los años (Tabla 1).

4. CLASIFICACIÓN Y MANIFESTACIONES 
CLÍNICAS

La clasificación internacional de trastornos del 
sueño (ICSD-3, por sus siglas en inglés) descri-
be los trastornos del sueño más frecuentes en 
niños y adultos. Esta clasificación identifica sie-
te categorías principales: insomnio, trastornos 
respiratorios relacionados con el sueño, trastor-
nos centrales de hipersomnolencia, trastornos 
del ritmo circadiano sueño-vigilia, parasom-
nias, trastornos del movimiento relacionados 
con el sueño y otros trastornos de sueño. En 
este protocolo haremos referencia a los tras-
tornos de sueño más frecuentes en la infancia.

4.1. Insomnio

El insomnio se define como la dificultad rei-
terada para iniciar o mantener el sueño o la 
alteración en la calidad de este. Los criterios 
clínicos de insomnio serían uno o más de los 
siguientes síntomas:

 • Dificultad para iniciar el sueño. 

 • Dificultad para dormir sin el cuidador.

Tabla 1. Tiempo de sueño según la edad

Edad Horas medias de sueño

Neonato a término 16 h

3 meses 14-15 h

12 meses 14 h

2 años 13-14 h

5 años 11-12 h

9 años 10 h

14 años 8-9 h

18 años 8 h
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 • Resistencia para ir a la cama.

 • Dificultad para mantener el sueño.

 • Despertarse antes de lo deseado.

Todo ello asociado a consecuencias diurnas 
de la falta de sueño: cansancio o somnolencia 
diurna, empeoramiento del rendimiento esco-
lar, alteraciones del humor y de la conducta.

La ICSD-3 diferencia entre trastorno de insom-
nio crónico (duración >3 meses y >3 veces/se-
mana) y trastorno de insomnio a corto plazo 
(duración <3 meses). 

4.2. Trastornos respiratorios relacionados con 
el sueño

Se caracterizan por una respiración anormal 
durante el sueño. Engloban un amplio espectro 
de patologías, incluyendo el ronquido primario, 
el síndrome de apnea obstructiva del sueño, 
la apnea central del sueño y la hipoventilación 
relacionada con el sueño. Su gravedad se basa-
rá en la presencia de hipopneas y apneas, que 
pueden asociarse a desaturaciones de oxígeno, 
y aumento de los despertares del sueño, que 
darán lugar a una fragmentación del sueño 
o hipercapnia, con sus consecuentes efectos 
nocivos. En Pediatría, su etiología es princi-
palmente obstructiva, ocasionando la apnea 
obstructiva del sueño (AOS) cuyas causas más 
comunes son la hipertrofia adenoamigdalar y 
la obesidad, aunque también pueden coexis-
tir otros factores como la congestión nasal por 
rinitis alérgica, hipotonía-debilidad neuromus-
cular (como en el síndrome de Prader-Willi o 
el síndrome de Down), deformidades craneo-
faciales, etc. Las apneas del sueño producen 
una sintomatología muy variable que, en caso 

de estar presente, constituye el síndrome de 
apnea obstructiva del sueño (SAOS), y cuando 
se sospecha debe derivarse a una Unidad del 
Sueño para la realización de una polisomno-
grafía (PSG).

4.3. Trastornos centrales de hipersomnolencia

La hipersomnolencia o excesiva somnolencia 
diurna se define como “episodios diarios de 
una necesidad irreprimible para dormir”. Para 
su evaluación diagnóstica se requerirá la deri-
vación a una unidad de sueño para la realiza-
ción de una PSG. Puede ser debida a múltiples 
causas y es de especial relevancia en Pediatría 
la narcolepsia (prevalencia del 0,25-0,5%), con 
un pico de incidencia entre los 10 y los 19 años. 
Se trata de un trastorno neurológico crónico ca-
racterizado por una excesiva somnolencia diur-
na y episodios incoercibles de sueño de apari-
ción súbita. Puede asociar o no cataplexia, así 
como alucinaciones hipnagógicas o parálisis 
del sueño. Existe predisposición genética (HLA 
DQA1 0102 y DQB1 0602) y se ha relacionado 
con el déficit del neurotransmisor hipotalámico 
hipocretina-1, medible en líquido cefalorraquí-
deo. Además, el test de latencias múltiples es 
patológico en la PSG.

4.4. Trastornos del ritmo circadiano sueño-
vigilia

Se caracterizan por una alteración crónica o 
recurrente del sueño debida a la alteración del 
sistema circadiano o desequilibrio entre el am-
biente y ciclo de sueño-vigilia de un individuo. 
El síndrome de fase de sueño retrasada es el 
trastorno más frecuente durante la adolescen-
cia, con una prevalencia del 7-16%. Se caracte-
riza por un retraso, normalmente >2 horas, en 
el inicio del sueño y del despertar, produciendo 
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un insomnio de inicio y dificultad para desper-
tarse a la hora socialmente requerida. Asocia 
somnolencia diurna, principalmente durante 
la mañana, con problemas sociolaborales y con 
un mayor rendimiento en horario vespertino. 
No existen dificultades para mantener el sue-
ño. El tratamiento intenta restablecer el ciclo 
sueño-vigilia hasta un horario más aceptado 
socialmente, aplicando medidas de higiene de 
sueño y melatonina como cronoreguladora.

4.5. Parasomnias

Las parasomnias son eventos físicos indesea-
bles (movimientos complejos o comporta-
mientos anómalos) o experiencias (emociones, 
percepciones o sueños) que ocurren durante el 
sueño o la transición entre sueño-vigilia. Ha-
bitualmente no afectan a la calidad del sueño, 
aunque pueden ocasionar preocupación en los 
padres o cuidadores. 

Las podemos clasificar en parasomnias rela-
cionadas con el sueño NREM (sonambulismo, 
terrores nocturnos, despertar confusional) 
o con el sueño REM (pesadillas, parálisis del 
sueño). El tratamiento de estos trastornos in-
cluye mejorar la higiene del sueño y, cuando 
son recurrentes y limitantes, asociar terapia 
cognitivo-conductual y, excepcionalmente, 
fármacos como benzodiacepinas. 

4.6. Trastornos del movimiento relacionados 
con el sueño

Se caracterizan por ser movimientos simples y 
a menudo estereotipados que ocurren durante 
el sueño. Existen varios tipos de movimientos 
relacionados con el sueño, por ejemplo, los mo-
vimientos rítmicos del sueño (MRS) ‒como el 
body rocking, el head rolling y el head banging‒, 

el bruxismo, el síndrome de piernas inquietas 
(SPI) o el trastorno de movimientos periódicos 
de las extremidades (TMPE). Algunos de ellos 
pueden coexistir. Los MRS suelen aparecer an-
tes de los 12 meses (prevalencia del 33% a los 
18 meses), con reducción hasta el 5% a los 5 
años. Pueden ocurrir en la transición vigilia-
sueño o durante el sueño (NREM y REM). Pue-
den repetirse durante la noche tras algunos 
microdespertares. 

El SPI es un trastorno neurológico crónico sensi-
tivo-motor, probablemente infradiagnosticado 
en la infancia, caracterizado por la necesidad 
urgente de mover las piernas en situaciones de 
reposo y generalmente asociado a una sensa-
ción desagradable. Aparece al final del día y se 
alivia con el movimiento o con masajes. El TMPE 
se caracteriza por movimientos repetitivos y 
estereotipados de las extremidades durante el 
sueño. La diferencia entre SPI y TMPE radica en 
que el SPI se acompaña de sintomatología sen-
sitiva y el diagnóstico es clínico, mientras que 
el TMPE consiste únicamente en movimientos 
de extremidades y el diagnóstico es mediante 
PSG (>5 movimientos/hora). Ambos son una 
causa frecuente de mala calidad del sueño y 
suelen tener predisposición genética. Se rela-
cionan con disfunción dopaminérgica y déficit 
de hierro. Se está comenzando a describir en la 
literatura una nueva entidad denominada tras-
torno del sueño inquieto (RSD, por sus siglas 
en inglés) con similar etiología al SPI y TMPE.

5. EVALUACIÓN DE LOS TRASTORNOS DE SUEÑO

Además de una completa exploración física, 
para la evaluación de los trastornos del sueño 
debemos realizar una adecuada historia clínica 
que incluya datos sobre actividades antes de 
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dormir, rutinas, respuesta ante despertares, 
disfunción social y problemas médicos conco-
mitantes, así como la toma de medicaciones 
(p. ej., psicoestimulantes en el TDAH). Se de-
berá completar la recogida de datos entregan-
do agendas de sueño para que la rellenen un 
mínimo de 15 días, donde conste la hora de 
acostarse, el tiempo despierto en cama, des-
pertares, hora de despertarse por la mañana y 
calidad del sueño.

Además, debemos ayudarnos de las escalas 
o cuestionarios de sueño como herramientas 
básicas para evaluar estos trastornos. Desta-
camos algunos muy breves y fáciles de pasar 
en la consulta: 

 • BISQ (Brief Infant Sleep Questionnaire): 
5-10 minutos, detecta factores de riesgo 
de muerte súbita del lactante, rutinas de 
dormir, detección de problemas del sueño. 
Válido de 5-29 meses de edad. 

 • BEARS (B = bedtime issues, E = excessive da-
ytime sleepiness, A = night awakening, R = 
regularity and duration of sleep, S = snoring). 
Pensado para niños de 2 a 18 años y se sub-
divide en 3 grupos de edad: 2-5 años, 6-12 
años, 13-18 años, con preguntas dirigidas a 
niños y padres. Si alguna pregunta es positi-
va, deberá investigarse más detenidamente. 

 • SDSC (Sleep Disturbance Scale For Children) 
o escala de trastornos del sueño para niños 
de Bruni: orientado a detectar trastornos del 
sueño si los test anteriores han sido positi-
vos. Consta de 27 ítems y evalúa los últimos 
6 meses. 

 • Trastorno respiratorio durante el sueño (PSQ 
o de Chervin): tiene dos versiones, una de 

ellas reducida, de 22 preguntas, orientada 
a trastornos respiratorios durante el sueño 
y que es el referente en el SAHS. 

Tanto los autorregistros como los cuestionarios 
se pueden obtener a través de la web del gru-
po de sueño de la AEPap. Debería valorarse la 
derivación al especialista en caso de sospecha 
de apnea obstructiva del sueño de diferentes 
etiologías, desencadenante emocional, con-
vulsiones nocturnas, narcolepsia y trastornos 
de sueño resistentes a medidas de higiene de 
sueño y terapias conductuales.

6. TRATAMIENTO DE LOS TRASTORNOS DEL 
SUEÑO EN LA INFANCIA

La intervención más importante por parte del 
pediatra de Atención Primaria en relación con 
los problemas o trastornos de sueño infantil es 
la prevención, a través de una adecuada educa-
ción de los padres sobre la higiene del sueño y 
la maduración natural del sueño a lo largo de 
los años. En el tratamiento de los trastornos del 
sueño existen unas medidas generales no far-
macológicas, que serían la higiene de sueño y la 
terapia cognitivo-conductual, y un tratamiento 
específico según el trastorno, en el que puede 
ser necesario el uso de algunos fármacos.

Medidas de higiene del sueño: conjunto de me-
didas, recomendaciones y hábitos de conducta 
que favorecen el inicio y el mantenimiento del 
sueño. En la Tabla 2 se indican las principales 
medidas de higiene de sueño. 

Terapia cognitivo-conductual: se trata de un 
conjunto de medidas cuyo objetivo es cambiar 
la percepción que tiene el niño en relación con 
el sueño, intentando modificar patrones de 

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Trastornos de sueño en niños

98

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

conducta mal adaptados o aprendizajes dis-
funcionales respecto al sueño. Se utilizan dife-
rentes técnicas, como la terapia de restricción 
del sueño, terapias de control de estímulos, la 
extinción gradual y las técnicas de relajación 
progresivas, además de la educación de los pa-
dres. Junto a las medidas de higiene de sueño, 
han demostrado ser las más eficaces a largo 
plazo.

Tratamiento de los trastornos respiratorios 
(SAHS): el tratamiento es generalmente qui-
rúrgico (adenoamigdalectomía es el trata-
miento de elección), a diferencia del adulto. 
El tratamiento con corticoides tópicos nasales 
o antagonistas de receptores de leucotrienos, 

administrados durante 6-12 semanas, puede 
reducir la gravedad del SAHS leve-moderado, 
con respuesta menos favorable en los niños 
obesos o mayores de 6 años.

Tratamiento de los trastornos del movimiento 
relacionados con el sueño: en el caso de SPI y 
otros TMPE, estaría indicada la realización de 
una analítica sanguínea para descartar causas 
secundarias midiendo, entre otros parámetros, 
los niveles de ferritina. Hay que tener en cuenta 
que la ferritina es reactante de fase aguda y 
que puede elevarse en los procesos infecciosos. 
Aunque el rango normal de ferritina es >12 ng/
ml, el Grupo Internacional de Estudio de SPI ha 
determinado que los valores de ferritina debe-

Tabla 2: Medidas preventivas de trastornos del sueño. Higiene del sueño

• Mantener un horario regular tanto de sueño como de alimentación, acostando y levantando siempre a la misma hora al niño. Se 
permite una ligera variación de no más de una hora entre los días lectivos y los no lectivos, evitando cenar tarde (intentar >1-2 horas 
antes de acostarse) y comidas copiosas antes de acostarse, así como el consumo de comidas y bebidas excitantes (chocolate, cafeína...)

• Establecer una rutina previa al sueño, de entre 20-30 minutos, con actividades que relajen al niño antes de acostarse, terminando la 
rutina en el dormitorio del niño. Es conveniente completarla cada día, de la misma forma, para que el niño se sienta seguro y pueda 
predecir y anticipar. También es conveniente intentar resolver los problemas del día o hacer planificaciones antes de llevarlo a la cama

• Intentar llevar al niño a la cama cuando veamos que ya está cansado y evitar llevarlos si están muy activos. Nunca llevarlo ya dormido, 
ya que así no fomentamos que se duerma solo. Tener especial cuidado de no potenciar la angustia o los miedos, aludiendo a “cocos”, 
fantasmas, “hombres del saco”...

• Evitar asociaciones erróneas, como asociación de la cama o el sueño con castigo o rechazo. Evitar emplear la cama para actividades 
que no sean dormir

• Evitar actividades estresantes o que puedan activar al niño, como el estudio, así como el uso de pantallas (TV, ordenador, móvil) en 
las horas previas a acostarse (al menos 1-2 horas antes de dormir). Hay que evitar dormirse con la televisión puesta (disminuye la 
profundidad del sueño) y, por tanto, no se debe colocar televisión en el dormitorio

• Promover la capacidad de dormirse de manera autónoma, sabiendo que la latencia media de sueño es de 15-30 minutos. El mensaje 
que intentamos trasmitir es: “eres capaz de disfrutar durmiendo solo”

• Mantener condiciones ambientales adecuadas para dormir (adecuada temperatura, ventilación, ruidos, uso de luz tenue, comodidad 
de la cama...)

• Adecuar las siestas a la edad y necesidades de desarrollo del niño. Es normal que el niño necesite dormir una siesta hasta los 4-5 
años; por encima de esta edad es desaconsejable. Evitar siestas prolongadas o tardías

• En la adolescencia, evitar sustancias nocivas, como bebidas excitantes después de mediodía, así como tabaco, alcohol u otras drogas, 
que además de ser perjudiciales para la salud, tienen efectos nocivos sobre el sueño. Hay que promover medidas de relajación en 
esta edad, así como la canalización y expresión adecuada de emociones

• Realizar ejercicio físico al aire libre cada día, evitando actividad física en las horas previas al sueño

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Trastornos de sueño en niños

99

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

rían estar por encima de 50-75 ng/ml en los pa-
cientes con SPI o TMPE. En los casos de ferritina 
<50-75 ng/ml estaría indicado el tratamiento 
con hierro por vía oral en ayunas a dosis de 3 
mg/kg/día (máximo 130 mg/día) de hierro ele-
mental. En casos graves, puede ser necesario 
el uso de fármacos como levodopa, agonistas 
dopaminérgicos o gabapentina.

Tratamiento de la narcolepsia: son necesarias 
terapias conductuales (p. ej., siestas diurnas), 
integrando tanto a la familia como al colegio. 
Además, para la hipersomnolencia se pueden 

emplear fármacos estimulantes (metilfenida-
tos, modafinilo, oxibato sódico) y para la cata-
plexia, antidepresivos tricíclicos o inhibidores 
de la recaptación de serotonina. 

Melatonina: la melatonina es una neurohor-
mona producida principalmente por la glán-
dula pineal durante la noche y cuya síntesis 
es regulada por la actividad de un reloj cir-
cadiano localizado en el núcleo supraquias-
mático del hipotálamo mediante el estímulo 
luz-oscuridad, en donde la oscuridad es su 
principal inductor, mientras que la luz es un 

Figura 1. Algoritmo de actuación en un niño con dificultad de inicio del sueño

Niño  con dificultad de inicio de sueño

¿Existe SRF?

Plantear diagnóstico clínico y diagnóstico
diferencial (descartar patologías de base)

+ agenda de sueño

• Niños (a partir de 6 m)
   – (A) 0,3-3 mg, 1 h antes, siempre a 
la misma hora, durante 4 semanas
   – (B) 0,3-3 mg, 2 h antes de la hora     
       de inicio de sueño. Ajustar cada 2 
       semanas
• Adolescentes
   – (A) 1-5 mg, 1-2 g antes de la hora 
       de inicio del sueño, durante 4 
       semanas 
   – (B) 4-6 h antes de la hora de inicio 
       del sueño. Hasta 4 semanas 

Aplicar medidas 
higiénicas + terapia

cognitivo-conductual

¿Existe mejoría?

¿Existe mejoría? Remitir al
especialista

¿Reducir 
tiempo?

Reevaluar + agenda
libre de sueño

Aplicar medidas 
higiénicas + terapia 

lumínica

Sí

Sí

Sí

Sí

No

No

No

No

Añadir melatonina (A)

4 semanas 2-4 semanas

Ir reevaluando

Añadir melatonina (B)

¿Empeora?

Seguimiento

SRF: síndrome de retraso de fase.

Adaptado de Pin Arboledas et al., 2014.
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potente inhibidor. Así, su secreción puede ser 
total o parcialmente inhibida si el individuo 
se expone a luz durante la noche, especial-
mente la luz de espectro blanco o azulada. La 
evidencia científica muestra que la melatoni-
na es segura a corto plazo, y probablemente 
a medio y largo plazo, aunque son necesarios 
más estudios. El empleo de melatonina en la 
edad pediátrica se basa en recomendaciones 
de consenso de expertos basadas en la escasa 
evidencia científica existente y la experiencia 
clínica. Actualmente la melatonina a dosis 
inferiores a 2 mg está comercializada como 
suplemento nutricional en España, y cada vez 
se emplea más en los problemas de sueño, sin 
que exista regulación sobre su uso. Además, 
están saliendo al mercado presentaciones 
de melatonina asociada a otros compuestos 
(triptófano, vitamina B6) que, según algunos 
estudios, podría tener una mayor acción far-
macológica en determinadas situaciones, 
como en sedación para determinados pro-
cedimientos. En Pediatría, las indicaciones 
principales de la melatonina serían en niños 
a partir de los 6 meses de edad con insomnio 
de inicio y síndrome de retraso de fase (SRF). 
La dosis habitual es de 1-3 mg en lactantes 
y preescolares, y 2,5-5 mg en niños mayores, 
siempre dejando la mínima dosis eficaz y 
administrada en el momento adecuado. En 
niños con trastornos del neurodesarrollo, la 
dosis necesaria puede llegar hasta 10-12 mg. 
La dosis, momento de administración y dura-
ción del tratamiento se pueden consultar en el 
Consenso sobre el uso de melatonina en niños 
y adolescentes (Pin Arboledas et al., 2014), en 
donde el primer paso sería aplicar medidas 
higiénicas y terapia cognitivo-conductual y, 
posteriormente, empleo de melatonina a do-
sis edad-dependientes y momento trastorno-
dependiente (Figura 1).
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Parálisis cerebral. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:103-114.

1. INTRODUCCIÓN

La parálisis cerebral (PC) es la causa más frecuen-
te de discapacidad motora en la edad pediátrica. 
Constituye un problema de primera magnitud 
por las deficiencias que asocia, por su cronici-
dad y por las implicaciones médicas, sociales y 
educacionales que origina. El manejo de la PC 
debe tener como fin mejorar la calidad de vida 
del paciente y promover su plena integración. 

La PC se define en la actualidad como un gru-
po heterogéneo de alteraciones permanentes 
del movimiento y de la postura que limitan la 
actividad, y son atribuidas a alteraciones no 
progresivas ocurridas durante el desarrollo 
cerebral del feto o del niño pequeño. Algunos 
autores solo consideran el período neonatal, 
mientras otros lo extienden hasta los dos años 
de vida. Los trastornos motores se acompa-
ñan con frecuencia de alteraciones sensoria-

les, perceptivas o cognitivas, trastornos de la 
comunicación, de la conducta, epilepsia y de 
problemas musculoesqueléticos secundarios. 

El trastorno motor es persistente, pero las ma-
nifestaciones clínicas son variables, van cam-
biando a medida que se produce la maduración 
del sistema nervioso, por tanto, el enfoque clí-
nico y abordaje de los problemas asociados a 
la PC tendrán que adaptarse.

El concepto de PC se refiere a las secuelas mo-
toras, que pueden acompañarse de otros tras-
tornos, y no implica una etiología, gravedad o 
historia natural determinadas. El diagnóstico 
se basa en la anamnesis y en la exploración 
neurológica, por lo que el diagnóstico está 
sometido a la subjetividad del explorador y re-
quiere sucesivas valoraciones para constatar 
la persistencia del déficit motor y la ausencia 
de signos que nos dirijan a otros diagnósticos.
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En el concepto PC se excluyen los procesos 
neoplásicos, los trastornos motores de etio-
logía no encefálica y las enfermedades dege-
nerativas y metabólicas, aunque en ocasiones, 
las de evolución muy lenta puedan confundirse 
con PC.

Según el registro europeo Surveillance of Ce-
rebral Palsy in Europe, la prevalencia estimada 
de PC es 2-3 por cada 1.000 recién nacidos (RN) 
vivos. En este registro europeo, se utilizan va-
rios criterios de inclusión con relación a la edad. 
Por un lado, la definición de PC utilizada incluye 
todos aquellos casos en los que la alteración 
del sistema nervioso ha ocurrido antes de los 2 
años de vida. Por otro lado, se acepta una edad 
mínima de inclusión en el registro a partir de 
los 4-5 años, ya que es la edad que se considera 
óptima para confirmar el diagnóstico de PC. 

Se contempla el diagnóstico de daño cerebral 
adquirido (DCA) cuando la lesión cerebral se 
produce por encima de los 2 años de edad.

2. ETIOLOGÍA Y FACTORES DE RIESGO

Tradicionalmente las únicas causas estudiadas 
eran aquellas que tenían relación con el parto, 
pero en lo últimos años se dirige la atención 
con especial interés hacia las anomalías genéti-
cas, alteraciones en el crecimiento intrauterino, 
infecciones, malformaciones cerebrales y com-
plicaciones de la prematuridad. Desde finales 
de los años ochenta se resta valor a la asfixia 
perinatal como origen de la PC y se considera 
que supone menos del 10% de los casos. 

La PC tiene un origen multifactorial, resultado 
de diversos eventos que pueden suceder du-
rante el período prenatal, perinatal o postnatal: 

 • Factores de riesgo prenatales: infecciones 
intrauterinas (TORCH), enfermedades de 
la madre (alteraciones de coagulación, en-
fermedades autoinmunes, disfunción tiroi-
dea, preeclampsia), exposición a drogas o 
tóxicos, traumatismos, alteraciones pla-
centarias, o alteraciones del desarrollo fetal 
(malformaciones del SNC, trastornos vas-
culares cerebrales, infecciones, embarazos 
múltiples, bajo peso al nacer, prematuridad).

 • Factores de riesgo perinatales: parto dis-
tócico, bradicardia fetal, hipoxia-isquemia 
perinatal, infecciones perinatales.

 • Factores de riesgo postnatales (>28 días de 
vida): infecciones, ictus, anoxia, traumatis-
mos, tumores.

Las principales causas por orden de frecuencia 
son: prematuridad (78%), CIR (34%), infección 
intrauterina (28%), hemorragia anteparto 
(27%), patología placentaria grave (21%) y par-
to múltiple (20%).

Mientras que la prematuridad y la morbilidad 
relacionada con el peso extremadamente bajo 
al nacer ocupan un lugar predominante en el 
mundo desarrollado, las infecciones congéni-
tas, la encefalopatía hipóxico isquémica y la 
hiperbilirrubinemia postnatal siguen siendo 
frecuentes en países en vías de desarrollo.

Aunque la prevalencia de PC es inversamente 
proporcional a la edad gestacional y al peso al 
nacimiento, en los últimos años se ha observa-
do una prevalencia decreciente en este grupo 
debido probablemente a diversas estrategias 
de neuroprotección. En los RN con menos de 
1.500 g el riesgo de desarrollar PC es de 20 a 
80 veces mayor que en aquellos que pesan más 
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de 2.500 g. A pesar de todo, aproximadamente 
el 60% de los pacientes con PC han nacido a 
término o casi a término.

3. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

Las manifestaciones clínicas motoras depen-
den del tipo de PC según la semiología del tras-
torno motor, distribución de la afectación, y de 
la repercusión funcional. 

3.1. Según la semiología del trastorno motor 
y la distribución de la afectación

Existen tres síndromes predominantes: espás-
tico, discinético y atáxico. 

 • PC espástica: es la forma más común (70-
80%) y el signo dominante es la espasticidad 
de predominio distal, definida como una 
elevación del tono muscular que se eviden-
cia por un incremento como la resistencia 
al estiramiento muscular, que es velocidad 
dependiente. La espasticidad se debe a la 
afectación de la vía piramidal. Otros signos 
positivos de afectación de 1.ª motoneuro-
na son: hiperreflexia osteotendinosa con 
aumento de área reflexógena, respuesta 
plantar extensora y clonus aquíleo. Como 
signos negativos aparecen: movimientos 
voluntarios lentos y dificultosos, torpeza 
motora fina, dificultad para disociar mo-
vimientos y fatigabilidad. La PC espástica 
puede ser: 

 – Hemiplejia o hemiparesia espástica: afec-
tación espástica unilateral de miembro 
superior e inferior. Puede ser de causa 
prenatal (75%), perinatal (14%) o postna-
tal (11%). Más frecuente en varones y del 

lado derecho. Habitualmente asintomáti-
cos en el período neonatal y un intervalo 
silente en el 90% hasta los 4-9 meses. 
Su primer signo es el uso preferencial de 
una mano antes de los 12 meses. Pueden 
asociar discapacidad intelectual, epilep-
sia (40%), hemianopsia y otros problemas 
visuales, así como problemas cognitivo-
conductuales (dificultades de aprendiza-
je, TDAH). La mayoría deambula antes de 
los 3 años.

 – Monoplejia o monoparesia espástica: es 
muy rara la afectación de un solo miem-
bro y generalmente es una hemiplejia.

 – Diplejia espástica: típica de los RN pre-
maturos (la desarrolla el 5-10% de los 
RN<1.500 g). Es la forma más común de 
PC (el 40% del total). La lesión más fre-
cuentemente asociada es la leucomala-
cia periventricular (LMPV) y el infarto 
hemorrágico periventricular. Suele tener 
una fase silente entre 6 y 12 semanas, 
apareciendo después los signos de afec-
tación piramidal. Suelen ser niños con 
alteraciones de la motricidad gruesa en 
extremidades inferiores. Asocian con fre-
cuencia problemas visuales (estrabismo), 
dificultades de atención y trastornos de 
aprendizaje y con menor frecuencia epi-
lepsia (15%). El 85% adquiere la marcha.

 – Tetraparesia espástica: representa el 5% 
de las PC. Su etiología más frecuente es 
la hipoxia-isquemia pre- o perinatal y los 
procesos infecciosos, y es más habitual 
en RNT que en RNPT. Presentan afecta-
ción motora generalizada de miembros 
superiores e inferiores, y la mayoría tiene 
un desarrollo pobre del lenguaje, disca-
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pacidad visual, epilepsia y dificultad para 
alimentarse. 

 – Triparesia espástica: se trataría de una 
tetraparesia espástica con un miembro 
superior más funcional.

 • PC discinética: supone el 10-15% de todas 
las PC y es secundaria a una afectación del 
sistema extrapiramidal, ganglios basales. 
Aunque puede producirse por cualquier 
causa, suele ser secundaria a una hipoxia-
isquemia grave. Clínicamente suele haber 
un período libre de síntomas de entre 5-12 
meses, salvo una hipotonía axial, y un de-
sarrollo clínico posterior hasta los 2 años. 
Suele haber una alteración del tono y de la 
postura asociada a movimientos involunta-
rios estereotipados y recurrentes. Con fre-
cuencia asocian sialorrea, no suele haber 
déficit cognitivo significativo y la epilepsia 
no es habitual (<25%). No desarrollan con-
tracturas. Hay dos formas, aunque es muy 
usual que se presenten clínicamente como 
una combinación de ellas:

 • PC coreo-atetoide: contracciones rápidas, 
desorganizadas e impredecibles de mús-
culos que involucran la cara, músculos bul-
bares, extremidades proximales y dedos. 
Además, tienen movimientos de contorsión 
lentos que involucran músculos distales. 

 • PC distónica: se caracteriza por la contrac-
ción conjunta de músculos agonistas y an-
tagonistas. A menudo, tienen signos pirami-
dales coexistentes y disartria.

 • PC atáxica: representan aproximadamente 
alrededor del 4% de las PC. Presentan hipo-
tonía en el lactante y retraso en el desarro-

llo psicomotor, apareciendo posteriormente 
inestabilidad en bipedestación e incluso en 
sedestación, dismetría, alteración de la coor-
dinación y del control fino de los movimien-
tos. El diagnóstico no siempre es sencillo y 
tienen un amplio diagnóstico diferencial con 
otros trastornos de origen genético. La ataxia 
suele mejorar con el tiempo y, aunque de for-
ma tardía (>6 años), estos pacientes pueden 
conseguir caminar de forma autónoma.

 • Formas mixtas: suponen una combinación 
de las formas anteriores, muy frecuentes en 
la práctica clínica. Son frecuentes la PC espás-
tica con distonía y PC discinética con ataxia.

3.2. Según el nivel funcional

La clasificación según la gravedad de PC si-
guiendo el sistema de clasificación de la fun-
ción motora gruesa, Gross Motor Function 
Classification System (GMFCS) de Palisano, mo-
dificada en concordancia con la Clasificación 
Internacional del Funcionamiento (CIF) de la 
OMS (Figura 1), facilita la información pronós-
tica respecto a la marcha que se transmite a 
las familias. Desde la CIF, la OMS ha intentado 
dar una nueva visión de las limitaciones fun-
cionales, eliminando las connotaciones más 
negativas. El concepto de “discapacidad” ha 
sido sustituido por el de “participación”, que 
aporta un contenido más social. De esta forma, 
la limitación para realizar una actividad sería 
el resultado de la interacción entre la situación 
física del individuo y el ambiente. 

La GMFCS permite clasificar la funcionalidad 
motora en la PC según diferentes niveles:

 • Nivel I (27,5%): sin limitaciones para andar, 
correr, subir y bajar escaleras, pero la ve-
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locidad, el equilibrio y la coordinación son 
limitadas.

 • Nivel II (11,5%): limitación en la marcha, en 
terreno irregular o larga distancia. Precisa 
apoyo en escaleras. Dificultad para correr y 
saltar.

 • Nivel III (20%): camina con bastón o mu-
letas. Silla de ruedas para larga distancia, 
incluso manejadas por ellos mismos.

 • Nivel IV (20%): con andador en casa. Silla de 
ruedas manejada por otro en el resto de las 
circunstancias. 

 • Nivel V (21%): dependencia completa de 
otra persona para moverse en casa y fuera 
de ella. Dificultad para mantener cabeza o 
tronco contra la gravedad y controlar el mo-
vimiento de brazos y piernas. 

3.3. Manifestaciones clínicas no motoras

 • Neurológicas:

 – Discapacidad intelectual (DI) 50%.

 – Epilepsia: presente en el 25-50% de los 
pacientes, dependiendo de la forma clí-
nica (tetrapléjicas >50%, hemipléjicas 
40%, discinéticas 25% y dipléjicas 15%) 
y cociente intelectual (CI), más frecuente 
a menor CI. Generalmente aparece antes 
de los 2 años de vida (frecuente en el pe-
ríodo neonatal) y es poco probable que se 
inicie en mayores de 5 años. 

 – Trastorno del lenguaje: el 75-80% presen-
ta trastorno del lenguaje (debilidad, pa-
rálisis o falta de coordinación orolingual).

Figura 1. Gross Motor Function Classification System 
(GMFCS) de Palisano (1997)

Nivel I: camina sin limitaciones. Puede correr, saltar, subir 
escaleras sin apoyarse.

Nivel II: no requiere aparatos para caminar (>4 años). Difi-
cultades para correr y saltar, se apoya para subir escaleras.

Nivel III: requiere aparatos para caminar después de los 
4 años. Movilidad independiente en el suelo. Maneja silla 
de ruedas.

Nivel IV: mantiene sedestación. Movilidad independiente 
muy limitada. Silla de ruedas eléctrica.

Nivel V: falta de independencia incluso en el control básico 
antigravitatorio.
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 – Trastornos conductuales: 25-40%. Con-
viene tener presente la disfunción ejecu-
tiva y/o TDAH.

 – Trastornos del sueño: son frecuentes 
(>25%), variados y tienen un origen mul-
tifactorial (reflujo gastroesofágico (RGE), 
síndrome de apneas-hiponeas obstructi-
vas durante el sueño (SAHOS), epilepsia, 
trastornos de conducta, despertares...

 • Digestivas: es la comorbilidad más frecuen-
te después de los trastornos neurológicos. 
Prácticamente todos los pacientes con PC 
presentarán síntomas gastrointestinales y/o 
alteración del estado nutricional en algún 
momento de su vida. Hasta un 30-40% de 
los pacientes tienen dificultades para la ali-
mentación secundarias a disfagia (casi un 
7% precisa gastrostomía), vómitos y regurgi-
taciones o retraso del vaciamiento gástrico. 
También son frecuentes:

 – RGE (20-90%): irritabilidad injustificada, 
rechazo de la alimentación, sialorrea, 
erosiones dentales, apneas, tos crónica 
y anemia.

 – Estreñimiento (riesgo de infecciones uri-
narias).

 – Sialorrea: la disfunción oromotora en ni-
ños con PC a menudo conduce a excesivo 
babeo, el cual tiene un impacto impor-
tante en el ámbito social y puede asociar 
infecciones respiratorias recurrentes por 
broncoaspiración.

 • Neurosensoriales: los déficits visuales son fre-
cuentes en niños con PC. Los más comunes 
son los defectos de refracción (50%) y el estra-

bismo (40%). En el caso de los prematuros, la 
causa más frecuente de afectación visual es la 
retinopatía de la prematuridad. Los problemas 
auditivos son menos frecuentes (10-20%). 

 • Músculoesqueléticas: sobre todo en pacien-
tes con espasticidad. Las más frecuentes son 
las de los pies y las más graves las de las 
caderas y la escoliosis. 

 • Respiratorias: insuficiencia respiratoria pro-
gresiva. Es una causa importante de morbi-
mortalidad. La disminución progresiva de los 
volúmenes pulmonares conlleva la acumula-
ción progresiva de secreciones bronquiales, 
atelectasias e hipoventilación, con infeccio-
nes frecuentes y /o insuficiencia respiratoria.

 • Otras: 

 – Dolor: hasta en el 50-75%.

 – Problemas de control urinario: hasta en 
el 30-60%.

 – Problemas de higiene bucodental.

 – Osteoporosis. Los pacientes que no deam-
bulan deben tener un seguimiento de los 
niveles de calcio y vitamina D, a partir de 
los 6-8 años, para descartar osteoporosis 
asociada a la escasa movilidad y la des-
nutrición. Si es necesario, se podrá suple-
mentar la dieta con calcio y vitamina D.

4. DIAGNÓSTICO

El diagnóstico de PC es fundamentalmente 
clínico y se basa en tres criterios fundamen-
tales: 
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 • Disfunción motora: es un criterio impres-
cindible y debe objetivarse mediante ex-
ploración neurológica y evaluación motora 
estandarizada a lo largo de sucesivas explo-
raciones en el tiempo.

 • Historia clínica compatible: existencia de 
alguno de los principales factores de ries-
go asociados a PC y confirmación de que se 
trata de un trastorno crónico no progresivo.

 • Neuroimagen, resonancia magnética (RM) 
cerebral: obligada en todos los casos. Más del 
80% de los niños con PC muestran anomalías 
en la neuroimagen. La RM puede ser impor-
tante no solo para diferenciar entre diversas 
formas de lesión cerebral que conducen a PC, 
sino también de cara a determinar el pronós-
tico. Aunque la RM puede ser normal en el 
10% de los casos, si fue normal durante el pe-
ríodo neonatal, hay que considerar repetirla 
alrededor de los 2 años de edad para detectar 
signos más sutiles de lesión de la sustancia 
blanca, que pueden haber sido pasados por 
alto en pruebas de neuroimagen anteriores, 
debido al proceso de mielinización.

A pesar de cumplir estos criterios, puede haber 
falsos negativos: 

 • En pacientes donde hay una latencia entre 
la lesión cerebral y la aparición de la clínica.

 • Cuando la RM craneal es normal (10%).

 • Cuando no se identifica algún evento du-
rante el embarazo o parto que justifiquen 
la clínica (50%).

 • En formas leves, las cuales representan casi 
⅓ del total.

Si un paciente con sospecha de PC no cumple 
estos criterios, debemos hacer un diagnós-
tico diferencial con aquellos trastornos que 
pueden simular una PC o cerebral palsy mimic 
(Tabla 1). En aquellos casos de aparente PC sin 
diagnóstico etiológico, hay que asegurarse 
siempre de que la evolución no es progresiva 
y deberá seguirse la estrategia diagnóstica de 
los trastornos del neurodesarrollo por fases 
con estudios metabólicos y genéticos que, en 
la actualidad y cuando no hay una orientación 
precisa, finalizarán con el exoma clínico dirigido 
o exoma tríos. 

El diagnóstico debe hacerse tan pronto como 
sea posible para iniciar una atención temprana, 
optimizar la neuroplasticidad, prevenir compli-
caciones y proporcionar a los padres el apoyo 
psicológico y los recursos disponibles. 

El diagnóstico en niños que carecen de factores 
de riesgo a menudo se demora hasta que los 
padres o pediatras objetivan algunos signos de 
alarma o un retraso en la adquisición de los 
hitos motores. 

Signos de alarma de PC: 

 • Conductuales: irritabilidad excesiva, letar-
gia, problemas del sueño, vómitos frecuen-
tes y/o poca atención visual.

 • Reflejos arcaicos: su retraso en la desapari-
ción o su exageración (Moro, tónico del cue-
llo o del arquero) pueden ser un indicador 
temprano de discapacidad motora.

 • Tono motor y postural: mal control cefálico, 
pulgar aducido e incluido persistente o asi-
métrico y/o patrones oromotores anormales 
(empujar la lengua/hacer muecas).
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 • Hitos madurativos: la presencia de mo-
vimientos asimétricos o preferencia de 
extremidades en los primeros meses, o la 
incapacidad del lactante para soportar su 
peso sobre sus piernas.

5. MANEJO Y TRATAMIENTO

El niño con PC presenta múltiples discapacida-
des por lo que su adecuado manejo precisa un 
abordaje multidisciplinar: pediatras, neurope-
diatras, rehabilitadores, fisioterapeutas, logope-
das, terapeutas ocupacionales, traumatólogos, 
psicólogos y trabajadores sociales. El trata-

miento debe ser precoz y planificarse de forma 
coordinada entre los diversos profesionales im-
plicados. La Figura 2 resume de forma gráfica el 
manejo multidisciplinar de los pacientes con PC. 

Los principales objetivos de la intervención 
temprana son:

 • Optimizar el desarrollo motor, cognitivo y de 
comunicación mediante intervenciones que 
promuevan el aprendizaje y la neuroplasti-
cidad. El manejo debe estar dirigido a esti-
mular el desarrollo del niño con el objetivo 
de obtener la máxima independencia en las 
actividades de la vida diaria.

Tabla 1. Principales signos de alarma y trastornos que simulan PC (mimics CP)

Historia clínica Exploración RM craneal

Ausencia factores de riesgo
Historia familiar de PC
Fluctuación síntomas motores
Síntomas paroxísticos (dieta, ejercicio)
Síntomas progresivos
Regresión neurodesarrollo

Rasgos dismórficos
Ataxia o hipotonía aislada 
Anormalidad en SNP
Atrofia óptica
Retinopatía
Movimientos oculares anómalos

Normalidad 
Alteración inespecífica 
Lesiones específicas de otros trastornos

Espasticidad Discinesia Ataxia

Leucodistrofias (metacromática...)
Enfermedad de Segawa
Déficit de arginasa
Paraparesia espástica familiar
Déficit de holocarboxilasa sintetasa
Déficit biotinidasa 
Déficit de sulfito-oxidasa 

Aciduria glutárica tipo 1
Déficit de piruvato deshidrogenasa
Deficiencia de creatina cerebral
Aciduria 3 metilglutacónica
Déficit de 3 metilcrotonil coA carboxilasa
Ceroidolipofuscinosis neuronal infantil
Enfermedad de Segawa
Enf. de Lesch-Nyhan
Enf. de Niemann-Pick tipo C
Enf. Pelizaeus-Merzbacher
PKAN
ADCY5 
PCDH12
NKX2 

Abetalipoproteinemia
Ataxia de Friedreich
Ataxia-telangiectasia
Gangliosidosis GM1
Niemann-Pick tipo C
CDGs
Atrofia pontocerebelosa
Ataxia espinocerebelosa ligada al X
Tumores de fosa posterior
Hidrocefalia crónica
S. Angelman
SCAs
Mitocondriales
GLUT-1
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 • Prevenir deficiencias secundarias y minimi-
zar la influencia de las complicaciones que 
empeoran la función o interfieren con el 
aprendizaje. 

 • Promover el afrontamiento y la salud men-
tal de los padres o cuidadores. 

Aunque nos centramos en el tratamiento de 
las alteraciones motoras como espasticidad y 
distonía, estos niños requieren un adecuado 
tratamiento digestivo-nutricional, del dolor, del 
sueño, de las complicaciones respiratorias y de 
las otras manifestaciones neurológicas como 
la epilepsia o las alteraciones conductuales 
(Tabla 2).

El tratamiento de la afectación motora debe ser 
siempre precoz e individualizado, según el nivel 
funcional y las capacidades del niño. En pacien-
tes ambulantes (niveles I-III de GMFCS) el trata-
miento suele centrarse en mejorar la movilidad, 
mientras que en niveles IV y V del GMFCS se 
centra en el manejo de la postura con relación 
a actividades de la vida diaria como sentarse, 
vestirse o bañarse y al control del dolor.

Los cuatro pilares fundamentales de tratamien-
to son las terapias físicas, las ortesis, los trata-
mientos farmacológicos y la cirugía:

 • Terapia física: dirigida a prevenir contractu-
ras y deformidades, mejorar las habilidades 

Figura 2. Abordaje Multidisciplinar del paciente con PC

• Seguimiento madurativo
• EEG sobre todo en <2 años

 − Sospecha crisis epilépticas
 − Regresión/freno desarrollo

• Neurosensorial
• Neurocognitiva
• Lenguaje
• Apoyo psicológico

FO en todos los pacientes
Valoración visual si:
1. Estrabismo
2. Trastorno movilidad
3. Déficit visual

Seguridad y eficacia alimentación 
somatometría cada 6 meses
Comorbilidades:
• RGE
• Estreñimiento
• Sialorrea

Insuficiencia R, progresva
Infecciones repetición
Valorar:
• Fisioterapia respiratoria
• Cough assit

García Ron A, 2020

Desarrollo
Salud ósea anual
Ca, P, Mg, FA, PTH
Densitometría
Bifosfonatos
Manejo del dolor

Prevención contracturas
Intervención ortopédica
Vigilar caderas y escoliosis
• Rx cadera:

 − 6-12 meses (no ambulantes)
 − Dolor
 − Disminución rango articular

Derivar: 30% migración (Reimers)
• Rx columna
Tratamiento de la espasticidad
• Terapia física/ocupacional
• Fármacos
• Toxina botulímica
• Tratamientos quirúrgicos

Calendario vacunal normal
Vacuna gripe anual
Valorar Palivizumab formas 
graves <2 años

PEATC en todos los pacientes
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funcionales, la resistencia muscular y las 
competencias de los padres para tratar la 
discapacidad de sus hijos. Son: 

 – Fisioterapia que debe centrarse en las 
habilidades motoras gruesas, el fortale-
cimiento y la provisión de dispositivos de 
movilidad. 

 – Terapia ocupacional (TO) en la función 
de las extremidades superiores (alimen-
tación, vestirse, ir al baño...), y el uso de 
tecnologías y equipos de adaptación. 

 – Terapia del habla y del lenguaje debe 
abordar la articulación, las deficiencias 
oromotoras, las habilidades del lenguaje, 
la preparación para la escuela y el uso de 
los sistemas de comunicación.

Se recomienda una intervención temprana 
basada en terapia física y ocupacional que 
utilice el entrenamiento motor de tareas 
específicas y el movimiento iniciado por el 
niño, pues estimulan la neuroplasticidad y 
producen ganancias funcionales. 

 • Tratamiento ortopédico: las ortesis ayudan 
a prevenir, corregir o reducir deformidades, 
así como facilitar una mayor mecánica mo-
tora. Sobre todo, han mostrado eficacia 
las de extremidades inferiores. El uso de 
sedestadores y bipedestadores preparan 
para la marcha, promueven la simetría y 
alineación musculoesquelética, el desarro-
llo acetabular y previenen las deformidades 
de los pies. 

 • Tratamiento farmacológico: la toxina botu-
línica intramuscular debe ser el tratamien-
to principal de la discapacidad motora en la 
mayoría de los pacientes con espasticidad. 
En las formas de PC espásticas, bilaterales y 
funcionalidad GMFCS IV o V se pueden utili-
zar otros fármacos vía oral como baclofeno, 
tizanidina o benzodiacepinas. En casos de 
espasticidad severa refractaria a estos tra-
tamientos podría valorarse la bomba de 
baclofeno intratecal.

 • Tratamiento quirúrgico: el objetivo de la 
cirugía ortopédica es mejorar la funciona-
lidad, la sedestación, la higiene, las trans-

Tabla 2. Tratamientos indicados para las diferentes comorbilidades asociadas a la PC.

Sialorrea Toxina botulínica, glicopirrolato, parches escopolamina, anticolinérgicos (trihexifenidilo).

Dolor Toxina botulínica. Baclofeno intratecal. Gabapentina. Prevención y tratamiento de escoliosis y luxación de cadera.

Sueño Melatonina, higiene de sueño. Tratamiento de dolor. SAHS.

T. digestivos RGE Estreñimiento Disfagia Desnutrición

Omeprazol, esomeprazol, 
ranitidina

Macrogol Espesantes
Gastronomía +/- Nissen

Suplementos dietéticos

Otras Osteoporosis Infecciones respiratorias Incontinencia TDAH

VitD, Ca2+, bifosfonatos Manejo digestivo (RGE, 
seguridad alimentación), 
vacunación gripe, Palivizumab 
en < 2 años

Toxina botulínica Psicoestimulantes
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ferencias o la marcha. Las complicaciones 
que requieren cirugía con mayor frecuencia 
son las de los pies, y las más graves las de 
la cadera y espalda. Otra opción quirúrgica 
sería la rizotomía dorsal selectiva en casos 
muy seleccionados.

La Figura 3 refleja los tratamientos indicados 
según el grado de la escala GMFCS.

6. CONCLUSIONES

El adecuado manejo de la PC exige de un abor-
daje multidisciplinar. Además de con los dis-
tintos especialistas del ámbito sanitario, hay 
que coordinarse con los Centros de Atención 
Temprana y con los colegios y los profesiona-
les del ámbito educativo, colocando siempre 
al paciente y a su familia en el centro de toda 

decisión terapéutica. La familia en muchas 
ocasiones es la principal fuente de apoyo y 
cuidados.

En este proceso, que debe iniciarse en cuanto 
se detecta el riesgo de desarrollar una PC, no 
debemos olvidar la esfera psicosocial, poten-
ciando la calidad de vida del paciente y sus 
cuidadores, la adherencia al tratamiento ba-
sado en evidencias científicas, la integración 
al medio escolar y social, así como la prepara-
ción para las distintas etapas pediátricas y la 
transición a la vida adulta. 
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1. INTRODUCCIÓN

La cefalea es un síntoma común en la edad pediá-
trica, siendo un motivo de consulta muy frecuen-
te. En la edad pediátrica, la prevalencia se estima 
entre el 42 y el 60%, con aumento progresivo con 
la edad pudiendo llegar al 82% a la edad de 15 
años. La prevalencia es similar entre hombres y 
mujeres antes de los 12 años, con un ligero au-
mento en mujeres después de esta edad.

2. CLASIFICACIÓN

La clasificación más utilizada es la última ver-
sión de la International Classification of Hea-
dache Disorders (ICDH-3, 2013), que define los 
criterios diagnósticos de los diferentes tipos de 
cefalea (https://ichd-3.org/).

Con relación a su etiología, podemos establecer 
dos grupos de cefalea: las primarias (intrínse-
cas al sistema nervioso) y las secundarias (en 
las que la cefalea es un síntoma de un proce-
so subyacente, por ejemplo, un traumatismo 
craneal o un síndrome febril agudo). Estos dos 
grupos no son mutuamente excluyentes.

Dentro de las cefaleas primarias, las de mayor 
interés en la edad pediátrica son la migraña y 
la cefalea tensional.

Con relación a su patrón temporal, la clasifica-
ción de Rothner (1983) es útil en la práctica dia-
ria, determinando cuatro patrones de cefalea: 
1) agudo; 2) agudo recurrente (o episódico); 3) 
crónico progresivo; y 4) crónico no progresivo.

La cefalea aguda recurrente y la crónica no pro-
gresiva suelen ser consistentes con una cefalea 
primaria, mientras que la cefalea crónica pro-
gresiva es el tipo de cefalea más preocupante, 
ya que es el patrón que con más frecuencia se 
asocia a procesos expansivos intracraneales.

3. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

3.1 Cefaleas primarias

El diagnóstico de una cefalea primaria se es-
tablece habiéndose descartado previamente 
posibles causas secundarias. Las cefaleas pri-
marias se clasifican (Tabla 1) y diagnostican 
utilizando los criterios ICHD-3. 
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3.1.1 Migraña

En la población pediátrica, la migraña tiene 
una prevalencia entre el 1- 3% en niños entre 
3 y 7 años, y aumenta con la edad llegando al 
8-23% en adolescentes. Conforme aumenta la 
edad, la migraña se hace más frecuente en el 
sexo femenino.

 • En la infancia, el tipo más frecuente de migra-
ña es la migraña sin aura, que se define según 
los siguientes criterios diagnósticos (IDCH-3):

a. Al menos cinco crisis que cumplen los 
criterios B-D.

b. Episodios de cefalea de 4-72 horas de du-
ración (no tratados o tratados sin éxito).

c. La cefalea presenta al menos dos de las 
siguientes cuatro características:

1. Localización unilateral.

2. Carácter pulsátil.

3. Dolor de intensidad moderada o grave.

4. Empeora con o impide llevar a cabo la 
actividad física habitual.

d. Al menos uno de los siguientes síntomas 
durante la cefalea:

1. Náuseas y/o vómitos.

2. Fotofobia y fonofobia.

Los niños tienen una serie de particularidades. 
En primer lugar, el dolor suele ser bilateral y de 
localización frontoparietal. Además, suelen ir 
acompañados de mareos, visión borrosa o difi-
cultad para leer, palidez facial, sudoración o ru-
bor. Por otra parte, la duración de los episodios 
suele ser más corta que en los adultos. Según 
los criterios ICHD-3, se admite que las crisis de 
migraña pueden durar entre 2-72 horas, aun-
que algunos autores admiten duraciones aún 
más breves (30-60 minutos). Finalmente hay 
que considerar que la fotofobia y sonofobia son 
difíciles de describir para los niños pequeños, 
aunque se puede inferir del comportamiento 
que describen los padres.

 • La migraña con aura es menos frecuente, 
aunque ocurre en el 14-30% de los episodios 
de migraña en niños y adolescentes. El aura 
se define como los síntomas neurológicos 
reversibles (visuales, sensitivos o motores) 
que acompañan a la cefalea migrañosa.

Los criterios diagnósticos ICDH-3 de migra-
ña con aura son:

a. Al menos cinco crisis que cumplen los 
criterios B y C.

b. Uno o más de los siguientes síntomas de 
aura completamente reversibles:

1. Visuales

2. Sensitivos

Tabla 1: clasificación simplificada de las cefaleas 
primarias según el ICHD-3.

Migraña Sin aura
Con aura*
Migraña crónica
Estatus migrañoso
Equivalentes migrañosos de la 
infancia

*Tipos de aura
Típica
Del tronco
Hemipléjica
Otras auras

Cefalea tensional

Cefaleas trigémino autonómicas
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3. De habla o lenguaje

4. Motores

5. Troncoencefálicos

6. Retinianos

c. Al menos tres de las siguientes seis ca-
racterísticas:

1. Propagación gradual de al menos uno 
de los síntomas de aura durante un 
período ≥5 min.

2. Se suceden dos o más síntomas de 
aura.

3. Cada síntoma de aura tiene una dura-
ción de 5-60 minutos.

4. Al menos uno de los síntomas de aura 
es unilateral.

5. Al menos uno de los síntomas de aura 
es positivo.

6. El aura está acompañada de, o le suce-
de en los siguientes 60 minutos, una 
cefalea.

d. No atribuible a otro diagnóstico de la 
ICHD-3.

Por lo general, el aura precede a la migraña 
(30-60 minutos), aunque ocasionalmente 
aparece durante el episodio o incluso de 
manera aislada (aura sin cefalea). Un aura 
de duración superior a 60 minutos no es 
habitual y requerirá un estudio detallado.

Se definen subtipos especiales de migraña 
con aura en función de sus características:

 – Migraña con aura típica: comprende tres 
tipos de síntomas: visuales (fotopsias, 
escotomas o espectro de fortificación), 
sensitivos (parestesias, hormigueos y 
entumecimiento sin pérdida de fuerza) y 
trastornos del lenguaje (afasia). Los sín-
tomas más frecuentes son los visuales.

 – Migraña con aura del tronco del encéfalo 
(antes conocida como migraña basilar): se-
gún el ICHD-3, se trata de una migraña con 
al menos dos de los siguientes síntomas 
troncoencefálicos: disartria, vértigo, acú-
fenos, hipoacusia, diplopía, ataxia o dismi-
nución del nivel de conciencia (GCS <13). 
Estos han de ser totalmente reversibles.

 – Migraña hemipléjica: migraña que cursa 
con debilidad motora reversible. Los crite-
rios (ICHD-3) consisten en debilidad motora 
transitoria (suele durar menos de 72 horas), 
asociada o no a síntomas visuales, sensiti-
vos y/o del lenguaje. Toda esta sintomato-
logía ha de ser completamente reversible.

 ° Se denomina “migraña hemipléjica 
esporádica” (MHE) si hay ausencia de 
antecedentes familiares de primer o 
segundo grado.

 ° En caso contrario se denomina “migra-
ña hemipléjica familiar“ (MHF), cuya 
causa es genética (los genes más fre-
cuentemente implicados son CACNA1A, 
ATP1A2, SCN1A).

Además, existen otros tipos de migraña con 
aura menos frecuentes:

 – Migraña retiniana: crisis repetidas de 
alteración visual monocular, incluyendo 
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fotopsias, escotomas o amaurosis, aso-
ciados con cefalea migrañosa.

 – Migraña con síndrome de Alicia en el 
país de las maravillas: aura en la que el 
niño refiere alteraciones de la percep-
ción sensorial (micropsias, macropsias, 
teleopsia, alteración en la percepción del 
tiempo...).

 – Migraña confusional: episodio de agi-
tación, desorientación, confusión, al-
teración de lenguaje al que le sigue un 
episodio de cefalea de características 
migrañosas. Se trata de un diagnóstico 
de exclusión.

 – Migraña crónica: cefalea que aparece 
durante 15 o más días/mes durante más 
de tres meses, y que, al menos durante 
8 días/mes, presenta características de 
cefalea migrañosa.

 – Estatus migrañoso: crisis de migraña de-
bilitante que se prolonga durante más de 
72 horas.

 • Síndromes episódicos que pueden asociarse 
a la migraña, equivalentes migrañosos

Se trata de un conjunto de trastornos que 
ocurren mayoritariamente en la edad pediá-
trica, en niños que padecen migraña o alta 
probabilidad de padecerla.

 – Trastorno gastrointestinal recurrente: 
episodios crónicos recurrentes de dolor 
abdominal o náuseas y/o vómitos que 
pueden asociarse a la migraña. Los pa-
cientes han de presentar al menos cinco 
crisis con episodios distintivos de dolor 

abdominal y/o malestar abdominal y/o 
náuseas y/o vómitos, con exploración y 
evaluación gastrointestinal normal. La 
sintomatología no puede ser atribuible 
a otro trastorno.

 – Síndrome de vómitos cíclicos: consiste en 
episodios repetidos de náuseas y vómi-
tos seguidos de períodos asintomáticos. 
Los ciclos en cada niño son similares, con 
hora de inicio, duración, sintomatología e 
intensidad muy parecidos. Suele aparecer 
entre los 3 y 7 años y desaparecer en la 
adolescencia, aunque hay casos con inicio 
posterior.

 – Los episodios han de ser recurrentes y 
estereotipados. La periodicidad suele ser 
predecible y suele haber ausencia total de 
síntomas entre las crisis, que cursan con 
náuseas y vómitos que ocurren al menos 
cuatro veces por hora. Las crisis se pro-
longan ≥1 hora y hasta 10 días y con una 
separación ≥1 semana.

 – Migraña abdominal: consiste en episo-
dios recurrentes de dolor abdominal de 
alta intensidad, en línea media, asociado 
a cortejo vegetativo, náuseas y vómitos 
con duración entre 2 y 72 horas, perma-
neciendo el paciente asintomático entre 
crisis. No suele existir cefalea asociada a 
los episodios.

 – Tortícolis paroxística benigna: los pa-
cientes presentan episodios recurren-
tes autolimitados de inclinación de la 
cabeza hacia un lado con inicio brusco. 
Suele aparecer en el primer año de vida, 
y desaparece en torno a los 2-3 años. 
Durante los episodios se produce incli-
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nación lateral de la cabeza, con o sin 
ligera rotación, que remite de manera 
espontánea después de minutos o días. 
Puede asociar palidez, irritabilidad, de-
caimiento, vómitos y/o ataxia. La explo-
ración neurológica es normal entre los 
episodios y el cuadro no es atribuible a 
otro trastorno.

 – Vértigo paroxístico benigno: consiste en 
episodios recurrentes breves (minutos-
horas) y autolimitados de vértigo. Este 
se inicia súbitamente, sin desencade-
nante previo ni pródromos y suele aso-
ciar temor, palidez, nistagmo, ataxia y/o 
vómitos. Suele debutar entre los 2-3 años. 
Tanto la exploración neurológica como 
las funciones auditiva y vestibular son 
normales entre los episodios.

3.1.2 Cefaleas tensionales

La cefalea tensional es probablemente más 
frecuente que la migraña (aproximadamente 
el 30% de los niños la han padecido), pero me-
nos incapacitante. Se define como una cefalea 
opresiva, bilateral, de intensidad leve-modera-
da y de duración muy variable (30 minutos-7 
días). No asocia náuseas o vómitos ni empeo-
ra con la actividad física, aunque es posible la 
sono- o fotofobia (pero no ambas). Algunos 
pacientes presentan habitualmente dolor a la 
palpación en la musculatura pericraneal que se 
agrava durante la cefalea. Generalmente está 
asociada a desencadenantes de tipo psicógeno 
(estrés).

La cefalea tensional se clasifica en episódica 
(infrecuente/frecuente) o crónica en función 
de los días mensuales/anuales que se presenta.

3.1.3 Cefaleas trigémino autonómicas

Se trata de cefaleas muy poco frecuentes en la 
infancia en las que se produce activación auto-
nómica del nervio trigémino y que se traduce 
en enrojecimiento ocular, lagrimeo, congestión 
nasal, hinchazón del párpado, miosis, ptosis y 
sudoración ipsilateral a la cefalea. En este gru-
po se encuentran la hemicránea paroxística, 
la cefalea en racimos y la cefalea tipo SUNCT 
(short-lasting unilateral neuralgiform headache 
attacks with conjunctival injection and tearing).

3.2 Cefaleas secundarias

En las cefaleas secundarias existe una patolo-
gía subyacente que es el origen de la cefalea. 
Existen múltiples motivos, resumiéndose los 
más relevantes en la Tabla 2.

Otras cefaleas secundarias pueden ocurrir por 
una crisis hipertensiva, por consumo de sustan-
cias o fármacos (anticonceptivos, metilfenida-
to, corticoides, vasodilatadores, tóxicos como 
el monóxido de carbono o sustancias de abuso 
como la marihuana, alcohol y cocaína) o por 
inadecuado descanso nocturno.

4. CLAVES DIAGNÓSTICAS

Por lo general, la realización de una anamnesis 
y una exploración física detalladas suele per-
mitir realizar un diagnóstico adecuado de la 
cefalea (Figura 1).

Los antecedentes familiares son relevantes, 
dado el importante componente genético de 
la migraña.

En la anamnesis, el patrón temporal de la ce-
falea es clave, por lo que hay que investigar si 
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existen episodios previos de cefalea y sus ca-
racterísticas. Un cambio en un patrón carac-
terístico de cefalea primaria es significativo, 
considerándose un signo de alarma.

En la anamnesis, recogeremos la siguiente in-
formación:

Cuándo comenzaron los 
episodios de cefalea.

Cuántos tipos de cefalea 
presenta. Posibles factores 
favorecedores.

Cómo es y dónde se localiza 
el dolor. Respuesta a la 
analgesia.

Existencia de otros síntomas 
asociados. Existencia de 
pródromos (aura).

Qué hace el niño en el 
momento del dolor.

Frecuencia y duración de los 
episodios.

¿Existe un empeoramiento? 
(aumento de frecuencia, 
duración, intensidad...).

Existencia de signos de 
alarma o “red flags”.

En la exploración física registraremos constan-
tes vitales (FC y TA) y realizaremos exploración 
física general y neurológica con especial interés 
en nivel de alerta, pares craneales (fundamen-
talmente los oculomotores, que pueden estar 
alterados en cuadros de HTIC), signos menín-
geos, fuerza, coordinación y marcha.

En la práctica clínica es de gran utilidad el uso 
de calendarios de cefalea en los que se regis-
tran los episodios de cefalea y los síntomas 
asociados. Nos ayudará a tener una visión ob-
jetiva del cuadro, así como su distribución en 
el tiempo. Esto es especialmente interesante 
en las cefaleas tensionales (típicamente me-
joran en períodos no lectivos) y para el inicio/
control de los tratamientos profilácticos en la 
migraña.

Tabla 2: Principales causas de cefalea secundarias.

Infecciones Las infecciones (víricas o bacterianas) pueden producir cefalea, siendo la causa más frecuente de 
cefalea en Urgencias Pediátricas.
Las meningitis y encefalitis son responsables de hasta el 9% de las cefaleas que consultan en 
urgencias.
La sinusitis puede dar lugar a una cefalea de localización cráneo-facial, de carácter opresivo, que 
asocia síntomas y signos definitorios de sinusitis (obstrucción nasal, rinorrea, halitosis, etc.).

Lesión estructural ocupante 
de espacio e hipertensión 
intracraneal (HTIC)

Cualquier aumento de tejido o líquido intracraneal puede provocar un aumento de la presión 
intracraneal (HTIC).
La cefalea es el síntoma de presentación más frecuente de la HTIC y suele ser difusa y progresiva. 
Habitualmente se desencadena con maniobra de Valsalva y suele ocurrir durante el sueño. Es 
frecuente que se asocien vómitos y déficits neurológicos como parálisis del III, IV o VI par, así como 
edema de papila.
Otras patologías ocupantes de espacio pueden dar lugar a cefalea sin HTIC, como la malformación 
de Arnold Chiari (cefalea occipital y desencadenada por accesos de tos/esfuerzos físicos).

Enfermedad vascular Una cefalea de inicio agudo y alta intensidad “en trueno” es la forma de presentación de un 
accidente cerebrovascular hemorrágico. En un accidente cerebrovascular, la focalidad neurológica es 
aguda y persistente.

Cefalea postraumática Se desarrolla en la primera semana tras el traumatismo, puede tener características de migraña o 
cefalea tensional y habitualmente se resuelve antes de dos semanas. En casos de mayor duración es 
preciso realizar neuroimagen (posible hematoma subdural).

Hipertensión intracraneal 
idiopática (HTICI)

Consiste en un aumento de presión intracraneal sin evidencia de una causa específica. Produce una 
cefalea difusa y diaria que puede asociar náuseas, vómitos o incluso diplopia/estrabismo agudo por 
afectación de pares craneales. La sospecha de HTICI requiere una evaluación completa (RM craneal, 
manometría LCR, etc.).
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Figura 1. Algoritmo diagnóstico y terapéutico de la cefalea.

fármacos/tóxicos, etc.)
mental,

papila)

Motivo de consulta: cefalea

Anamnesis detallada
• Pródromos/aura
• Desencadenantes
• Características (localización, severidad, 

duración, frecuencia, cambio de actividad)
• Síntomas acompañantes(náuseas, vómitos, 

fotofobia, sonofobia)
• Antecedentes familiares
• Comorbilidad
• Preguntar específicamente por signos de alarma* 

Exploración física general y neurológica

• Cefalea NO recurrente
• Presencia de signos de alarma*
• Fenómeno causal claramente identificado (traumatismo,
• Exploración SNC alterada (alteración del nivel de conciencia/estado

alteración de pares craneales, focalidad o asimetría SNC, edema de

*Signos de alarma en cefalea pediátrica (“red flags”)
• Cefalea progresiva 
• Cefalea que aumenta con maniobra de Valsalva (toser, estornudar, defecar)
• Inicio explosivo o agudo (< 6 meses) de una cefalea intensa
• Sintomatología sistémica acompañante (fiebre, pérdida de peso, exantema, 

dolor articular)
• Cefalea asociada con el sueño, que despierta al paciente o que aparece 

persistentemente al despertar
• Nuevo tipo de cefalea o que cambia sus características habituales en el 

paciente (características clínicas, frecuencia o severidad de los episodios)
• Riesgo de cefalea secundaria: inmunosupresión, estado de 

hipercoagulabilidad, trastorno neurocutáneo, reumatológico o genético, 
proceso tumoral)

• Exploración neurológica alterada

Posible cefalea secundaria
Exámenes complementarios

Cefalea primaria
Cumple criterios diagnósticos ICH-3

Cefalea tensional Migraña

• Fomentar hábitos de vida saludables (dieta, ejercicio físico)
• Higiene del sueño
• Evitar factores estresantes/valorar psicoterapia

Calendario de cefalea
Reevaluar en 3 meses

Sí

Tratamiento agudo
• Primera línea AINE
• Uso < 3 veces/semana
• Si náuseas, asociar 

antiemético

No efectivo o 
cefalea intensa

• Triptanes

Tratamiento preventivo
• Más de 1 cefalea/semana
• PedMIDAS > 30

Si mejoría, retirar a 
los 4-6 meses

No

No

!

4.1 ¿Cuándo es preciso solicitar un estudio de 
neuroimagen?

Se debería realizar una prueba de imagen 
(idealmente RM craneal) ante la presencia de 
una cefalea intensa de inicio brusco o progresi-
va (aumento en frecuencia e intensidad) o ante 
un cambio en el patrón de la cefalea (frecuencia, 
intensidad o sintomatología). Ante una cefalea 
que empeora con maniobras de Valsalva (tos, 
estornudo o al defecar), o que asocia sintoma-
tología sistémica (fiebre, exantema, dolor arti-
cular), un estado de inmunosupresión, hiper-
coagulabilidad o la un trastorno neurocutáneo, 
genético, tumoral o reumatológico. Igualmente, 
es obligada ante una exploración neurológica 
anormal (papiledema, alteración de conciencia 
o conductual, afectación de pares o focalidad 

neurológica). También en cefaleas que aparecen 
durante el sueño, o que lo interrumpen, o que 
aparecen siempre al despertarse. Todos estos 
factores se denominan signos de alarma o “red 
flags”.

5. TRATAMIENTO

En el caso de detectar signos de alarma que 
indiquen una posible cefalea secundaria se rea-
lizará estudio complementario y el tratamiento 
será el específico de la causa.

En cuanto a las cefaleas primarias, el trata-
miento no debe basarse exclusivamente en el 
aspecto farmacológico, sino que se debe valo-
rar la necesidad de una intervención psicológi-
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Tabla 3: Tratamiento farmacológico de la migraña

TRATAMIENTO AGUDO

AINES

Dosis habitual Comentarios

Paracetamol 10-15 mg/kg c/6-8 horas

Ibuprofeno 10 mg/kg c/4-8 horas Máximo 40 mg/kg/día (2400 mg/día)
De elección en migraña

Metamizol 10-20 mg/kg c/6-8 horas

Naproxeno 5-7 mg/kg c/8-12 horas Máximo 15 mg/kg/día

Triptanes

Sumatriptán Oral: 25-100 mg/dosis
Nasal:
6 años: 5 mg
7-11 años 10 mg
>12 años 20 mg
Subcutáneo:
6-12 años 0,06 mg/kg
>12 años 6 mg

Si la cefalea reaparece en menos de 24 horas, se puede 
repetir una segunda dosis con un intervalo mínimo de 2 
horas con la previa. Si no hay respuesta a la primera dosis, no 
debe administrarse una segunda dosis para la misma crisis

Zolmitriptán Inicialmente 2,5 mg. Si no es efectiva, probar 5 
mg en crisis posteriores

Rizatriptán 5 mg si <40 kg
10 mg si >40 kg

Almotriptán 6,25-12,5 mg

Antieméticos/procinéticos

Domperidona 0,25 mg/kg si <35 kg
10 mg c/8 horas si >35 kg

Ondansetrón <15 kg: 0,2 mg/kg c/8 horas
15-30 kg: 4 mg c/8 horas
>30 kg: 4-8 mg c/8 horas

Efectos adversos más frecuentes: sedación y distonía

TRATAMIENTO PROFILÁCTICO

Calcio-antagonistas

Dosis habitual Efectos adversos más frecuentes

Fluanarizina 5 mg. Dosis única nocturna Somnolencia. Aumento del apetito

Antiepilépticos

Topiramato 0,5-1 mg/kg/día c/12-24 horas
Máximo 100 mg/día

Disminución apetito, somnolencia, dificultades en atención, 
cambio en el comportamiento

Zonisamida 5-8 mg/kg/día c/12-24 horas 
Máximo 500 mg/día

Disminución del apetito, mareo, somnolencia, irritabilidad, 
dificultad en atención...

Ácido valproico 20-40 mg/kg/día c/12 horas
Máximo 1000 mg/día

Aumento de peso, caída del pelo, hepatotoxicidad, quistes 
ováricos, teratogenicidad, leucopenia, alteración del estado 
de ánimo...
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ca, fundamentalmente en la cefalea tensional. 
En este apartado nos centraremos en el trata-
miento farmacológico.

El tratamiento de la migraña se fundamenta 
en una modificación de hábitos de vida y un 
tratamiento farmacológico (Tabla 3). En cuan-
to al estilo de vida, se han intentar evitar los 
desencadenantes de cefalea y estresantes. Se 
recomienda una adecuada higiene del sueño, 
restringir el uso de pantallas, mantener una 
alimentación saludable y realizar deporte ae-
róbico de forma habitual.

En cuanto al tratamiento farmacológico, existe 
un tratamiento agudo y un tratamiento profilác-
tico. Algunos de estos fármacos no tienen indi-
cación formal, pero son ampliamente utilizados.

El tratamiento agudo de un episodio de migra-
ña ha de ser precoz, siendo los AINE por vía oral 
la primera opción (máximo 3 veces/semana). 
Si no son efectivos, se recomienda el uso de 
triptanes (a partir de 6 años). El tratamiento 
profiláctico tiene como fin el evitar o disminuir 
la frecuencia de los episodios de migraña. Son 
criterios de indicación la presencia de >1 episo-
dio por semana o >4 episodios al mes, la baja 
efectividad del tratamiento agudo. Algunos au-

tores recomiendan el inicio ante una puntua-
ción PEDMIDAS (Pediatric Migraine Disability 
Assessment Score) >30 puntos.
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Antihipertensivos

Propranolol 1-4 mg/kg/día en 2 dosis Contraindicado en asma

Antidepresivos tricíclicos

Amitriptilina 0,25 mg/kg/día al acostarse. Aumento de 
0,25 mg/kg cada 2 semanas, hasta 1 mg/kg/
día, en toma única nocturna

Somnolencia, aumento del apetito. Labilidad emocional

Suplementos vitamínicos

Coenzima Q 5 mg/kg/día en 2 dosis Molestias gástricas, diarrea

Melatonina 1-6 mg/día Sueños vívidos/perturbadores
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Macrocefalia y microcefalia
María Muñoz Cabeza(1), Mercedes López Lobato(1)

(1) Servicio de Pediatría. Sección Neuropediatría. Hospital Infantil Virgen del Rocío

Muñoz Cabeza M, López Lobato M. Macrocefalia y microcefalia. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:125-133.

1. INTRODUCCIÓN

La medición del tamaño de la cabeza, es decir, 
el perímetro cefálico (PC), también llamado cir-
cunferencia occipitofrontal, constituye un paso 
importante en la valoración del crecimiento en 
los primeros años de vida.

Las desviaciones de crecimiento del PC pueden 
ser el primer indicio de un problema congéni-
to, genético, adquirido o puede tratarse sim-
plemente una variante de la normalidad sin 
repercusión en el desarrollo. La valoración del 
ritmo de crecimiento cefálico exige disponer de 
medidas seriadas de PC que dibujen la curva 
de crecimiento.

El crecimiento de la cabeza va a depender del 
crecimiento global del niño y de las modifica-
ciones en el contenido de los componentes del 
cráneo (cerebro, sangre, líquido cefalorraquí-
deo, huesos, músculos y aponeurosis). 

Para medir de forma correcta el PC, debe uti-
lizarse una cinta métrica flexible pero no ex-
tensible. Esta se debe envolver alrededor de la 
circunferencia más amplia posible de la cabeza, 
usando como referencia la glabela y los arcos 
supraciliares en la parte anterior y la prominen-
cia occipital en la parte posterior. 

2. MACROCEFALIA

La macrocefalia se define como un crecimiento 
del perímetro cefálico por encima de dos des-
viaciones estándar (DS) para la media de edad, 
edad gestacional y sexo.

El tamaño de la cabeza guarda una íntima re-
lación con: 

 • El volumen cerebral. 

 • Grosor de la sustancia gris y blanca. 

 • Volumen de líquido cefalorraquídeo (LCR).

El PC no debe evaluarse como un parámetro 
aislado, sino que habría que correlacionarlo 
también con el crecimiento global del niño; asi-
mismo, habría que compararlo con el tamaño 
cefálico de sus progenitores. En este contexto, 
hemos de tener en cuenta también la cronología 
en cuanto a consecución de hitos del desarro-
llo del niño (*en ocasiones el sostén cefálico de 
pacientes con macrocefalias familiares o consti-
tucionales puede estar ligeramente retardado).

2.1. Etiopatogenia

La macrocefalia puede deberse a (Figura 1): 

 • Aumento anormal del volumen del cerebro 
(megalencefalia). 
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 • Presencia de colecciones líquidas extra-
cerebrales (aumento benigno del espacio 
extraaxial o hidrocefalia benigna del lac-
tante, hematoma subdural crónico, quistes 
aracnoideos). 

 • Aumento anormal del contenido de LCR (hi-
drocefalia/ventriculomegalia). 

 • Presencia de lesiones ocupantes de espacio 
(tumorales, abscesos...). 

 • Aumento del tamaño de la calota (displasias 
óseas...). 

1. Megalencefalia (o aumento anormal del 
volumen del cerebro): puede ser idiopáti-
ca (megalencefalia familiar) o patológica 
(sindrómica —ej. Síndrome (Sd) de Pro-
teus, Bannayan-Ril, etc.— o no sindrómi-

ca —hemimegalencefalia, enfermedades 
de depósito, etc.—).

2. Colecciones externas: la hidrocefalia 
benigna del lactante es la entidad más 
relacionada con el desarrollo de la macro-
cefalia. Parece que se debe a una disfun-
ción transitoria en la absorción de LCR en 
espacios aracnoideos durante el primer 
año y medio de vida. Su curso suele ser 
benigno y en contadas ocasiones requeri-
rá tratamiento neuroquirúrgico. Una ECO 
transfontanelar puede ser suficiente para 
su diagnóstico. 

3. Aumento anormal del contenido de LCR 
(hidrocefalias, ventriculomegalias): la 
hidrocefalia es la dilatación activa del 
sistema ventricular secundario a la obs-
trucción del flujo de LCR, precisarán de 

Figura 1. Etiologías de la macrocefalia

 
 
 
1. MEGALENCEFALIA  
 
 
 
 
 
 

2. PATOLOGÍA EXTRAAXIAL: Hidrocefalia benigna, abscesos, quistes aracnoideos  
 
3. HIDROCEFALIA: aumento de líquido intraventricular  
 
4. PROCESOS EXPANSIVOS INTRACRANEALES: tumores, abscesos, sangrados intraparenquimatosos
  

5. PATOLOGÍA ÓSEA 

Idiopática  

Curso benigno  
DSM normal 
Antecedentes familiares 
generalmente + 

Sintomática

Sindrómica  

No sindrómica  

NF 1, X-Frágil  
Síndrome de Sotos  
Síndrome de Proteus  
Bannayan Riley   
Acondroplaisa  

Craneal: displasias craneales, craneosinostois (Apert)  

Sistémica: osteopetrosis, hipofosfatasia   

Hemimegalencefalia  
Leucodistrofias  
Enfermedades de depósito  
CET 
TEA …  

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Macrocefalia y microcefalia

127

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

tratamiento neuroquirúrgico posterior 
(colocación de válvula de derivación 
ventriculoperitoneal o ventriculostomía 
endoscópica).

4. Lesiones ocupantes de espacio: en niños 
pequeños, con fontanela permeable, la 
manifestación única puede ser la macro-
cefalia rápidamente progresiva. 

5. Aumento del tamaño de la calota cra-
neal: pacientes con displasias óseas. 

2.2 Manifestaciones clínicas

La clínica va a variar en función de la causa de 
la macrocefalia: 

 • Asintomáticos: la mayoría de los pacientes 
con macrocefalias constitucionales o fami-
liares, así como las hidrocefalias benignas 
por acúmulo extraaxial de LCR. 

 • Sintomáticos: en otras ocasiones, presenta-
rán signos de disfunción neurológica, como 
retraso global de desarrollo, discapacidad 
intelectual, autismo, hipotonía, movimien-
tos anormales, crisis epilépticas u otras ano-
malías sistémicas, en función de la causa 
desencadenante de la misma. En procesos 
expansivos, los pacientes manifestarán clí-
nica de hipertensión intracraneal (vómitos, 
cefaleas, alteración de pares craneales, ata-
xia, ojos en sol poniente, etc.).

2.3 Exploración

 • Medición del PC y comprobación de la exis-
tencia de macrocefalia. Es necesaria la com-
paración con otras medidas previas, para ver 
la curva ascendente de la misma o la progre-
sión, y somatometría del paciente.

 • Exploración física: observación general del 
niño, movimientos involuntarios, posturas 
distónicas, signos deficitarios en extremi-
dades, etc. Conformación de la cabeza y 
búsqueda de asimetrías (escalones óseos) 
o crestas óseas. Detección de dismorfias o 
discromías que orienten hacia determina-
das patologías sindrómicas, examen de pa-
res craneales, tono muscular de extremida-
des y axial (intentando buscar asimetrías). 
Reflejos osteotendinosos, coordinación. 
Palpación abdominal: buscar masas, me-
galias, etc.

2.4 Pruebas complementarias (PPCC)

Dentro de los exámenes complementarios, di-
vidiremos en exámenes rutinarios y otros exá-
menes etiológicos en busca del origen de la ma-
crocefalia, en el caso de que obtengamos otros 
datos en la exploración del paciente (Figura 2).

 • Pruebas de rutina

 – Ecografía transfonanelar: en pacientes 
con fontanela permeable (prueba princi-
pal que realizar y que en un alto número 
de pacientes será la única PPCC que pre-
cise). 

 – Fondo de ojo. 

 – Tomografía computarizada (TC) o reso-
nancia magnética (RM) craneal. 

 • Dirigidas según sospecha clínica

Hemograma y perfiles. 

 – Screening metabólico básico (aminoáci-
dos, ácidos orgánicos, láctico, pirúvico...).
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 – Mapa óseo (si sospecha de osteodistro-
fias o como estudio complementario en 
las mismas).

 – Glucosaminoglicanos/oligosacáridos uri-
narios.

 – Estudios neurofisiológicos (PEV, EEG, 
ERG).

 – Estudios genéticos: cariotipo, X-frágil, 
CGH array o, en el caso de que se sospe-
che una enfermedad determinada, NGS, 
paneles dirigidos o SANGER de gen único 
(si es una enfermedad monogénica).

*en ocasiones, si se trata de una macro-
cefalia familiar, no será necesario la rea-
lización de ninguna PPCC.

2.5 Tratamiento

El tratamiento lo orientaremos en función de 
la causa de la macrocefalia; si, por ejemplo, 
se trata de una macrocefalia familiar o una 
hidrocefalia externa benigna del lactante, no 
precisarán tratamiento. En otros casos, se diri-
girán en función de la causa, si hay posibilidad 
terapéutica (neuroquirúrgica, terapia farmaco-
lógica de la epilepsia, enzimática sustitutiva, 
etc.). Asimismo, se realizará de manera conco-

Figura 2. Algoritmo diagnóstico de la macrocefalia

• Historia clínica y exploración física
• PC al nacimiento/curva de PC
• Desarrollo psicomotor
• Antecedentes familiares (PC progrenitores)

• Leucodistrofias (Canavan, Alexander)
• Af. ganglios basales, quistes temporales 

(AG 1…)
• Calcificaciones: TORCH
• Hemimegalencefalia, trastornos de la 

migración, túberes corticales
• Hidrocefalia
• …

Reevaluación + pruebas de segundo 
escalon encaminadas al diagnóstico

• Estudios metabólicos
• Etudios genéticos
• Etudios neurofísicos

Macrocefalia

Macrocefalia y signos 
de HTIC

Neuroimagen
Eco transfontanelar

Desarrollo patológico

Desarrollo normal

Normal

Normal

Megalencefalia 
familiar

Aumento de tamaño 
espacios SA

Hidrocefalia benigna 
del lactante Patológica

Neuroimagen* ECO O TAC/RMN
Patológica:

Tumoral
Hidrocefalia
Absceso
Hematoma subdural

AG1: aciduria glutárica tipo 1; ECO: ecografía; HTIC: hipertensión intracraneal; PC: perímetro cefálico; RMN: resonancia 
magnética; SA: subaracnoideos; TAC: tomografía computarizada; TORCH: toxoplasmosis, sífilis, rubeola, CMV y VHS.
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mitante abordaje de consecuencias (discapaci-
dad intelectual, déficits motores, etc.). 

3. MICROCEFALIA

La microcefalia se define como un PC por deba-
jo de 2 DE o más de la media para edad, sexo 
y edad gestacional. Sin embargo, la definición 
de microcefalia es algo controvertida, siendo 
considerada por otros autores por debajo de 
3 DE. Otros introducen términos cualitativos 
como microcefalia «leve», en la que el PC está 
comprendido entre 2 y 3 DE y microcefalia 
«verdadera» o «severa», en la que está por de-
bajo de 3 DE. Puede ser el primer signo de una 
enfermedad congénita, genética o adquirida. 
Por esto, es necesario medir el PC de forma ru-
tinaria en los controles del niño sano entre el 
nacimiento y los 3 años. Además, debe medir-

se a todo niño que presente una exploración 
neurológica alterada o retraso del desarrollo 
psicomotor.

3.1. Etiopatogenia

Existen dos mecanismos patogénicos principa-
les (Figura 3):

 • Anomalía del desarrollo cerebral secundario 
a un trastorno del desarrollo embrionario 
durante el período de inducción y migración 
neuronal. Se cree que este tipo de microce-
falia es el resultado de una reducción del nú-
mero de neuronas durante la neurogénesis. 
Se suele llamar microcefalia primaria. 

 • Lesión o daño a un cerebro previamente 
normal. Teóricamente, es debida a una re-
ducción en el número de procesos dendríti-

Figura 3. Etiologías de las microcefalias 
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2. SECUNDARIAS

  

 
 
 
 
 
 
 
3. “BENIGNA” FAMILIAR 
 
4. CRANEOSINOSTOSIS 
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MCHP 
Sindrómicas 
Defectos del tubo neural 
Malformaciones cerebrales 
 

 Metabólicas 
Infecciones pre y perinatales 
Infecciones postnatales 
Tóxicos en la gestación 
Enfermedad materna 
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Hemorragias e infartos cerebrales 
Malnutrición y enfermedades sistémicas graves 
TCE y malos tratos  
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cos y conexiones sinápticas. La microcefalia 
producida por este mecanismo se denomina 
secundaria. 

3.2 Clasificación

 • Primarias: comúnmente denominadas «con-
génitas». Cabe destacar que algunas causas 
de microcefalia que se clasifican dentro de 
este grupo desarrollarán una desaceleración 
del crecimiento craneal postnatal, como por 
ejemplo el Sd de Angelman o el Sd de Rett. 

 – Microcefalia primitiva esencial o vera.

 – Microcefalia primaria hereditaria (MCPH 
1-23). 

 – Microcefalia sindrómica: cromosomopa-
tías como el Sd de Down, Sd de Edwards, 
Sd de Patau, cromosoma 13 en anillo; otros 
síndromes genéticos como Sd de Aicardi-
Goutières, Cockayne, Cornelia de Lange, 
Cri-du-chat, Mowat-Wilson, Rubistein-
Taybi, Seckel, Miller-Dieker, Smith-Lemli-
Opitz, Williams Beuren, Wolf-Hirschhorn...

 – Defectos del tubo neural: anencefalia, 
hidranencefalia, encefalocele...

 – Malformaciones SNC: holoprosecefalia, 
lisencefalia, paquigiria, esquisencefalia, 
polimicrogiria...

 • Secundarias: también denominadas «post-
natales» o «adquiridas», aunque estos térmi-
nos no son del todo correctos, ya que existen 
microcefalias secundarias que se encuentran 
presentes al nacimiento, por ejemplo, las 
causadas por infecciones prenatales.

 – Enfermedades metabólicas: fenilcetonu-
ria, aciduria metilmalónica, lipofuscinosis 

neuronal ceroidea, defectos del ciclo de la 
urea como la citrulinemia, enfermedades 
mitocondriales, defectos congénitos de la 
glicosilación... 

 – Infecciones prenatales y perinatales: 
TORCH (toxoplasmosis, sífilis, rubeola, 
citomegalovirus, virus herpes simple), 
virus varicela zóster, virus Zika, virus de 
la inmunodeficiencia humana.

 – Infecciones postnatales: meningitis 
bacterianas, meningoencefalitis víricas, 
meningitis tuberculosa, abscesos cere-
brales...

 – Exposición a tóxicos durante la gesta-
ción o enfermedad materna: trastorno 
del espectro alcohólico fetal, exposición 
a fármacos y otras drogas de abuso, fe-
nilcetonuria materna, anorexia nerviosa... 

 – Encefalopatía hipóxico-isquémica.

 – Patología cerebrovascular.

 – Malnutrición severa.

 – Enfermedad sistémica grave (poliquisto-
sis renal, insuficiencia renal, atresia de las 
vías biliares...).

 – Traumatismo craneal accidental o provo-
cado/infligido.

 • Microcefalia «benigna» familiar: no es clasi-
ficable dentro de ninguno de los dos grupos 
anteriores. Se presenta en niños con un PC 
entre 2 y 4 DE por debajo de la media, con 
madre y/o padres sanos con PC en percenti-
les similares. Estos pacientes no presentan 
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alteraciones en la exploración neurológi-
ca ni en el desarrollo psicomotor. Si existe 
discapacidad intelectual o trastorno del 
aprendizaje moderado/grave asociado, nos 
debemos replantear el diagnóstico. 

 • Craneosinostosis: se considera una entidad 
aparte, dado que su patogenia es debida a 
una limitación física del crecimiento del 
cerebro por el cierre precoz de las suturas. 

3.3 Manifestaciones clínicas

Un PC inferior a 3 DE tiene un alto poder predic-
tivo de déficit intelectual. Sin embargo, un PC 
entre -2 y -3 DE no siempre implica discapaci-
dad intelectual. Su repercusión sobre la inteli-
gencia parece depender de la extensión de los 
cambios patológicos de la estructura cerebral 
y/o de la naturaleza de la patología subyacente. 

Además, según la etiología del proceso, pue-
den presentar otras manifestaciones clínicas: 
crisis epilépticas, parálisis cerebral, trastornos 
del movimiento, trastornos neurosensoriales, 
trastornos del neurodesarrollo, trastornos psi-
quiátricos, malformaciones viscerales, dismor-
fias y dificultades en la alimentación.

3.4 Exploración

Al igual que en el paciente con macrocefalia, 
es fundamental la medición del PC, valorar la 
evolución de la curva de crecimiento, correla-
cionarlo con las curvas antropométricas y con 
el PC de los progenitores; preguntar por los an-
tecedentes prenatales y perinatales, así como 
enfermedades y hábitos tóxicos de la madre; 
valoración del desarrollo psicomotor y antece-
dentes familiares de consanguinidad, microce-
falia o déficit intelectual (Figura 4). 

Examen físico: observación de la actitud, mo-
vimientos, modo de relacionarse del paciente, 
explorar rasgos dismórficos, examen general 
(discromías, megalias), neurológico y oftalmo-
lógico (coriorretinitis, cataratas). Peso y talla 
(microcefalia simétrica o asimétrica).

3.5 Pruebas complementarias

Estas pruebas estarán dirigidas según las ma-
nifestaciones clínicas, presencia de rasgos dis-
mórficos, gravedad de la microcefalia, PC al naci-
miento, curva de crecimiento y PC de los padres. 

*Aquellos pacientes asintomáticos (tras hacer 
un seguimiento de su evolución), con micro-
cefalia entre -2 y -3 DE, con influencia familiar, 
sin dismorfias y con exploración y desarrollo 
psicomotor normales, no precisan estudios 
adicionales. Estos pacientes entran en el 
diagnóstico de microcefalia benigna familiar. 

 • Neuroimagen: indicada en todos los pa-
cientes que no entren en el diagnóstico de 
microcefalia benigna familiar.

 – Ecografía transfontanelar: pacientes con la 
fontanela anterior abierta. Es una prueba 
poco invasiva que permite evidenciar calci-
ficaciones intracraneales, anomalías de la 
línea media y lesiones parenquimatosas.

 – Resonancia magnética craneal: es la prue-
ba de elección. Es superior a las demás 
para detectar anomalías de la migración 
o sulcación, del tronco cerebral, fosa pos-
terior y patología de la sustancia blanca.

 – TC craneal: es de elección en la craneosi-
nostosis y sospecha de infección TORCH o 
por virus Zika, ya que es una prueba más 
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sensible para la identificación de micro-
calcificaciones y la estructura de los hue-
sos del cráneo. 

 • Estudios serológicos TORCH: indicados en 
pacientes con retraso del desarrollo psico-

motor, neuroimagen sugestiva, signos y/o 
síntomas clínicos concordantes, alteración 
neurosensorial y/o antecedentes sugestivos 
de infección congénita. Carecen de valor 
cuando el paciente es mayor de 2 años. Ante 
la sospecha de infección congénita por cito-

Figura 4. Algoritmo diagnóstico de la microcefalia

• Historia clínica y exploración física
• Medidas antropométricas: PC al 

nacimiento, curva de PC, PC progenitores
• Desarrollo psicomotor
• Antecedentes familiares

• PC-2 DE de la media para 
edad, sexo y edad gestacional

• Medidas seriadas de PC 
demostrando progresión a 
microcefalia (salto ≥ 2 
percentiles principales ej. 90, 
75, 50 25, 10)

Microcefalia

¿Fontanela permeable?

Microcefalia benigna familiar

Seguimiento

Desarrollo normal

No Sí

Asintomático
PC entre -2 y -3 DE

PC progrenitores similares 
percentiles

Exploración normal

ECO transfontanelar

¿Estaba la microcefalia presente al nacimiento 
o se ha desarrolado posteriormente?

Desarrollo alterado

Congénita

Pruebas serológicas 
TORCH, VIH, Zika*

Resonancia 
magnética 

cerebral

Pruebas complementarias 
dirigidas según hallazgos 

en la neuroimagen

• Etudios genéticos
• Estudios metabólicos
• Evaluación oftalmológica
• Pruebas serológicas de 

infecciones connatales 
(si no se habían realizado 
previamente)

AlteradaNormal

AlteradaNormal

Postnatal

*Si proviene de una zona de riesgo.

DE: desviaciones estándar; ECO: ecografía; PC: perímetro cefálico; RM: resonancia magnética; TC: tomografía computa-
rizada; VIH: virus de la inmunodeficiencia humana.
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megalovirus, puede ser útil el estudio por 
PCR en la muestra sobrante de sangre seca 
del cribado metabólico neonatal. 

 • Exploración oftalmológica. 

 • Estudios genéticos: el CGH array es la prueba 
de primera elección para diagnosticar las mi-
crocefalias, obteniendo mayor rendimiento 
diagnóstico en aquellos pacientes que presen-
tan otras malformaciones congénitas o rasgos 
dismórficos. Otros estudios son: exoma clínico, 
exoma trío, paneles dirigidos, cariotipo si se 
sospecha una cromosomopatía o transloca-
ciones balanceadas, o estudio de un gen único 
si se sospecha una enfermedad monogénica.

 • Determinación de fenilalanina materna (en 
el caso de una microcefalia congénita).

 • Cribado de enfermedad metabólica: ami-
noácidos, sulfitos en orina, ácidos orgánicos, 
lactato, piruvato y otros según sospecha. 

3.6 Tratamiento 

Al igual que en la macrocefalia, el tratamiento 
será multidisciplinar e irá dirigido en función 
de la enfermedad que origine la microcefalia y 
las complicaciones. 

En el caso de la craneosinostosis, el tratamiento 
será neuroquirúrgico y tendrá como objetivos 
prevenir/tratar el aumento de la presión in-
tracraneal, prevenir el compromiso visual y/o 
auditivo y mejorar la estética. 

Además, es fundamental el apoyo y la ayuda 
a la familia. Es posible el consejo genético en 
pacientes que tengan un diagnóstico genético 
definitivo.
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1. PUNTOS CLAVE

 • El síndrome de hipertensión intracraneal 
(HTIC) tiene lugar cuando existe un incre-
mento mantenido de la presión intracraneal 
(PIC) por encima de los valores normales. 

 • Las causas y los mecanismos de la HTIC son 
múltiples (lesiones ocupantes de espacio, 
hidrocefalia, traumatismos, etc.) y su instau-
ración puede ser aguda o subaguda-crónica.

 • La clínica dependerá de la etiología subya-
cente, del tiempo de instauración-evolución 
y de la edad del paciente. La tríada clásica de 
cefalea, vómitos y edema de papila puede 
ser variable y los casos graves con progre-
sión clínica pueden presentar fenómenos de 
enclavamiento. 

 • Ante la sospecha clínica, el diagnóstico 
debe ser precoz, resultando fundamental 
para determinar la etiología la neuroima-
gen cerebral. 

 • El tratamiento irá encaminado a tratar tanto 
la causa subyacente como a establecer las 
medidas terapéuticas que eviten el daño 
secundario, intentando mantener una ade-
cuada presión de perfusión cerebral.

 • Es de especial importancia en pediatría el 
conocimiento de una entidad, de diferente 
manejo y que merece una mención aparte, 
como es la hipertensión intracraneal idiopá-
tica (HII) o pseudotumor cerebri.

2. INTRODUCCIÓN. DEFINICIÓN

La presión intracraneal (PIC) es la presión media 
de la cavidad craneal, cuyos valores normales 
varían con la edad, así como puntualmente 
con relación a determinados fenómenos fi-
siológicos (Tabla 1). El síndrome hipertensivo 
endocraneal o HTIC es un síndrome clínico 
producido por un aumento mantenido de la 
PIC por encima de los 20 mmHg (27 cmH2O), 
común a muchas urgencias neurológicas, que 
puede producir un descenso de la presión de 
perfusión cerebral (PPC). 

3. ETIOPATOGENIA

La PIC es el resultado de un equilibrio man-
tenido entre los diferentes componentes del 
compartimento intracraneal, que incluye el 
encéfalo (80%), la sangre (10%) y el LCR (10%). 
Su volumen debe ser constante, por lo que el 
aumento de uno de los componentes debe ser 
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compensado por la disminución de volumen 
de los otros (teoría de Monro-Kellie). Los me-
canismos de adaptación son la compliancia 
del parénquima encefálico, el aumento de 
reabsorción y redistribución del LCR, el des-
plazamiento de la sangre venosa a los senos 
durales y la vasoconstricción cerebral arterial. 
En fases iniciales de compensación, se produ-
ce un desplazamiento de la sangre y el LCR a 

lo largo del eje espinal, manteniéndose la PIC 
dentro de la normalidad. Cuando se alcanza 
el límite de compensación, tiene lugar un au-
mento progresivo de la presión ejercida por el 
LCR dentro de los ventrículos cerebrales, pro-
duciéndose la HTIC. En esta fase, cualquier in-
cremento adicional en el volumen intracraneal 
se acompaña de un aumento significativo de 
la PIC (Figura 1). Si persiste el aumento de PIC, 
puede haber una potencial compresión de es-
tructuras intracraneales como las estructuras 
vasculares (causando isquemia cerebral) o el 
parénquima cerebral (llevando a los diferentes 
tipos de herniación cerebral). 

Existen múltiples causas y mecanismos de 
HTIC, resultado de alteraciones en los diferentes 
componentes del compartimento intracraneal, 
además del aumento de PIC de forma idiopática 
(HII), que se comentará aparte (Tabla 2).

Tabla 1. Valores de presión intracraneal (PIC) norma-
les según la edad

Grupo de edad Valores de PIC 
(mmHg)

Valores de PIC 
(cmH2O)

Neonatos y lactantes 5 mmHg 7-8 cmH2O

Niños <8 años 5-15 mmHg 8-20 cmH2O

Niños >8 años <15 mmHg <20 cmH2O

HTIC >20 mmHg >27 cmH2O

Figura 1. Línea gris: fase compensada (aumentos del VIC producen ligero aumento de PIC). Línea roja: fase 
descompensada tras agotamiento de mecanismos compensadores (ligeros aumentos de VIC producen au-
mento exponencial y severo de la PIC). PAM, presión arterial media; PPC, presión de perfusión cerebral; VC, 
volumen cerebral; VLCR, volumen LCR; VSANG, volumen sangre; VT, volumen total.
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4. CLÍNICA

La clínica dependerá de la etiología subyacente, 
del tiempo de instauración-evolución y de la 
edad del paciente. La tríada clásica de cefalea, 
vómitos y edema de papila puede ser variable y 
los casos severos con progresión clínica pueden 
presentar la tríada de Cushing (hipertensión ar-
terial, bradicardia y alteración del patrón respi-
ratorio), signo tardío de gravedad que represen-
ta un riesgo elevado de herniación inminente. 

Encontraremos, en función del tiempo de evo-
lución de la HTIC y de la edad, los siguientes 
signos y síntomas:

 • La tríada inicial clásica consistente en cefa-
lea, vómitos y edema de papila. La cefalea 
es uno de los síntomas principales, tanto 
en los casos de curso agudo como en los de 
curso crónico y presenta unas determinadas 
características (Tabla 3). Los vómitos son un 

síntoma acompañante frecuente y suelen 
ser habitualmente proyectivos, sin náusea 
previa y de predominio matutino.

 • En el caso de los neonatos y lactantes, 
donde las suturas craneales permanecen 
abiertas, la compensación inicial produce 

Tabla 2. Clasificación etiológica de la HTIC - Diagnóstico diferencial etiológico

Aumento del volumen cerebral Aumento del volumen sanguíneo Aumento del volumen de LCR

• Lesiones ocupantes de espacio/Procesos 
expansivos intracraneales:

 −Tumores
 −Quistes
 −Abscesos
 −Hematomas/hemorragias subdurales/
intraparenquimatosas

• Edema cerebral:
 −Lesión axonal traumática
 −Lesión hipóxico-isquémica
 −Infartos isquémicos
 −Lesiones infecciosas
 −Metabólico

• Obstrucción del flujo venoso:
 −Trombosis de senos venosos
 −Sd de vena cava superior
 −Insuficiencia cardíaca derecha
 −Compresión yugular

• Arterial:
 −Hipertensión arterial maligna
 −Hipercapnia
 −Intoxicación por CO o anestésicos 
inhalados
 −Hipoxia

• Bloqueo del sistema ventricular 
(hidrocefalia obstructiva):

 −Tumores
 −Hemorragias

• Alteración de la absorción de LCR 
(hidrocefalia arreabsortiva):

 −Hemorragias
• Aumento de la producción de LCR:

 −Tumor de plexos coroideos
• Malfuncionamiento de válvulas de 

derivación ventriculoperitoneal/auricular

Otras Idiopática

• Craneosinostosis • HTIC idiopática o pseudotumor cerebri

Tabla 3. Características de la cefalea secundaria a 
HTIC

• Carácter persistente y progresivo

• Predominio matutino con posible despertar nocturno (el 
decúbito favorece el aumento de la PIC)

• Empeoramiento con maniobras de Valsalva (tos, micción, 
defecación)

• Mejora con el ortostatismo

• Posible asociación a diplopía y tortícolis compensadora por 
parálisis de VI par craneal (también posible III y IV)

• Según edad y evolución puede asociarse a alteraciones 
cognitivas y de comportamiento (niños mayores) e irritabilidad, 
detención del desarrollo psicomotor y letargia (lactantes)
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un abombamiento de la fontanela anterior 
y una diástasis de las suturas, dando como 
resultado un aumento del perímetro craneal 
y siendo posible no objetivar edema de pa-
pila. En casos extremos, se puede observar 
desplazamiento inferior de los globos ocula-
res, acompañado en ocasiones de retracción 
palpebral y limitación a la supraversión de 
la mirada (“ojos en sol poniente”).

 • Si existe progresión de la HTIC, clínicamente 
pueden aparecer disminución del nivel de 
consciencia (bien por disminución del flujo 
sanguíneo cerebral y la PPC o por lesión de 
la formación reticular del tronco cerebral) y 
fenómenos de enclavamiento cerebral por 
herniación de la masa cerebral. 

Asimismo, dependiendo del tiempo de instau-
ración de la HTIC, la sintomatología puede ser 
muy variable:

 • En los cuadros de inicio agudo puede apare-
cer una alteración brusca del estado mental 
con obnubilación o somnolencia, o menos 
frecuentemente, aparición de crisis epilépti-
cas. En su evolución puede aparecer la tríada 
de Cushing y los síntomas de herniación que 
pueden llegar a producir el coma y la muerte.

 • En los cuadros de inicio subagudo-crónico, es 
más característica la aparición del papilede-
ma. Ante clínica compatible, la presencia de 
un edema de papila bilateral suele confirmar 
la existencia de HTIC; sin embargo, su au-
sencia no la descarta. Puede asociar también 
alteraciones visuales (oscurecimientos inter-
mitentes del campo visual, pérdida de visión 
periférica, diplopía por alteración de los pares 
craneales responsables de la motilidad ocu-
lar). También se pueden presentar otros sín-

tomas como son las alteraciones de la marcha 
y la coordinación, trastornos conductuales y 
alteraciones del desarrollo psicomotor en lac-
tantes. Recordar que la cefalea en el lactante 
se puede manifestar como irritabilidad. 

5. DIAGNÓSTICO. MÉTODOS DE MEDIDA

El diagnóstico de la HTIC se basa en los sínto-
mas y signos compatibles por historia clínica, 
así como en los hallazgos característicos en la 
exploración física y fondo de ojo. No obstante, 
el diagnóstico de confirmación suele venir de-
terminado por la realización de la neuroimagen 
y otras pruebas diagnósticas, necesarias para po-
der determinar la etiología del cuadro. La medi-
ción-monitorización invasiva de la PIC, en caso de 
estar indicado, establecería de forma definitiva el 
diagnóstico de HTIC, así como la medición de la 
presión de apertura del LCR, en el caso de la HII. 

 • Examen de fondo de ojo: la presencia de 
edema de papila bilateral es un indicador 
muy específico de HTIC, aunque su ausen-
cia no la descarta (requiere tiempo de evo-
lución, por lo que puede no estar presente 
en casos de HTIC aguda). 

 • Neuroimagen:

 – La TC craneal es la prueba de elección en 
situaciones agudas (ej.: paciente trau-
mático), pudiendo demostrar la etiolo-
gía subyacente y/o signos indicativos de 
HTIC (desplazamiento de línea media, 
borramiento de cisternas o surcos). Una 
TC normal no descarta la HTIC. 

 – La RM cerebral presenta mayor resolución 
anatómica y es más precisa que la TC para 
detectar los signos indirectos de HTIC y el 
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edema cerebral. Es de elección en pacien-
tes estables en los que se sospecha una 
PIC crónicamente elevada.

 – La ecografía cerebral es una opción al-
ternativa apropiada, aunque de menor 
resolución, en lactantes con ventana 
transfontanelar. 

 • Punción lumbar: indicada fundamental-
mente en el estudio de la HII y ante la sos-
pecha de infección del sistema nervioso 
central. Se realizará la medición de la pre-
sión de apertura del LCR (realizar punción 
en decúbito lateral), así como el estudio 
analítico de este. Estaría contraindicada si 
existe HTIC con focalidad neurológica pese 
a normalidad de la neuroimagen, dado que 
esta no siempre puede detectar aumentos 
de la PIC en su fase inicial.

 • Medición-monitorización invasiva de la 
PIC: dado que es una técnica invasiva, con 
riesgo de sangrado e infección, se reserva 
habitualmente para casos seleccionados 
en las unidades de cuidados intensivos (ej.: 
pacientes que por la etiología responsable 
del cuadro requieran un tratamiento médico 
o neuroquirúrgico agresivo). 

 • Exploraciones neurofisiológicas: tanto el 
EEG como los potenciales evocados pueden 
ser de utilidad para la valoración del pronós-
tico y del seguimiento, aunque no son técni-
cas de uso rutinario en el estudio de la HTIC. 

6. TRATAMIENTO

El objetivo del tratamiento inicial de la HTIC es 
mantener una PIC <20 mmHg y una PPC ade-
cuada para evitar el daño cerebral secundario. 

El tratamiento se basa en la estabilización del 
paciente y la instauración de medidas de so-
porte específicas, asegurando una adecuada 
oxigenación, ventilación y presión arterial. 
Asimismo, se deberá establecer el tratamiento 
etiológico que precise cada caso (ej.: neuroqui-
rúrgico).

Para la estabilización inicial: 

 • Se seguirá el abecé de las normas de rea-
nimación cardiopulmonar: se asegurará la 
vía aérea (valorar intubación endotraqueal 
cuando esté indicada, usando la secuen-
cia rápida) y una adecuada oxigenación 
(SatO2>95%) y ventilación (PaCO2 entre 
35-40 mmHg). El uso de la hiperventilación 
moderada está restringido a casos selec-
cionados, debido al riesgo de isquemia por 
disminución del flujo sanguíneo cerebral. Se 
debe mantener una tensión arterial (TA) y 
volemia adecuadas para mantener una co-
rrecta PPC, evitando los descensos bruscos 
de TA y tanto la hipovolemia como el exceso 
de volumen. Se recomienda evitar la anemia. 

 • Se llevarán a cabo unas medidas generales 
como son: elevación de cabeza 15-30° con 
posición de la cabeza centrada, control de la 
temperatura y del dolor (antitermia, analgesia 
y/o sedación si se precisa), tratamiento de las 
crisis epilépticas (fármacos antiepilépticos) y 
corrección de las alteraciones de glucemia o 
iónicas en caso de estar presentes.

El tratamiento médico antihipertensivo incluirá:

 • Terapia hiperosmolar para disminuir el vo-
lumen cerebral y la PIC mediante paso de 
líquido del espacio extracelular a la circula-
ción. De uso más habitual son: 
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 – Manitol en dosis de 0,25 a 1 g/kg (1,25-
5 ml/kg de manitol 20%) intravenoso en 
20-30 minutos (máximo 100 g). 

 – Suero salino hipertónico al 3% en dosis de 
2 a 5 ml/kg en bolo intravenoso, que puede 
repetirse a la hora con vigilancia estrecha 
de las cifras de sodio plasmático. También 
podría emplearse en infusión continua a 
dosis de 0,5-1 ml/kg/h. Resulta de elección 
en pacientes hemodinámicamente inesta-
bles, ya que no produce diuresis osmótica 
significativa como el manitol. 

 – Tratamiento combinado (manitol y salino 
al 3%).

 • Corticoides: no estarían indicados, salvo en 
el tratamiento de la HII severa con riesgo 
de pérdida visual o en pacientes con ede-
ma vasogénico ocasionado por lesiones 
con efecto masa (ej.: tumores o abscesos). 
Se recomienda el uso de dexametasona a 
dosis entre 0,6-1 mg/kg/día, repartido cada 
6 horas (máx. 16 mg/día).

 • Coma barbitúrico: uso limitado a los casos 
de HTIC refractaria a otras medidas, bus-
cando la disminución del metabolismo ce-
rebral. El más empleado en nuestro medio 
es el pentobarbital, que debe administrarse 
bajo monitorización EEG a la dosis mínima 
necesaria para inducir un patrón de brote-
supresión.

 • Tratamiento quirúrgico: indicado cuando 
forme parte del tratamiento etiológico (ej.: 
extirpación de masas, evacuación de hema-
tomas, derivación ventriculoperitoneal o 
lumboperitoneal, etc.) o bien en pacientes 
seleccionados en los que no se logra el con-

trol de la HTIC con medidas farmacológicas 
(ej.: drenaje de LCR a través de derivación 
externa, craniectomía descompresiva).

7. HIPERTENSIÓN INTRACRANEAL PRIMARIA 
O IDIOPÁTICA

7.1. Definición

La HII o pseudotumor cerebri es una entidad 
que se caracteriza por la presencia de signos y 
síntomas de aumento de la PIC, en ausencia de 
una anomalía estructural en la neuroimagen o 
de alteraciones (infecciosas u oncohematológi-
cas) de la composición del LCR. 

7.2. Epidemiología

Aunque la HII esté considerada una entidad 
rara que predominantemente afecta a muje-
res con sobrepeso en edad reproductiva, esta 
puede ocurrir a cualquier edad. La verdadera 
incidencia en la edad pediátrica es descono-
cida, pero se estima que se sitúa alrededor 
0,9/100.000, aunque se cree que puede estar 
infradiagnosticada. Pese a que en los adultos 
con HII existe una fuerte predilección por el 
sexo femenino y la obesidad, en la edad pe-
diátrica esta asociación varía en función del es-
tado puberal. La predilección por el sexo feme-
nino y la asociación a obesidad se mantiene en 
los casos postpuberales, pero no existen estas 
diferencias en los casos prepuberales. 

7.3. Etiopatogenia

Aunque el mecanismo exacto que conduce a la 
HTIC en la HII es desconocido, se ha postulado 
la existencia de alteraciones en la dinámica 
del LCR como posible factor etiopatogénico, 
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bien sea por aumento de producción de LCR, 
disminución del drenaje en las granulaciones 
aracnoideas o aumento de la presión en los 
senos venosos. 

A pesar de que se trata de una enfermedad 
idiopática por definición, un pequeño porcen-
taje de los casos se ha podido relacionar con 
causas secundarias, denominándose pseudo-
tumor cerebri secundario. Existen múltiples 
condiciones médicas (especialmente endocri-
nológicas), afecciones sistémicas y fármacos re-
lacionados (tetraciclinas, retinoides, hormona 
de crecimiento, corticoides, etc.), que hará falta 
valorar en su diagnóstico (Tabla 4). El mecanis-
mo por el que estas entidades conducen a un 
aumento de la PIC es incierto. 

7.4. Clínica

La forma clínica clásica, al igual que en el pacien-
te adulto, se manifiesta con cefalea. Aunque no 
existe un patrón específico de HII y puede pre-
sentarse imitando otros tipos de cefalea, lo ha-
bitual es que la cefalea tenga características de 
HTIC y sea más intensa al despertar y mejore a 
lo largo del día. Otros síntomas típicos que po-
demos encontrar son: náuseas y vómitos, cervi-
calgia, tinnitus pulsátil, y alteraciones visuales 
(fotopsias, pérdida visual intermitente de se-
gundos de duración característica del papilede-
ma, pérdida visual progresiva en casos severos 
o diplopía secundaria a parálisis del sexto par 
craneal). Sin embargo, los pacientes pediátricos 
pueden presentarse con síntomas más variados 
e inconsistentes, e incluso de manera asinto-
mática. Según diferentes series del 5-31% de los 
casos pediátricos el diagnóstico puede ser casual 
al detectar el edema de papila en una revisión 
oftalmológica de rutina (esto ocurre sobre todo 
en el grupo prepuberal, con predominio del sexo 

masculino y sin asociarse a obesidad). Cabe men-
cionar que también está reconocida una variante 
clínica sin papiledema (HII sin papiledema), que 

Tabla 4. Causas de pseudotumor cerebri

HII o 
pseudotumor 
cerebri primario

Incluye pacientes con factores de riesgo 
(sexo femenino, obesidad o aumento 
reciente de peso, síndrome de ovario 
poliquístico) y pacientes pediátricos (pre- 
y pospuberales)

Pseudotumor 
cerebri 
secundario

• Anomalías venosas cerebrales:
 −Trombosis de senos venosos
 −Sd de vena cava superior
 −Fístulas arteriovenosas

• Fármacos/exposición:
 −Tetraciclinas
 −Retinoides
 −Vitamina A
 −Hormona de crecimiento
 −Descenso de corticoides
 −Otros: tamoxifeno, ciclosporina, 
levotiroxina, danazol, fluoroquinolonas, 
litio, indometacina, ácido nalidíxico, 
cimetidina, levonorgestel, 
nitrofurantoína, amiodarona

• Condiciones médicas:
 −Endocrinológicas: hipoparatiroidismo, 
hipo-/hipertiroidismo, déficit vitD, 
enfermedad de Addison, Sd de 
Cushing, insuficiencia suprarrenal
 −Alteraciones hematológicas: anemia 
severa, policitemia vera, estados de 
hipercoagulabilidad
 −Enfermedad renal crónica
 −Enfermedad pulmonar obstructiva 
crónica
 −Síndrome Apnea Obstructiva Sueño/
Hipercapnia
 −Enfermedades autoinmunes: lupus 
eritematoso sistémico, Behçet, Crohn, 
Guillain-Barré
 −Enfermedades infecciosas: Lyme, 
varicela
 −Síndromes: Down, Turner
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representa alrededor del 5% de los casos. Aunque 
los síntomas habitualmente tienden a evolucio-
nar en el transcurso de semanas a meses, existen 
presentaciones fulminantes.

7.5. Diagnóstico

El diagnóstico de HII es de exclusión, por lo que 
ante su sospecha deben realizarse las explora-
ciones complementarias pertinentes encami-
nadas tanto a confirmar el diagnóstico como a 
excluir causas secundarias. Existen unos crite-
rios que deben cumplirse para su diagnóstico 
definitivo (Tabla 5).

 • Examen oftalmológico: 

 – Fondo de ojo: el hallazgo más específico 
en los pacientes con HII es la presencia 
de papiledema, que generalmente es bi-

lateral, aunque puede ser asimétrico. El 
edema de la cabeza del nervio óptico es 
el principal predictor de pérdida visual en 
estos pacientes. 

 – Es importante, especialmente en los pa-
cientes asintomáticos, distinguir el ver-
dadero edema de papila del pseudopa-
piledema (ej.: presencia de drusas). Para 
esto se dispone actualmente en caso de 
duda de la ecografía ocular, de la angio-
grafía fluoresceínica, así como de la de la 
tomografía de coherencia óptica (OCT). 
La OCT puede usarse también para mo-
nitorizar el progreso de la enfermedad y 
la respuesta al tratamiento. 

 – Deberá realizarse siempre una valoración 
inicial y evolutiva de la agudeza visual y 
un estudio de campos visuales. 

Tabla 5. Criterios diagnósticos de HII

Requeridos para el diagnóstico 
de HII

a. Papiledema

b. Examen neurológico normal (excepto por el papiledema y/o parálisis VI par craneal)

c. Neuroimagen (RM cerebral con contraste) normal salvo por los signos indirectos de HTIC

d. Composición normal del LCR

e. Presión de apertura del LCR elevada: >25 cmH2O en adultos y >28 cmH2O en niños >8 años no 
sedados ni obesos (si no >25 cmH2O, y en <8 años >20 cmH2O)

Diagnóstico de HII sin 
papiledema

• Sin papiledema: el paciente debe cumplir los criterios B-E más parálisis uni- o bilateral del VI 
par craneal

• Sin papiledema, sin parálisis del VI par: si cumplen al menos 3 de los siguientes criterios de 
neuroimagen (signos indirectos de HTIC):

 −Silla turca vacía
 −Aplanamiento de la cara posterior de los globos oculares
 −Aumento de los espacios periópticos, con o sin tortuosidad del nervio óptico
 −Estenosis del seno transverso

• Diagnóstico definitivo de HII
• Diagnóstico probable de HII

• Si se cumplen los criterios A-E
• Si el paciente cumple con los criterios A-D, pero la presión de apertura del LCR es menor a lo 

esperado
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 – Otro hallazgo que podemos encontrar en 
la valoración oftalmológica es la parálisis 
del VI par craneal, tanto uni- como bila-
teral, causante de la diplopía habitual-
mente. Es el único hallazgo patológico 
que podemos encontrar en la exploración 
neurológica, no debiendo existir por defi-
nición ninguna otra focalidad. 

 • Neuroimagen: la exploración radiológica de 
elección es la RM cerebral (con contraste y 
sin), acompañada de estudio venográfico en 
los casos de elevada sospecha. La neuroima-
gen se realiza para descartar causas secun-
darias de HTIC y en la HII debe ser normal 
(aunque pueda mostrar signos indirectos de 
aumento de la PIC) (ver detalle en Tabla 5). 

 • Punción lumbar: el estudio del LCR nos per-
mitirá descartar causas secundarias (su com-
posición debe ser normal) y la determinación 
por manometría de una presión de salida 
elevada nos dará el diagnóstico de confirma-
ción (ver detalle en Tabla 5). La punción se 
realizará en decúbito lateral y preferiblemen-
te sin sedación. En casos muy seleccionados 
de duda diagnóstica, puede estar indicada la 
monitorización prolongada (24-48 h) de la 
PIC mediante transductor intracraneal. 

7.6. Tratamiento

El objetivo del tratamiento es, por una parte, 
aliviar la sintomatología, y, por otra parte, pre-
venir la principal complicación: el deterioro vi-
sual ocasionado por la atrofia óptica que puede 
producirse en casos de curso prolongado. 

 • Se recomienda la pérdida de peso en el caso 
de pacientes obesos, así como mantener 
una dieta con cierta restricción de sodio. 

 • El tratamiento farmacológico de elección 
son los inhibidores de la anhidrasa carbó-
nica (acetazolamida o topiramato), asociado 
o no a los diuréticos de asa. Se aconseja la 
monitorización de electrolitos y equilibrio 
ácido-base en estos pacientes, ya que pue-
den precisar suplementación con bicarbo-
nato sódico o potasio. 

 – La dosis de acetazolamida varía de 15-
25 mg/kg/día (dividida en 2 o 3 dosis) en 
los niños de menor edad (aunque se han 
reportado dosis de hasta 100 mg/kg/día). 
Los niños postpuberales se tratan habi-
tualmente con dosis de adulto, iniciando 
con 250 mg 2 veces al día, con una do-
sis máxima habitualmente tolerable de  
1-2 g/día (descritas dosis de hasta 4 g/día).

 – La dosis de topiramato varía de 0,5-
3 mg/kg/día (dividida en 1 o 2 dosis) con 
una dosis máxima de 100-200 mg/día. 
El efecto profiláctico para el control de la 
cefalea supone un beneficio añadido en 
aquellos pacientes en los que se asocia a 
migraña o cefalea tensional. Asimismo, 
uno de sus efectos secundarios, la pér-
dida de peso, puede ser beneficioso en 
aquellos pacientes con HII que asocian 
obesidad.

 – La dosis de furosemida varía de 1-2 mg/
kg/día (dividida en 2 o 3 dosis).

 • El uso de corticosteroides está indicado 
en aquellos casos con compromiso visual 
severo en el momento del diagnóstico. Se 
usan ciclos cortos de prednisona o metil-
prednisolona asociados a la acetazolami-
da, ya que parece mejoran los resultados. 
No obstante, debe evitarse el tratamiento 
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prolongado con corticoides, puesto que su 
empleo de forma crónica también se asocia 
al desarrollo de HII. 

 • La cirugía (fenestración de la vaina del ner-
vio óptico o derivación del LCR mediante 
válvula de derivación ventriculoperito-
neal o lumboperitoneal) se reserva para 
pacientes en los que persiste la clínica 
a pesar del tratamiento médico, cuando 
este no es tolerado y en casos de deterioro 
visual rápido que no responde a medidas 
farmacológicas. La práctica de punciones 
lumbares evacuadoras seriadas está des-
aconsejada y únicamente se acepta su rea-
lización en casos fulminantes sin respues-
ta al tratamiento médico en espera de la  
cirugía. 

7.7. Pronóstico

El papiledema es el predictor más importante 
de la pérdida visual en estos pacientes. Apro-
ximadamente entre un 10 y un 20% tendrán 
deterioro visual permanente a pesar de la nor-
malización de la PIC y la resolución del papi-
ledema, y hasta un 20% recaerá en los 3 años 
siguientes al diagnóstico. Es importante tener 
en cuenta que la recaída puede ocurrir incluso 
cuando los pacientes todavía están recibiendo 
el tratamiento. Todo esto hace necesario un es-
trecho seguimiento multidisciplinar de estos 
pacientes por un equipo compuesto por neuró-
logos y oftalmólogos, así como neurocirujanos 
cuando esté indicado.

BIBLIOGRAFÍA

 • Aylward SC, Reem RE. Pediatric Intracranial Hy-
pertension. Pediatr Neurol. 2017;66:32-43. 

 • Cleves-Bayon C. Idiopathic Intracranial Hyper-
tension in Children and Adolescents: An Update. 
Headache. 2018;58:485-93. 

 • Freeman WD. Management of Intracranial Pres-
sure.Continuum (Minneap Minn). 2015;21(5 
Neurocritical Care):1299-323. 

 • Gaier ED, Heidary G. Pediatric Idiopathic Intracra-
nial Hypertension. Semin Neurol. 2019;39: 704-10. 

 • Mollan SP, Davies B, Silver NC, Shaw S, Mallucci LC, 
Wakerley BR, et al. Idiopathic intracranial hyper-
tension: consensus guidelines on management. J 
Neurol Neurosurg Psychiatry. 2018;89:1088-100. 

 • Míguez Navarro MC, Chacón Pascual A. Síndrome 
Hipertensivo Endocraneal. En: Sociedad Española 
de Urgencias de Pediatría (SEUP), ed. Protocolos 
diagnósticos y terapéuticos en Urgencias de Pe-
diatría, 3.ª ed. Madrid: AEP; 2019. p. 105-18.

 • Standridge SM. Idiopathic intracranial hyperten-
sion in children: a review and algorithm. Pediatr 
Neurol. 2010;43:377-90.

 • Thurtell MJ. Idiopathic Intracranial Hypertension. 
Continuum (Minneap Minn). 2019;25(5,Neuro-
Ophthalmology):1289-309.

 • Verdú A. Manual de Neurología Infantil. 2.ª ed. 
Madrid: Ed. Médica Panamericana; 2014.

www.aeped.es/protocolos
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Standridge+SM&cauthor_id=21093727


145

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

Hidrocefalia en Pediatría
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1. INTRODUCCIÓN

La hidrocefalia consiste en el acúmulo exce-
sivo de líquido cefalorraquídeo (LCR) en los 
ventrículos cerebrales y/o el espacio subarac-
noideo, con la consecuente dilatación ventri-
cular y, casi siempre, aumento de la presión 
intracraneal. 

Es la patología neuroquirúrgica más frecuente 
en la edad pediátrica. Su prevalencia estimada 
es de 0,5-0,8 casos/1000 nacidos vivos. 

2. FISIOLOGÍA DEL LCR

La mayor parte del LCR se produce en los ple-
xos coroideos, en los ventrículos laterales (500 
ml/día en adultos aproximadamente). El LCR 
sale de los ventrículos laterales por los agujeros 
de Monro hacia el tercer ventrículo. Pasa por 
el acueducto de Silvio para llegar al IV ventrí-
culo, del que sale a través de los agujeros de 
Luschka y Magendie hacia la cisterna magna. 
Desde aquí el LCR va a las cisternas de la base 
y llega hasta la convexidad craneal. La mayor 
parte se reabsorbe a nivel de los senos venosos 
durales, en las vellosidades aracnoideas.

3. CLASIFICACIÓN Y ETIOLOGÍA

Existen numerosas formas de clasificar la hi-
drocefalia, con gran variedad de términos que 
pueden inducir a confusión. Una forma práctica 
de clasificarlas es según la patogenia, en obs-
tructivas o no obstructivas. 

3.1. Según el mecanismo patogénico

 • Obstructiva (no comunicante): es la forma 
más común en niños. Se refiere al acúmulo 
excesivo de LCR por una obstrucción al flujo 
de LCR en el sistema ventricular. Según el lu-
gar de la obstrucción, veremos la dilatación 
de uno o varios ventrículos.

 – Univentricular: obstrucción en uno de los 
agujeros de Monro.

 – Biventricular: obstrucción de los dos agu-
jeros de Monro.

 – Triventricular: obstrucción en el acueduc-
to de Silvio.

 – Tetraventricular: obstrucción de agujeros 
de Luschka y Magendie.
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 • No obstructiva (comunicante).

 – Arreabsortiva: se refiere al acúmulo de LCR 
por escasa absorción en el espacio suba-
racnoideo. Puede ocurrir en contexto de 
infecciones (meningitis) o de hemorragias. 

 – Hipersecretora: por hiperproducción de 
LCR (papiloma de plexos coroideos); es 
excepcional.

 – Ex vacuo: el tamaño de los ventrículos y 
del espacio subaracnoideo aumenta en el 
contexto de una atrofia cerebral. En estos 
casos el perímetro cefálico será normal 
o bajo. No suele asociar aumento de la 
presión intracraneal.

3.2. Según el momento de aparición

 • Congénita: la causa más frecuente en este 
grupo es el mielomeningocele. 

 – Defectos del tubo neural (mielomeningo-
cele, encefalocele).

 – Estenosis acueducto Silvio.

 – Causas genéticas:

 ° No sindrómicas: la más frecuente es la 
hidrocefalia ligada al X. Habitualmente 
asocia estenosis del acueducto. 

 ° Sindrómicas.

 – Malformaciones de SNC (Chiari, Dandy 
Walker...). 

 – Infecciones intrauterinas (rubeola, cito-
megalovirus, Zika...).

 • Adquirida: en este grupo la causa más fre-
cuente es la hemorrágica. 

 – Posthemorrágica (en espacio subaracnoi-
deo o en sistema ventricular): es frecuen-
te la hidrocefalia secundaria hemorragia 
intraventricular del prematuro.

 – Tumores de SNC, especialmente de fosa 
posterior. 

 – Infecciones de SNC.

3.3. Hidrocefalia externa benigna (o aumento 
benigno del espacio subaracnoideo)

Se caracteriza por un aumento del espacio 
subaracnoideo, sobre todo a nivel frontal, con 
tamaño ventricular normal. No se trata de una 
verdadera hidrocefalia.

Se sospecha por aumento del perímetro cefá-
lico en el primer año de vida, sin otros hallaz-
gos. Habitualmente remite espontáneamente 
y no suele requerir intervención. La etiología 
es desconocida y se asume que puede ser 
una forma de alteración en la reabsorción del 
LCR. En ocasiones se observa en contexto de 
macrocrania familiar, por lo que siempre estará 
indicada la medición del perímetro cefálico de 
los progenitores.

En la resonancia magnética (RM) cerebral se 
puede establecer el diagnóstico diferencial 
con los higromas subdurales bilaterales me-
diante el signo de las venas corticales. En la 
hidrocefalia externa se pueden ver venas que 
atraviesan el espacio subaracnoideo desde la 
corteza hacia la duramadre. En los higromas, 
sin embargo, no es posible verlas por colapso 
del espacio subaracnoideo.
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4. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

Las manifestaciones clínicas dependen princi-
palmente de la edad de presentación y de la 
velocidad en la instauración:

 • En los lactantes, antes del cierre de las su-
turas craneales, la forma más frecuente de 
presentación es el aumento excesivo del pe-
rímetro cefálico. También pueden aparecer 
irritabilidad o vómitos. 

 • En niños mayores, la cefalea es un síntoma 
frecuente. Tiende a ocurrir por la mañana y 
puede asociar náuseas y vómitos. También 
podrían observarse cambios de comporta-
miento o incluso letargia. 

Otros hallazgos sugerentes en la exploración 
física serían: 

 • Macrocefalia, dehiscencia de suturas o pro-
minencia frontal (frontal bossing), si la ins-
tauración es progresiva. En casos de instau-
ración aguda, fontanela anterior abombada.

 • Diplopia (frecuentemente por afectación 
del VI par craneal). Otras alteraciones de la 
mirada, como nistagmo o incapacidad para 
la supraversión ocular (según las estructuras 
afectadas). 

 • Papiledema (menos probable en lactantes 
con suturas abiertas). 

 • Espasticidad sobre todo de miembros infe-
riores. 

 • Pubertad precoz.

 • Otros: signos de disrafismo, alteraciones fe-
notípicas asociadas a síndromes (síndrome 
de Apert, acondroplasia...). 

5. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

5.1. Pruebas de imagen

En los pacientes en que se sospeche hidroce-
falia por la anamnesis y la exploración física 
resulta imprescindible la realización de una 
prueba de imagen. La RM cerebral es la téc-
nica de elección. Sin embargo, según la edad 
del paciente, la prueba de evaluación inicial es 
diferente: 

 • En neonatos y lactantes, con fontanela ante-
rior abierta, la evaluación inicial se hará me-
diante ecografía transfontanelar. Es una téc-
nica accesible, de bajo coste, que no radia al 
paciente ni requiere sedación. Sin embargo, 
al ser dependiente del examinador y no va-
lorar bien la fosa posterior, habitualmente se 
completa el estudio mediante RM cerebral.

 • En niños mayores, con frecuencia, se reali-
za inicialmente un TC craneal por tratarse 
de una prueba accesible, rápida y que no 
precisa sedación. Además, la presencia de 
edema transependimario en el TC (halo hi-
podenso periventricular) puede permitirnos 
distinguir una hidrocefalia aguda. Posterior-
mente, se ampliará el estudio con una RM 
cerebral. 

5.2. Punción lumbar

En casos de hidrocefalia obstructiva, la reali-
zación de punción lumbar está contraindicada 
por el riesgo de herniación. 

En algunos casos de hidrocefalia no obstructiva 
puede ser útil para medir la presión intracra-
neal o para realizar estudios de LCR (p. ej., si se 
sospecha meningitis crónica).
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6. TRATAMIENTO

La hidrocefalia habitualmente es un trastorno 
progresivo, que requiere intervención precoz. 
Sin tratamiento conduce al deterioro neuroló-
gico del paciente. 

Además del tratamiento etiológico en los casos 
en que sea posible (p. ej., tumor cerebral reseca-
ble), el tratamiento estándar de la hidrocefalia 
son las derivaciones ventriculares. En algunos 
casos está indicada la realización de ventricu-
lostomía endoscópica del tercer ventrículo. 

Las punciones lumbares periódicas no están 
recomendadas como tratamiento temporal 
en pacientes con hidrocefalia rápidamente 
progresiva.

6.1. Derivaciones (shunts) de LCR

Consiste en la colocación de un catéter que 
conduce el exceso de LCR desde los ventrículos 
laterales al peritoneo (derivación vetriculoperi-
toneal, DVP) o a la aurícula derecha (derivación 
ventriculoatrial, DVA), donde es absorbido. De 
este modo se supera el punto de obstrucción 
mecánica o el trastorno de obstrucción/absor-
ción funcional. 

Las complicaciones que pueden presentar 
los pacientes portadores de derivaciones de 
LCR son: 

 • Infección: es una complicación frecuente 
(5-15% de los procedimientos), especial-
mente en los 6 primeros meses. Debe con-
siderarse en niños portadores de estos dis-
positivos con fiebre persistente, sobre todo 
si presentan sintomatología neurológica  
asociada. 

El tratamiento antibiótico con frecuencia es 
insuficiente para controlar la infección del 
shunt. En la mayoría de casos es necesario 
retirar el sistema, colocando un drenaje 
ventricular transitorio hasta la resolución 
del cuadro.

 • Drenaje insuficiente por fallo mecánico: es 
una complicación frecuente, especialmen-
te en el primer año tras la implantación del 
catéter (25-40%). En la mayoría de casos, se 
debe a una obstrucción a nivel del catéter 
proximal. 

La clínica de fracaso valvular agudo es se-
cundaria al aumento de presión intracra-
neal. La aparición de crisis epilépticas o 
descontrol de las mismas en un paciente 
epiléptico portador de válvula obliga a des-
cartar malfunción del sistema. 

En la evaluación de estos pacientes se reali-
zará un estudio radiológico que incluya ra-
diografía simple del trayecto valvular para 
detectar posible desconexión o migración 
del sistema. Además, se debe comparar el 
tamaño ventricular con estudios previos 
mediante ecografía transfontanelar, cuando 
sea posible, o TAC craneal. La exploración del 
reservorio valvular (capacidad de bombeo 
y relleno) por parte del neurocirujano tam-
bién puede aportar información adicional.

El tratamiento en estos casos consiste en el 
recambio del trayecto del sistema no fun-
cionante. 

 • Sobredrenaje: en este caso, la clínica es 
secundaria a la baja presión de LCR, mani-
festándose como cefalea que empeora en 
posición erguida. Puede asociar náuseas, 
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vómitos u otros signos de focalidad neuro-
lógica. 

En las pruebas de imagen se encontrará 
disminución del tamaño ventricular. El tra-
tamiento consiste en cambiar la presión de 
apertura de la válvula de drenaje o colocar 
un dispositivo antisifón.

En estos pacientes ocasionalmente se pue-
de producir obstrucción del catéter proximal 
por el epéndimo, que se impacta en el caté-
ter ventricular, conduciendo a una situación 
de drenaje insuficiente. 

El síndrome de los ventrículos en hendidu-
ra (slit ventricules) se observa en pacientes 
con sobredrenaje con episodios repetidos 
de colapso del sistema ventricular. Los pa-
cientes presentan episodios intermitentes 
de clínica relacionada con aumentos de la 
presión intracraneal. Las pruebas de ima-
gen muestran ventrículos pequeños. En es-
tos casos es preciso recambiar el sistema 
de derivación. 

6.2. Ventriculostomía endoscópica III ventrículo 

Consiste en la apertura de un orificio en el suelo 
del tercer ventrículo para permitir el flujo de 
LCR a la cisterna prepontina. La tasa de éxito de 
esta técnica varía entre 30-70%. Se puede uti-
lizar en pacientes con hidrocefalia obstructiva, 
aunque, en casos de fracaso de esta técnica, se 
colocará sistema de drenaje.

Algunos autores lo consideran el tratamiento 
de elección en casos de estenosis de acueducto, 
aunque aproximadamente el 20% de los pa-
cientes necesitarán colocación de válvula de 
drenaje.

Debido a la alta frecuencia de fracaso de la ven-
triculostomía se ha intentado combinar con la 
cauterización simultánea de plexos coroideos. 
Sin embargo, en nuestro medio, no se han en-
contrado diferencias significativas en la tasa de 
efectividad.

7. PRONÓSTICO

El pronóstico de los pacientes con hidrocefa-
lia varía ampliamente según su etiología, la 
presencia de otros problemas asociados y la 
aparición de complicaciones relacionadas con 
el tratamiento. 

La supervivencia de los pacientes con hidroce-
falia, si no reciben tratamiento, es muy pobre 
(el 80% de los pacientes fallecen antes de la 
edad adulta). Con tratamiento, sin embargo, la 
supervivencia alcanza hasta el 95%.

Hasta el 30% de los pacientes pueden desarro-
llar epilepsia. La incidencia de crisis varía según 
la etiología de la hidrocefalia. La presencia de 
crisis epilépticas se asocia a peor pronóstico 
cognitivo. 
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1. INTRODUCCIÓN

Los tumores del sistema nervioso central (SNC) 
son las neoplasias más frecuentes en la infan-
cia tras las leucemias y, globalmente, consti-
tuyen la primera causa de muerte por cáncer 
en la infancia.

Su incidencia se sitúa entre 1 y 3 por 100 000 
menores de 19 años (5,4 por 100 000 cuando 
se incluyen los tumores benignos). Los tumo-
res supratentoriales son más frecuentes en 
niños menores de 3 años y en mayores de 10, 
mientras que los infratentoriales son más fre-
cuentes entre los 4 y 10 años (45-60% de los 
tumores cerebrales de los niños se localizan 
en la fosa posterior). Los niños más pequeños 
tienen con más frecuencia tumores de origen 
embrionario, mientras que los de origen glial 
predominan en los más mayores.

La patogénesis de la mayoría de los tumores 
cerebrales infantiles es desconocida. Se de-
ben a síndromes genéticos hasta un 8% de 
los cánceres en la infancia y adolescencia. La 

exposición a radiaciones ionizantes es el único 
factor de riesgo ambiental asociado de manera 
consistente al desarrollo de tumores cerebrales 
en la infancia.

La clasificación de los tumores del SNC de la Or-
ganización Mundial de la Salud (OMS) de 2007, 
basada en aspectos puramente histológicos, ha 
sido reemplazada por la clasificación de 2016, 
que incorpora además parámetros moleculares 
y genéticos. Estos avances han sido posibles gra-
cias a estudios de genómica de alta resolución, 
epigenética y transcriptómica. Estos avances 
han posibilitado el desarrollo de terapias dirigi-
das a dianas moleculares específicas, especial-
mente relevante en los gliomas, y la asignación 
más precisa de grupos de riesgo en el caso de 
los meduloblastomas y ependimomas.

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

La sintomatología va a depender de la edad, 
de la localización del tumor, de si existe o no 
edema cerebral peritumoral acompañante y 
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de la posible existencia de una obstrucción a 
la circulación del líquido cefalorraquídeo (LCR) 
que conduzca a una hidrocefalia e hipertensión 
intracraneal (HTIC).

Los síntomas y signos más frecuentes son los 
derivados del aumento de la presión intracra-
neal (PIC), déficits neurológicos focales y epi-
lepsia. Generalmente, la aparición de la sinto-
matología se acompaña de signos neurológicos 
anormales en la exploración clínica, aunque en 
los casos en que un tumor se presenta con cri-
sis epilépticas (CE) es menos frecuente que la 
exploración sea anormal. Es importante estar 
atentos a la progresividad de la sintomatolo-
gía; la mayoría de los casos se diagnostican en 
los primeros 3-6 meses desde el inicio de los 
síntomas, aunque puede demorarse especial-
mente en los casos que se presentan con CE o 
trastornos endocrinológicos. El tiempo hasta 
el diagnóstico se reduce en tumores de mayor 
agresividad y a menor edad del paciente.

2.1. Síntomas y signos

 • Cefalea: constituye el síntoma más frecuen-
te (50% de los niños la presentan antes del 
diagnóstico). Puede ser leve e intermitente, 
y responder a analgésicos. La cefalea persis-
tente, que despierta o presente al despertar, 
es signo característico de HTIC. Es común 
que se acompañe de vómitos, repetidos, con 
mayor frecuencia por la mañana.

 • Problemas de aprendizaje y del comporta-
miento (irritabilidad, letargia) son las for-
mas de presentación en alrededor de un 
10% de los casos cada una. 

 • CE: son la forma de presentación en el 10-
15% de los niños. Suelen ser CE focales mo-

toras y focales con alteración de conciencia. 
Son la manifestación más frecuente en al-
gunos tipos de tumores, como astrocitomas 
de bajo grado y oligodendrogliomas de los 
hemisferios cerebrales. 

 • Signos anormales en la exploración: los más 
frecuentes son alteraciones de los pares cra-
neales (incluyendo parálisis del VI par, uni- o 
bilateral, como signo no localizador debido 
a HTIC), papiledema y signos cerebelosos 
(cada uno de ellos en alrededor del 50% de 
los casos), seguidos de signos de vías largas. 

 • Otras alteraciones características en la edad 
pediátrica son: macrocefalia, generalmente 
en lactantes, debida a HTIC; problemas de 
crecimiento (tanto de escasa ganancia de 
talla como de peso) y otros trastornos en-
docrinológicos, el más frecuente, la diabetes 
insípida. 

 • Otras formas habituales de presentación 
son las alteraciones visuales, además de di-
plopía por afectación del VI par, disminución 
de la agudeza visual asociada o no a déficits 
campimétricos (descritas estas dos últimas 
hasta en la mitad de los pacientes) y latero-
colis o tortícolis asociado o no a rigidez de 
nuca en tumores de fosa posterior.

 • Otros signos no localizadores: 

 – Debidos a HTIC, aparte de la parálisis del 
VI par, afectación de los nervios craneales 
III (generalmente con midriasis unilateral 
exclusivamente), IV, V y VII, como conse-
cuencia de la compresión de las fibras 
nerviosas contra estructuras óseas por la 
HTIC. Son más frecuentes en los tumores 
de fosa posterior.
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 – Ataxia, puede también aparecer en lesio-
nes frontales. 

 • En <2 años, aparte de macrocefalia, retraso 
en la adquisición de hitos del desarrollo o 
pérdida de estos y alteraciones del compor-
tamiento como irritabilidad. Otras formas 
de presentación: hemorragia intracraneal, 
náuseas, vómitos y fallo de medro, cuya for-
ma más extrema es el síndrome diencefálico 
de emaciación.

2.2. Síntomas y signos en función  
de la localización del tumor (sin incluir  
los derivados de HTIC)

 • Tumores supratentoriales: CE, signos neu-
rológicos focales (el más frecuente, hemi-
plejia), alteraciones visuales, cognitivas y del 
comportamiento.

 • Tumores cerebelosos: ataxia, movimientos 
oculares anormales, vértigo, estrabismo, 
rigidez de nuca, laterocolis o tortícolis, pér-
dida de peso, debilidad motora focal, sínto-
mas auditivos. 

 • Tumores de troncoencéfalo: ataxia, pa-
rálisis de pares craneales, signos pirami-
dales, debilidad motora focal, parálisis 
facial, estrabismo, movimientos oculares 
anormales, problemas de aprendizaje y de 
comportamiento, vómitos intratables, fallo 
de medro.

 • Tumores diencefálicos y centrales (ependi-
marios): movimientos oculares anormales y 
estrabismo, disminución de agudeza visual, 
diabetes insípida, ataxia, atrofia óptica, pro-
blemas de aprendizaje (problemas visuales, 
de memoria, alteraciones de funciones eje-

cutivas y de coordinación motora fina), tras-
tornos del comportamiento, alteración del 
nivel de conciencia, déficits campimétricos, 
CE, déficits motores focales, retraso del de-
sarrollo psicomotor, talla baja, pérdida de 
peso, vértigo, síntomas auditivos. 

 • Tumores de la médula espinal: dolor de es-
palda (>50% de los casos), escoliosis y otras 
deformidades espinales (30% de los casos), 
trastorno de la marcha o de la coordina-
ción (40%), debilidad motora focal, para-
plejia, cuadriplejia, debilidad de miembros 
superiores, trastorno esfinteriano (20%), 
laterocolis o tortícolis, alteraciones sen-
sitivas, disfagia, cambios en la voz (estos 
últimos en lesiones de la unión cervico-
bulbar, en ocasiones asociado a anorma-
lidades del patrón respiratorio, vómitos y  
cuadriplejía).

3. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

 • Ante la sospecha de un tumor cerebral, la 
prueba de elección es el estudio de reso-
nancia magnética (RMN) craneal pre- y 
poscontraste, incluyendo secuencias FLAIR 
y de difusión, junto al estudio de RMN es-
pinal. La diseminación leptomeníngea es 
frecuente en niños por lo que debe reali-
zarse un despistaje del neuroeje completo 
al diagnóstico. 

 • El rendimiento de la RMN se sitúa muy por 
encima de la tomografía axial computari-
zada (TAC), excepto para la visualización de 
calcificaciones intracraneales. La TAC sigue 
siendo la prueba de imagen más utilizada 
en situaciones de urgencia debido a que tie-
ne la ventaja de no necesitar una anestesia 
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general en pacientes no colaboradores, pero 
tiene a su vez los inconvenientes derivados 
de la exposición a radiación ionizante. Si no 
es posible disponer de RMN, la TAC debe 
hacerse pre- y postinyección de contraste 
iodado, salvo en situaciones de alergia al 
contraste, puesto que el estudio podría re-
sultar falsamente negativo si no se admi-
nistra el mismo.

 • Para el diagnóstico diferencial de las lesio-
nes puede ser de mucha utilidad conocer si 
existe restricción a la difusión. Su presencia 
abogaría por un tumor con elevada densi-
dad celular como el meduloblastoma u otro 
tumor de origen embrionario. 

 • El estudio mediante RM espectroscópica 
permite conocer algunas características 
bioquímicas de la lesión. 

 • Los estudios de tomografía de emisión de 
positrones (PET), combinados con RMN o 
TAC valoran funcionalmente el metabolis-
mo de los tumores malignos. 

 • El estudio del LCR no es generalmente esen-
cial, salvo para aquellos tumores que pue-
den presentar diseminación leptomeníngea, 
en cuyo caso la citología es esencial para el 
estadiaje y ante la posibilidad de una en-
fermedad hematológica. El estudio de mar-
cadores bioquímicos en LCR se utiliza en la 
valoración de los tumores de células germi-
nales (gonadotropina coriónica humana y 
alfafetoproteína). La realización de una pun-
ción lumbar ante la sospecha clínica de una 
masa intracraneal debe realizarse siempre 
tras un estudio de neuroimagen y teniendo 
en cuenta las posibles contraindicaciones de 
esta técnica.

4. CLAVES DIAGNÓSTICAS DE LOS PRINCIPALES 
TUMORES CEREBRALES EN LA EDAD PEDIÁTRICA

4.1. Meduloblastoma

El meduloblastoma (MB) es el tumor maligno 
más frecuente de la infancia. Es el segundo de 
los tumores de fosa posterior tras el astroci-
toma cerebeloso. Su pico de incidencia es bi-
fásico: 3-4 años y 8-9 años, y predomina en el 
género masculino.

Suelen originarse en la región del vermis ce-
rebeloso, en el techo del IV ventrículo y crecen 
hacia la luz del IV ventrículo y el dorso del ver-
mis, produciendo hidrocefalia. 

Las metástasis por diseminación a través del LCR 
son frecuentes. La presentación característica es 
con síntomas y signos de HTIC y ataxia de pocas 
semanas de evolución. Puede no haberse desa-
rrollado papiledema en el momento de la pre-
sentación. La diseminación metastásica puede 
ocasionar dolor radicular y/o paraplejía. Puede 
dar lugar a múltiples neuropatías craneales.

En los estudios de RMN, el MB se caracteriza 
por ser un tumor sólido, de línea media, re-
dondeado, hipointenso en T2 y con gran avi-
dez homogénea por el gadolinio. Puede tener 
pequeñas áreas quísticas, hemorragias o cal-
cificaciones.

La nueva clasificación de la OMS de 2016, ba-
sada en características moleculares e histoló-
gicas, reconoce 4 grupos moleculares: wingless 
o WNT, sonic hedgehog (SHH), grupo 3 y grupo 
4. Estos grupos a su vez se dividen hasta cons-
tituir 12 subgrupos con un comportamiento 
biológico distinto. El subtipo de MB WNT se 
asocia con el síndrome de Turcot. La supervi-
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vencia de este tipo de MB es superior al 95% a 
los 5 años. Los MB de los grupos 3 y 4 presentan 
metástasis con frecuencia. El MB SHH se asocia 
al síndrome de Gorlin. 

4.2. Gliomas

Constituyen alrededor del 40% de los tumores 
del SNC de la infancia.

 • Gliomas de alto grado: el 20% de los gliomas 
infantiles son de alto grado. Representan de 
un 7 al 11% de los tumores cerebrales pri-
marios en la edad pediátrica. Su incidencia 
es mayor en síndromes con predisposición al 
desarrollo de tumores como Li Fraumeni. In-
cluyen el astrocitoma anaplásico (AA) grado 
III de la OMS y el glioblastoma multiforme 
(GBM) grado IV de la OMS. La forma más 
frecuente de presentación es con cefalea, 
hallazgos neurológicos focales y cambios de 
la personalidad. En un tercio de los casos se 
presentan con CE. La captación de contraste 
es común en GBM, pero puede estar ausente 
en los AA.

 • Gliomas de troncoencéfalo: la presenta-
ción de los tumores de troncoencéfalo 
suele incluir una combinación de ataxia, 
neuropatías craneales y signos de vías lar-
gas. Los síntomas de HTIC generalmente 
son tardíos y puede no haber papiledema. 
Los vómitos son frecuentes. La irritabilidad 
y las alteraciones emocionales son comu-
nes. Los tumores de lámina cuadrigémina 
o periacueductales producen hidrocefalia o 
síndrome de Parinaud.

El glioma difuso de la línea media se localiza 
de manera habitual en el puente. Son tumo-
res grado IV de la OMS. En RMN son tumores 

grandes, de márgenes imprecisos, que ex-
panden el puente y que característicamente 
se realzan poco o nada con gadolinio. Tienen 
muy mal pronóstico. Los tumores situados 
en el bulbo y mesencéfalo son, con frecuen-
cia, lesiones de bajo grado con componente 
exofítico. Su pronóstico es mejor.

 • Gliomas de bajo grado: los gliomas de bajo 
grado son los tumores del SNC más comu-
nes en los niños (40% de todos los tumores 
del SNC en menores de 18 años). Incluyen: 
el astrocitoma pilocítico (AP), que constituye 
el tipo más frecuente, el astrocitoma pilo-
mixoide, el astrocitoma de células gigantes 
subependimario (ACGSE), el xantoastrocito-
ma pilocítico y el astrocitoma difuso. Todos 
ellos son grado I de la OMS, salvo el último 
que es grado II. La mayoría aparecen de for-
ma esporádica, aunque el AP se asocia a la 
neurofibromatosis tipo I (NF1) y el ACGSE a 
la esclerosis tuberosa. La clínica depende de 
la localización. La mayoría se encuentran en 
el cerebelo. El síndrome diencefálico hiperme-
tabólico de Rusell es característico de los tu-
mores de localización hipotalámica, cursa con 
emaciación y fallo de medro a pesar de una in-
gesta calórica adecuada. Este síndrome tam-
bién se puede originar por tumores de fosa 
posterior y craneofaringiomas. El AP muestra 
un crecimiento lento y suele localizarse en los 
hemisferios cerebelosos. Son tumores bien 
definidos con componente quístico. Rara vez 
son infiltrantes. Los quistes pueden ser leve-
mente hiperintensos con respecto al LCR en 
secuencias T1 y FLAIR. Se realzan intensamen-
te con el gadolinio. El 10% pueden presentar 
diseminación leptomeníngea.

 • Gliomas de la vía óptica: representan el 4-8% 
de los tumores del SNC pediátricos. Aparecen 
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especialmente en niños pequeños y son de 
lento crecimiento. La mayoría de los gliomas 
de la vía óptica son esporádicos, pero hasta 
un tercio se observan en pacientes que tienen 
una NF1. Este tumor afecta al 20% de pacien-
tes pediátricos con NF1. A pesar de ello no se 
recomienda el cribado sistemático en esta po-
blación si no hay síntomas, ya que exhiben 
un comportamiento menos agresivo a pesar 
de presentarse a edades más precoces. Tanto 
en el contexto de NF1 como en pacientes sin 
esta enfermedad se han descrito regresio-
nes espontáneas. Son AP, pueden afectar al 
nervio óptico (de forma uni- o bilateral, son 
prequiasmáticos el 26-36%), al quiasma, así 
como al tracto y radiaciones ópticas (64-74% 
en estas localizaciones) con o sin extensión al 
III ventrículo. La presentación depende de la 
localización. Las lesiones anteriores al quias-
ma se presentan con proptosis y pérdida pro-
gresiva de visión monocular en unos meses. 
En la exploración podemos encontrar papile-
dema o atrofia óptica. En niños con lesiones 
del quiasma o más posteriores se presentan 
con disminución de agudeza visual asimé-
trica o unilateral. En menores de 2 años se 
acompaña de nistagmo pendular adquirido, 
en ocasiones monocular. Los defectos de cam-
pos visuales habitualmente son asimétricos 
e irregulares. El tumor puede extenderse al 
hipotálamo y dar lugar a hidrocefalia con o 
sin disfunción hipotálamo-hipofisaria. En 
estos casos, con frecuencia de presentación 
temprana, puede haber macrocefalia y movi-
mientos oculares desconjugados, y el tumor 
puede haber crecido mucho.

En los estudios de RMN la densidad del teji-
do tumoral puede ser similar a la del tejido 
cerebral y tras la inyección de contraste sue-
le producirse un realce homogéneo.

4.3. Ependimomas

Los ependimomas son el tercer tumor por 
frecuencia y suponen el 15% de los tumores 
de fosa posterior. El 60% de los casos se pre-
sentan en menores de 5 años. En la mayoría 
de los niños se localizan en fosa posterior, sin 
embargo, en la adolescencia tienden a presen-
tarse en los hemisferios cerebrales, no siendo 
rara la asociación a sangrado tumoral en estos 
casos. Son tumores sólidos que se sitúan en 
línea media, ocupando el IV ventrículo, obstru-
yéndolo, y tienen tendencia a extenderse por 
los recesos laterales hacia la cisterna cerebe-
lopontina y el canal espinal cervical. Pueden 
metastatizar por el LCR. Las manifestaciones 
más frecuentes son síntomas/signos de HTIC 
y déficits focales. Las parálisis de nervios cra-
neales, la rigidez de nuca y el tortícolis tam-
bién son frecuentes. 

4.4. Craneofaringioma

Constituye el 5-10% de los tumores cerebra-
les infantiles y el 50% de los tumores de línea 
media. Se pueden presentar a cualquier edad. 
Es un tumor epitelial benigno de lento creci-
miento, originado en los remanentes celulares 
de la bolsa embrionaria de Rathke en el área 
supraselar adyacente al quiasma óptico. Por la 
localización suele presentarse con trastornos 
visuales uni- o bilaterales como hemianopsia 
bitemporal, nistagmo, papiledema y atrofia 
óptica, y con problemas endocrinológicos. , 
visuales a. Los pacientes habitualmente son 
diagnosticados meses después de su presen-
tación por las anormalidades endocrinológicas 
como déficit de crecimiento, disfunción sexual, 
amenorrea, hipotiroidismo o diabetes insípi-
da. Con frecuencia producen HTIC por hidro-
cefalia. No es infrecuente encontrar, además, 
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somnolencia, apatía y cambios de humor. Las 
lesiones suelen ser grandes en el momento del 
diagnóstico con calcificaciones en la región su-
praselar o infra- y supraselar y la presencia de 
uno o varios quistes, que pueden comprimir 
el III ventrículo.

4.5. Tumores de los plexos coroideos

Los tumores de los plexos coroideos se presen-
tan con hidrocefalia y un aspecto característico 
de coliflor intraventricular en la neuroimagen. 
En RMN son hiperintensos en T2 y se realzan 
de manera homogénea. Suponen el 3-4% de los 
tumores intracraneales pediátricos, siendo más 
frecuentes en menores de 1 año. En lactantes, 
la hidrocefalia generalmente se desarrolla rápi-
damente. El 50% se localizan en los ventrículos 
laterales, el 40% en el cuarto ventrículo y el 5% 
en el tercer ventrículo. En el 5% restante de los 
casos, afectan a varios ventrículos. Histológi-
camente se dividen en: papilomas benignos 
bien diferenciados (grado I de la OMS), atípicos 
(grado II), o carcinomas agresivos (grado III). Los 
carcinomas de plexos coroideos son el 40% de 
los tumores de plexos coroideos y aparecen con 
más frecuencia en pacientes con síndrome de 
Li Fraumeni. 

4.6. Tumores de células germinales

Constituyen el 3% de los tumores cerebrales 
infantiles. Los tumores de células germinales 
son los tumores más frecuentes de la región 
pineal. Suelen localizarse en la región pineal 
y/o supraselar. Se dividen en germinomas 
(50-60% de los tumores de células germinales 
intracraneales), y tumores de células germina-
les no germinomas (carcinoma embrionario, 
tumor del seno endodérmico, coriocarcinoma, 
teratoma maduro e inmaduro, y mixto). Los 

teratomas son más frecuentes en el período 
neonatal, mientras que los tumores malignos 
son más frecuentes en los adolescentes. Los tu-
mores localizados en la glándula pineal suelen 
producir hidrocefalia obstructiva o anomalías 
neuroftalmológicas por daño tectal. El síndro-
me de Parinaud parcial o completo puede estar 
presente en hasta el 50% de los localizados en 
la glándula pineal. Son frecuentes la poliuria, 
la polidipsia y la pubertad precoz. En ocasiones 
producen ataxia y déficits focales. El diagnós-
tico puede demorarse si se presentan con una 
clínica más solapada como empeoramiento del 
rendimiento académico, cambios de compor-
tamiento y endocrinopatías.

La imagen típica de los germinomas es la de 
una masa redondeada en la región pineal de 
densidad ligeramente superior a la del cere-
bro. Los no germinomas son masas más hete-
rogéneas con frecuente componente quístico. 
La presencia síncrona de tumor en regiones 
pineal y supraselar sugiere germinoma. La 
determinación de marcadores tumorales, con 
elevación de la alfafetoproteína y/o betaHCG 
en el LCR y/o sangre, pueden ser diagnósticos y 
evitan la necesidad de biopsiar. En otros casos, 
el examen histológico suele ser necesario para 
confirmar el diagnóstico.

4.7. Oligodendrogliomas

Representan el 20% de los tumores supraten-
toriales. Son tumores de crecimiento lento. 
Tienen una importante tendencia a calcificar. 
La mayoría se localizan en el lóbulo frontal y 
se presentan con CE. En RMN son hipointensos 
en T1 e hiperintensos en T2. Menos del 25% 
se realzan con gadolinio. El pronóstico gene-
ralmente es bueno, incluso en pacientes con 
resección parcial, pues permanecen estables 
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por largos períodos. Hay oligodendrogliomas 
malignos, de mal pronóstico.

4.8. Tumores embrionarios supratentoriales

Comprenden el 3% de los tumores del SNC en 
la infancia. Son los denominados en la clasi-
ficación previa de la OMS tumores neuroec-
todérmicos primitivos (PNET). Se consideran 
tumores de grado IV, pobremente diferencia-
dos. Progresan rápidamente y tienen mal pro-
nóstico.

4.9. Tumor rabdoide/teratoide atípico (TRTA)

Constituyen el 1-2% de los tumores pediátri-
cos del SNC y el 10-20% en menores de 3 años. 
Afectan a lactantes y niños pequeños. Tienen 
muy mal pronóstico. Se localizan en la línea 
media, supratentorial o cerca del ángulo ce-
rebelopontino. La sintomatología suele ser de 
HTIC de corta evolución. En RMN se realzan con 
gadolinio de manera heterogénea debido a la 
presencia de quistes y focos de hemorragia. 
Suelen presentar diseminación leptomeníngea. 
Debido a que son comunes las mutaciones en 
la línea germinal, se recomienda estudio y con-
sejo genético a estas familias.
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Ictus pediátrico
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De Castro de Castro P, Simón de las Heras R. Ictus pediátrico. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:159-167.

1. INTRODUCCIÓN

Los ictus pueden ser isquémicos o hemorrági-
cos. El ictus isquémico se debe a una falta de 
flujo sanguíneo en una zona del cerebro y pue-
de ser secundario a una obstrucción arterial o 
a una trombosis de las venas o senos venosos 
encefálicos.

Según la edad de aparición, el ictus isquémico 
se clasifica en:

 • Ictus arterial neonatal o perinatal: si se pro-
duce y se diagnostica entre la semana 20 
de gestación y los 28 días de vida postnatal. 

 • Ictus arterial postnatal: si ocurre después 
de los 28 días de vida. 

 • Ictus isquémico presumiblemente perina-
tal: es aquel que se detecta en niños mayo-
res de 28 días, usualmente por una asime-
tría motora, y en las pruebas de imagen se 
observa un infarto antiguo, probablemente 
acaecido en el período pre- o perinatal.

La incidencia del ictus infantil oscila entre 1,8 
y 4 casos por 100 000 niños, similar a la de los 
tumores cerebrales infantiles. Produce secuelas 

en un 60-85% de los casos, de ahí su relevancia. 
La incidencia de ictus pediátrico es mucho ma-
yor en el período neonatal o perinatal (17-63 
casos por 100 000 niños) que en cualquier otro 
período de la infancia.

2. ICTUS ISQUÉMICO

2.1. Ictus arterial isquémico postnatal (IAI)

 • ETIOLOGÍA. Las etiologías y los factores de 
riesgo son mucho más numerosos que en 
adultos, destacando las cardiopatías y las 
vasculopatías.

 – Cardiopatías: las cardiopatías congéni-
tas y las adquiridas pueden ser fuente 
de ictus isquémicos embólicos de forma 
espontánea y tras intervenciones o cate-
terismos. Las arritmias pueden favorecer 
su aparición. La existencia de un foramen 
oval permeable como causa favorecedora 
de ictus es controvertida. Pueden produ-
cirse por formación de trombos en cavi-
dades cardíacas izquierdas o bien en el 
sistema venoso o cavidades derechas con 
posterior embolia paradójica en la que, 
a través de un shunt derecha-izquierda, 
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pasan trombos directamente a las arte-
rias cerebrales obviando el paso por la 
circulación pulmonar.

 – Vasculopatías: 

 ° Arteriopatía focal inflamatoria: llama-
da anteriormente arteriopatía focal 
transitoria, es la más frecuente en niños 
previamente sanos. Se trata de una es-
tenosis o irregularidad focal y unilate-
ral de una gran arteria de la circulación 
anterior (carótida interna distal y/o sus 
ramas proximales) de origen presumi-
blemente infeccioso. La causa más fre-
cuente es la varicela (arteriopatía pos-
varicelosa) que puede haber ocurrido 
incluso varios meses antes.

 ° Arteriopatías inflamatorias propiamen-
te dichas: en muchas ocasiones están 
en relación con enfermedades sistémi-
cas como lupus eritematoso disemina-
do, arteritis de Takayasu, arteritis de 
Wegener, panarteritis nodosa, arteritis 
por deficiencia de deaminasa 2 y otras 
enfermedades reumatológicas.

 ° Angeítis o vasculitis primaria del SNC: 
puede tener un debut ictal y una ima-
gen similar a arteriopatía focal infla-
matoria, pero cuando progresa puede 
añadirse clínica difusa como cefaleas y 
síntomas cognitivos/conductuales. 

 ° Disección arterial: se produce por 
un desgarro de la íntima arterial con 
subsecuente depósito plaquetario y 
activación de la cascada de la coagula-
ción. Pueden desarrollarse aneurismas 
asociados. Localización extracraneal 

afectando a las arterias del cuello o in-
tracraneal (más frecuente en niños que 
en adultos). La disección con frecuencia 
ocurre tras traumatismos cervicales-ce-
fálicos incluso aparentemente banales.

 ° Enfermedad y síndrome de moyamoya: 
se produce por una oclusión de la zona 
distal de la arteria carótida interna o de 
la zona proximal de la arteria cerebral 
media. En general es bilateral, aunque 
en ocasiones puede ser unilateral, so-
bre todo en estadios iniciales. Puede ser 
primaria (enfermedad) o secundaria a 
otras entidades (síndrome).

 ° Ciertas enfermedades metabólicas y ge-
néticas: entre ellas el síndrome de PHA-
CE, la enfermedad de Fabry, homocisti-
nuria y enfermedades mitocondriales. 

 – Drepanocitosis. La presencia de hemog-
lobina falciforme (HbS) en los eritrocitos 
determina la aparición de aumento de 
viscosidad sanguínea y hemólisis, favo-
reciendo la oclusión vascular y la apari-
ción de ictus. Aunque siguen siendo una 
fuente significativa de ictus infantiles, su 
incidencia disminuyó tras la instauración 
generalizada de un protocolo de medición 
periódica del flujo sanguíneo cerebral en 
los pacientes, con Doppler transcraneal. 

 – Trombofilias. No está bien comprobado 
si un estado trombofílico puede pro-
vocar por sí mismo un ictus pediátrico, 
pero puede ser importante como factor 
predisponente en niños con otros facto-
res de riesgo como arteriopatía cerebral 
o cardiopatía. Por lo tanto, se deben es-
tudiar siempre la trombofilia genética 
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y adquirida: factor V de Leiden, G20210 
del factor II (gen de la protrombina), ho-
mocisteína (y si está alterada la enzima 
metiltetrahidrofolato reductasa MTHFR), 
antitrombina, proteína C y proteína S, re-
sistencia a la proteína C activada, anti-
cuerpos antifosfolípidos. 

 • CLÍNICA. La forma de presentación del ic-
tus arterial isquémico puede variar según 
la edad del paciente: En los niños mayores 
suelen cursar con déficit neurológico focal, 
sobre todo motor con paresia de un miem-
bro o un hemicuerpo, al igual que en los 
adultos, mientras que en los niños meno-
res de un año es más inespecífica, siendo 
frecuente que debuten con crisis epilépticas 
o disminución del nivel de conciencia. La clí-
nica además depende del territorio vascular 
afectado. Así, cuando se afecta la circulación 
anterior (70-90% de los casos), los pacien-
tes suelen presentar hemiparesia con o sin 
afasia, mientras que la afectación de la cir-
culación posterior produce sintomatología 
de tronco cerebral o cerebelo habitualmente 
asociada a un déficit motor contralateral.

Las crisis convulsivas en el ictus infantil son 
más frecuentes que en adultos, siendo la 
forma de comienzo en el 21% de los casos, 
sobre todo en los niños más pequeños.

Para evaluar rápidamente el grado de afec-
tación y también con fines pronósticos 
debe realizarse una exploración neurológi-
ca completa. En adultos, la escala de ictus 
del National Institute of Health Stroke Score 
(NIHSS) es eficaz en la valoración del estado 
neurológico inicial de los pacientes con ictus 
y se correlaciona bien con el volumen del in-
farto y con el pronóstico a largo plazo. Existe 

una escala adaptada para niños (PedNIHSS) 
validada en inglés. La página web http://fi-
bhulp.trainingcampus.net describe su uso 
en la práctica.

 • DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL. “STROKE MI-
MICS”. Existen entidades difíciles de dife-
renciar clínicamente del ictus inicialmente, 
los llamados “stroke mimics”. En adultos, 
cuando existe una patología cerebral agu-
da (“brain attack”), el diagnóstico final es un 
ictus en casi el 75% de los casos. En cambio, 
en los “brain attacks” infantiles solamente 
se confirma el ictus entre el 10 y 30% de los 
casos. Por lo tanto, estas entidades hay que 
tenerlas muy presentes por su frecuencia y 
porque bastantes de ellas son patologías 
neurológicas graves que requieren un diag-
nóstico y tratamiento urgente. Entre ellos 
están: migraña hemipléjica, parálisis de 
Todd, encefalomielitis diseminada aguda 
(ADEM), leucoencefalopatía posterior rever-
sible (PRES), hemiplejia alternante, tumores 
cerebrales, infecciones del SNC, stroke like en 
enfermedades mitocondriales, hipogluce-
mias, cuadros psicógenos e intoxicaciones.

 • DIAGNÓSTICO RADIOLÓGICO. Debido al 
diagnóstico diferencial tan amplio y a que a 
veces la clínica no es tan sugestiva como en 
el adulto, es necesaria la confirmación radio-
lógica para establecer el diagnóstico certero 
de ictus arterial isquémico. La RM cerebral 
con angioRM de arterias cerebrales/cervi-
cales es la técnica de elección, dado que en 
las primeras horas la TAC puede ser normal

 • TRATAMIENTO

 – Tratamiento hiperagudo. Deben esta-
blecerse de forma urgente y sistemática 

www.aeped.es/protocolos
http://fibhulp.trainingcampus.net/
http://fibhulp.trainingcampus.net/


Protocolos • Ictus pediátrico

162

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

medidas de protección cerebral que me-
joran el pronóstico del ictus. Son medidas 
básicas de vigilancia, monitorización y co-
rrección, si es necesario, de la glucemia, 
temperatura, saturación de oxígeno, ten-
sión arterial, volemia, hemoglobinemia y 
crisis epilépticas si existen.

En las últimas décadas se han realizado 
múltiples ensayos clínicos que han demos-
trado el beneficio de las terapias dirigidas a 
la reperfusión cerebral urgente en el ictus 
arterial isquémico. Esencialmente se usan 
fármacos trombolíticos por vía intravenosa 
y/o procedimientos de neurointervencio-
nismo urgente como la trombectomía me-
cánica, en la que se desobstruye la arteria 
ocluida con diferentes dispositivos mecáni-
cos. Estas terapias tienen unas indicaciones 
y contraindicaciones estrictas y un periodo 
de tiempo corto en el que pueden ser efica-
ces al que se denomina ventana terapéutica. 
Se trata en esencia de salvar el área cerebral 
de penumbra isquémica que no está irrever-
siblemente lesionada. La ventana terapéuti-
ca ha ido ampliándose con el conocimiento 
que han aportado los diferentes estudios y 
con la disposición urgente de técnicas de 
imagen que permiten determinar en tiem-
po real la presencia de parénquima cerebral 
rescatable.

La disposición de estas terapias ha revolucio-
nado el manejo del ictus, desarrollándose el 
“código ictus”, unidades de ictus, equipos de 
ictus y de neurointervencionismo de guardia 
las 24 horas del día. Se trata de reconocer rá-
pidamente los síntomas de ictus y trasladar 
al paciente lo antes posible al centro donde 
pueda recibir la terapia adecuada de forma 
inmediata, porque “tiempo es cerebro”.

También se ha desarrollado el código ictus 
pediátrico aprovechando la organización y 
el conocimiento generado con el manejo del 
ictus en adultos. 

Desafortunadamente no hay ningún ensayo 
clínico sobre terapias de revascularización 
cerebral urgente que haya incluido pacien-
tes pediátricos y, por tanto, la seguridad y 
eficacia del tratamiento en esta edad no 
se conocen y no se puede establecer una 
indicación formal. Sin embargo, hay expe-
riencia de uso en niños descrita en series de 
casos retrospectivas, por lo que en diferen-
tes guías terapéuticas del ictus los expertos 
concluyen que en población pediátrica pue-
de considerarse de forma individualizada 
su uso fuera de indicación en unidades con 
experiencia en ictus pediátrico.

En cualquier caso, incorporar a los niños al 
sistema asistencial del código ictus es ab-
solutamente necesario porque la valoración 
urgente del niño con posible ictus permite 
el diagnóstico inmediato, el diagnóstico di-
ferencial de patologías que simulan ictus y 
que pueden requerir un tratamiento especí-
fico y, de confirmarse el diagnóstico de ictus, 
siempre se aplicarán medidas de vigilancia 
intensiva y de protección cerebral, un plan 
de investigación etiológica y un análisis indi-
vidualizado de la pertinencia de las terapias 
urgentes de revascularización cerebral.

 – Tratamiento posterior. Como prevención 
secundaria suele iniciarse tratamiento 
antiagregante y menos habitualmente 
anticoagulación, si no hay contraindica-
ciones, hasta conocer la causa del ictus. 
Una vez conocida, se valorará continuar 
con antiagregación o anticoagulación. En 
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casos de embolias cardíacas, disección ar-
terial cervical o anormalidades protrom-
bóticas, la indicación sería anticoagular; 
en las vasculopatías en general se prefiere 
la antiagregación. Una excepción a este 
planteamiento son los ictus secundarios 
a drepanocitosis. En estos casos está 
indicada la hidratación intravenosa y la 
exanguinotransfusión hasta conseguir 
un nivel de HbS menor de 30% y, cuando 
se pueda, trasplante de médula ósea.

 – Tratamiento etiológico. Dependerá de la 
causa que ha originado el ictus. Corticoi-
des y/o inmunosupresores en el caso de 
vasculitis, etc. 

2.2. Ictus arterial isquémico neonatal

 • ETIOLOGÍA. Existen factores neonatales, 
como deshidratación, infección, hipoglu-
cemias, cardiopatías congénitas y proce-
dimientos quirúrgicos cardíacos, ECMO, 
catéteres venosos; factores fetales, como 
trombofilia congénita, transfusión gemelo-
gemelo y feto-materna, trombosis placen-
taria, abruptio placentario, asfixia y ence-
falopatía hipóxico-isquémica, policitemia, 
traumatismos y factores maternos como 
consumo de drogas, preeclampsia, corioam-
nionitis, tratamiento infertilidad, oligoam-
nios, rotura prematura de membranas, 
trombofilia, enfermedades autoinmunes.

 • CLÍNICA. En el 50% de los neonatos el ic-
tus se manifiesta por la aparición de cri-
sis convulsivas focales contralaterales. En 
ocasiones son generalizadas. Con menor 
frecuencia hay otros síntomas, como cam-
bios de coloración, hipotonía, sutil asimetría 
motora o letargia. 

 • DIAGNÓSTICO. Inicialmente suele realizar-
se ecografía en la que los infartos recientes 
pueden no detectarse, pero la técnica de 
elección es la resonancia magnética cerebral. 

 • TRATAMIENTO. Dado que a esta edad es muy 
infrecuente la recurrencia, no se recomien-
da ni antiagregación ni anticoagulación, a 
menos que exista una clara evidencia de 
origen tromboembólico o el enfermo tenga 
cardiopatía congénita, embolias múltiples 
o exista un factor protrombótico asociado 
a otros factores de riesgo (cardiopatía con-
génita o deshidratación).

2.3. Trombosis de venas y senos venosos 
cerebrales

 • ETIOLOGÍA. Factores de riesgo. Son diferen-
tes en neonatos, niños y adultos. En los ni-
ños los más frecuentes son las infecciones, 
fundamentalmente otomastoideas, segui-
dos de infecciones focales como sinusitis, 
celulitis orbitaria e infecciones del sistema 
nervioso central. Otros factores importantes 
son la deshidratación, la anemia, las enfer-
medades autoinmunes, cardiopatías congé-
nitas, síndrome antifosfolípido, neoplasias, 
procesos hematológicos y traumatismos.

 • Los factores trombofílicos, al igual que ocu-
rren en los IAI, parecen ser factores favore-
cedores de aparición de una TSV, pero su 
papel exacto en la actualidad no está bien 
determinado. 

 • CLÍNICA. Se pueden combinar diferentes sín-
tomas y signos clínicos: hipertensión intra-
craneal con cefaleas, náuseas, vómitos, papi-
ledema; crisis epilépticas; alteración del nivel 
o contenido de la conciencia y déficits focales 

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Ictus pediátrico

164

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

(hemiparesia, hemianestesia, alteración del 
lenguaje, ataxia...). El curso puede ser agudo 
o subagudo, y más raramente crónico. 

 • DIAGNÓSTICO. En niños pequeños y lactan-
tes puede hacerse una ecografía cerebral, 
aunque la sensibilidad es limitada. La TAC 
cerebral con contraste y, mejor aún, la RM 
cerebral con angioRM en secuencia venosa 
son de elección. 

En todos los pacientes con hipertensión 
intracraneal supuestamente idiopática hay 
que realizar RM con venografía para descar-
tar trombosis venosa.

 • TRATAMIENTO

1. Medidas generales similares a las del ictus 
arterial isquémico. En pacientes en coma 
o ventilados mecánicamente se recomien-
da monitorización electroencefalográfica, 
dada la frecuencia de crisis epilépticas, 
que de otro modo no se verían.

En caso de hipertensión intracraneal cró-
nica se utiliza acetazolamida. Si se produ-
jese deterioro visual, habría que realizar 
punciones lumbares evacuadoras, deriva-
ción lumboperitoneal o incluso fenestra-
ción del nervio óptico.

2. Tratamiento antitrombótico: el trata-
miento de base es la anticoagulación, in-
cluso en los casos en los que hay hemorra-
gia asociada, ya que fenómeno primario 
es la propia trombosis. Alternativamente 
alguna guía recomienda, en el caso de que 
exista hemorragia relevante, diferir la an-
ticoagulación y hacer un control de RM 
en 5-7 días y, en el caso de que la lesión 
progrese, anticoagular entonces.

La medicación que se emplea en primer 
lugar es heparina no fraccionada o de bajo 
peso molecular, seguida de anticoagula-
ción oral. 

La recurrencia ocurre en los 6 primeros me-
ses en el 70% de los casos. Por ello la dura-
ción del tratamiento es variable, en general 
entre 3 y 6 meses, pero es necesario estu-
diar cada caso individualmente. Cuando el 
riesgo de recidiva es menor (edad menor 
de 2 años, factor desencadenante resuelto 
como foco ORL, recanalización del seno y 
ausencia de factor trombofílico heredita-
rio), entonces el tratamiento se limita a 3 
meses. Si la trombosis de senos ocurre en 
un niño mayor de 2 años, tiene un factor 
crónico desencadenante, el seno no se ha 
recanalizado o tiene algún factor trombo-
fílico, se continúa el tratamiento 6 meses. 
Si hay duda, se valoran otros factores tales 
como si se ha recanalizado el trombo o per-
manece el riesgo de trombosis.

 • TROMBOSIS DE SENOS VENOSOS EN NEO-
NATOS. Con frecuencia se asocian a parto 
distócico, asfixia perinatal o infección. Otros 
factores predisponentes son la deshidrata-
ción y las cardiopatías congénitas.

La clínica más frecuente es la aparición de 
crisis epilépticas o letargia. A veces se aso-
cian otros síntomas como irritabilidad, agi-
tación motora o fiebre.

Las TSV neonatales, si no se asocian a infarto 
venoso, pueden no dar síntomas y detectar-
se incidentalmente con ecografía transfon-
tanelar realizada por otro motivo.

El diagnóstico de elección es la RM cerebral 
con venografía. El tratamiento es similar 
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a los niños mayores con anticoagulación. 
En el caso de hemorragia relevante asocia-
da se puede optar por tratar o esperar 5-7 
días, repetir la resonancia magnética y, si se 
observa progresión, iniciar tratamiento du-
rante 6 semanas. Si no se ha recanalizado 
el tratamiento puede continuar 6 semanas 
más (en total 3 meses con anticoagulación).

3. ICTUS HEMORRÁGICOS

Podemos considerar dos grandes tipos de ictus 
hemorrágico (IH):

 • Hemorragia intraparenquimatosa: debido a 
la ruptura de estructuras vasculares, veno-
sas o arteriales, produciendo un hematoma 
que lesiona el tejido cerebral adyacente y 
daña la barrera hematoencefálica produ-
ciendo edema e hipertensión intracraneal.

 • Hemorragia subaracnoidea: las arterias ce-
rebrales que forman el polígono de Willis y 
sus principales ramas residen en el espacio 
subaracnoideo y su ruptura produce salida 
de la sangre al espacio subaracnoideo. Esto 
determina la aparición de un vasoespasmo 
que puede conllevar una isquemia posterior. 
También puede desarrollarse hidrocefalia 
por obstrucción de los agujeros de salida 
del IV ventrículo o de las vellosidades arac-
noideas.

3.1. Etiología 

A. Causas estructurales

 • Malformaciones vasculares: son las más fre-
cuentes (65% de los casos). Se clasifican en:

 – Malformaciones arteriovenosas (MAV): son 
colecciones anormales de vasos sanguíneos 

displásicos que unen la vascularización ar-
terial con la venosa sin parénquima cerebral 
interpuesto. Constituyen el 30-55% de las 
hemorragias intracraneales y suelen debu-
tar con síntomas de hipertensión intracra-
neal y/o patología focal o de tronco cerebral 
de manera aguda. En los neonatos puede 
debutar con insuficiencia cardíaca como 
ocurre en los casos de malformación arte-
riovenosa de la vena de Galeno (también 
llamada aneurisma de la vena de Galeno). 
Suelen ser esporádicas, pero si son múlti-
ples hay que sospechar formas familiares. 
El riesgo anual de recurrencia de sangrado 
a los 5 años oscila entre el 7 y 25%.

 – Malformaciones cavernomatosas cerebra-
les: son lesiones bien definidas formadas 
por conglomerados de sinusoides endo-
teliales con múltiples calcificaciones y 
trombos en distintos estadios, con escaso 
tejido conjuntivo alrededor. Como las ar-
terias aferentes y venas de drenaje son de 
calibre normal, los sangrados son menos 
importantes que en las MAV. Pueden ser 
esporádicos o familiares, y únicos o múlti-
ples. La clínica más frecuente son las crisis 
epilépticas y las cefaleas. Pueden debutar 
con déficits focales o generalizados, pero 
en el 40% son hallazgos incidentales. El 
riesgo de resangrado aumenta si ha habido 
un sangrado previo, la localización es pro-
funda y el sexo es femenino. En las formas 
familiares se han descrito 3 genes CCM1 lo-
calizados en 7q, CCM2 en 7p y CCM3 en 3q. 

 – Malformaciones venosas del desarrollo 
y telangiectasias capilares: raramente 
producen sangrado y suelen ser hallaz-
gos incidentales. Cuando sangran es que 
suele haber un cavernoma asociado. 
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 – Aneurismas: son dilataciones globulosas 
de la pared arterial. Constituyen la segun-
da causa de hemorragia intracraneal en 
niños, tras la MAV. En los adultos la clínica 
es la de una hemorragia subaracnoidea, 
pero en niños la sintomatología es más 
variable: déficit focal en el 45%, cefalea 
aislada en el 33-45% o como hemorragia 
subaracnoidea en el 27-32%.

Existen múltiples enfermedades en las 
que hay mayor incidencia de aneurismas 
cerebrales (coartación de aorta, displasia 
fibromuscular, poliquistosis renal autosó-
mica dominante, enfermedad de Ehlers-
Danlos tipo IV, pseudoxantoma elástico, 
enfermedad de Marfan, síndrome de 
Klippel-Trénaunay y la esclerosis tubero-
sa), pero la aparición de aneurismas suele 
ocurrir en la edad adulta.

 • Otras causas estructurales: tumores cere-
brales, disección arterial y enfermedad o 
síndrome de moyamoya; pueden asociarse 
a hemorragias intracraneales.

B. Causas médicas

Las causas médicas más frecuentes que pueden 
favorecer la aparición de una hemorragia intra-
craneal son la drepanocitosis, las coagulopatías 
(hemofilia, déficit de vitamina K, trombopenia, 
tratamientos anticoagulantes), la leucemia y 
la oxigenación por membrana extracorpórea.

C. Causa desconocida

3.2. Clínica 

Los síntomas más frecuentes son los secun-
darios a hipertensión intracraneal brusca con 

cefaleas, vómitos y alteración del nivel de con-
ciencia. Dependiendo de la localización pueden 
aparecer síntomas y signos focales (hemiplejia, 
hemihipoestesia, crisis epilépticas, síndrome 
cerebeloso y alteración del campo visual). A 
veces la sintomatología es de comienzo suba-
gudo, lo cual dificulta y retrasa el diagnóstico.

3.3. Diagnóstico

Inicialmente debe hacerse un TAC craneal ur-
gente que diagnostica la hemorragia de forma 
rápida. Posteriormente se completa con una 
RM y angioRM con fases arterial y venosa que 
identifica el origen del sangrado en el 61-95% 
de los casos. Si no se identifica será necesario 
realizar una angiografía convencional.

Debe realizarse hemograma y bioquímica, con 
función renal y hepática, estudio de la coagu-
lación y, dependiendo de los casos, hipercoagu-
labilidad, perfil lipídico, estudios de vasculitis, 
metabólicos, etc.

3.4. Tratamiento del ictus hemorrágico

En primer lugar, deben ingresar en UCI pediá-
trica con medidas de protección cerebral y esta-
blecer una monitorización clínica y bioquímica. 
En etiologías médicas se tratará la causa.

En casos que precisen ventilación mecánica 
debe controlarse la PaCO2, porque su aumento 
favorece la hiperemia y elevación de la PIC y su 
disminución la isquemia cerebral por vasocons-
tricción cerebral.

Inicialmente la hipertensión arterial debe con-
siderarse una respuesta fisiológica al aumento 
de la PIC y no se trata. Si persiste, se considerará 
con neurocirugía y UCIP su tratamiento, sope-
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sando el riesgo de disminución de la presión de 
perfusión versus el de incrementar el sangrado 
si no se trata.

Para el manejo de la PIC es necesario su monito-
rización. Si está elevada se utilizarán las medidas 
habituales, como elevación de la cabeza a 30°, 
sedación profunda, uso de relajantes muscula-
res, suero salino hipertónico o manitol, control 
de la PaCO2. En casos graves se valorará el coma 
barbitúrico y la craniectomía descompresiva. 

El tratamiento neuroquirúrgico urgente irá 
encaminado a poner un drenaje si hay hidro-
cefalia o evacuar quirúrgicamente el hema-
toma para aliviar la compresión. Esta técnica 
es controvertida porque puede aumentar el 
sangrado y es arriesgado en algunas localiza-
ciones. Puede estar indicada en hemorragias 
de fosa posterior con compresión cerebelosa o 
de tronco y en algún caso de hematomas su-
pratentoriales grandes, signos de herniación 
cerebral inminente o una PIC muy alta.
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1. INTRODUCCIÓN

Las enfermedades neuromusculares (ENM) son 
aquellas que afectan a alguno de los constitu-
yentes de la unidad motora. La unidad motora 
está integrada por la motoneurona, desde el 
cuerpo en el asta anterior de la médula al axón 
en el nervio periférico, la unión neuromuscular 
y las fibras musculares que inerva. Este con-
cepto clásico de las ENM es anatómico y tiene 
como propósito separar la patología central de 
la periférica. 

Agrupa enfermedades comunes como la pará-
lisis facial periférica y otras consideradas raras, 
pero están habitualmente presentes, en mayor 
o menor grado, en la práctica habitual de cual-
quier pediatra por lo que debe conocerlas.

Pueden ser de presentación aguda, aunque ha-
bitualmente son enfermedades crónicas y de 
curso estable o progresivas. Según su etiología 
pueden ser de base genética o adquirida:

 • ENM de base genética: son patología de 
curso crónico, salvo excepciones como la 
neuropatía con susceptibilidad a la pará-

lisis por presión o algunas miopatías me-
tabólicas.

 • ENM adquiridas: con frecuencia puede 
presentarse con carácter agudo o subagu-
do como el síndrome de Guillain-Barré o la 
miositis viral. Hay formas crónicas como las 
neuropatías debidas a quimioterápicos.

2. ABORDAJE DE LAS ENFERMEDADES 
NEUROMUSCULARES

La orientación clínica de las enfermedades neu-
romusculares en la infancia supone un impor-
tante reto diagnóstico para el pediatra general 
y para el neuropediatra.

Para el enfoque inicial de este tipo de patología 
es fundamental la sospecha clínica, que debe 
estar sustentada en una exhaustiva anamnesis 
y una detallada y completa exploración física.

En los últimos años, el apoyo de videograbacio-
nes caseras ha permitido identificar síntomas 
y signos que pueden ser difíciles de explorar 
en consulta, o bien que tienen un carácter in-
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termitente o fluctuante y no presentes en el 
momento de la exploración.

El presente capítulo no pretende dar un listado 
de síntomas y signos específicos de cada una 
de las enfermedades neuromusculares, ni de 
las más prevalentes, sino proporcionar claves 
al pediatra que lo ayuden a enfocar al paciente 
con sospecha de este tipo de enfermedades.

2.1. Anamnesis

Se recomienda hacer una historia clínica deta-
llada, preguntando por el principal motivo de 
consulta sin olvidar hacer un repaso por otros 
signos directos o indirectos de afectación del 
sistema nervioso periférico, incluyendo datos 
como mialgias (dolor muscular), calambres (es-
pasmos o contracturas musculares dolorosos), 
miotonías (dificultad para relajar musculatura), 
contracturas articulares, trastornos de la mar-
cha, limitación para subir escaleras o levantarse 
del suelo, caídas frecuentes o parestesias entre 
otros. 

Por otro lado, debemos recordar que algunas 
enfermedades neuromusculares pueden aso-
ciar sintomatología de afectación del sistema 
nervioso central (déficit intelectual, trastornos 
en la socialización o el lenguaje, trastornos por 
déficit atencional e hiperactividad o epilepsia) 
como pueden ser la distrofia muscular de Du-
chenne (DMD), distrofia miotónica de Steinert 
o algunas distrofias musculares congénitas.

Debe de recogerse información de posible 
afectación de otros órganos que pudieran ver-
se afectados en algunas enfermedades neuro-
musculares. Así, por ejemplo, la existencia de 
estreñimiento en el botulismo, miocardiopatía 
en algunas distrofias musculares o una tubulo-

patía, diarrea o anemia en miopatías mitocon-
driales pueden ayudar a enfocar el diagnóstico.

Otro aspecto importante es la recogida de 
datos de familiares. La presencia de síntomas 
similares en familiares podrá orientar el patrón 
de herencia de la enfermedad que se sospe-
che. Se pondrá especial énfasis en la existencia 
de consanguinidad (enfermedades recesivas), 
problemas similares de varones enfermos en 
la rama materna (enfermedades ligadas al 
cromosoma X) o manifestaciones menores o 
sutiles de la enfermedad en ascendentes direc-
tos (búsqueda de fenómeno de anticipación).

Por último, será de gran importancia la recogi-
da de antecedentes personales del paciente. 
La disminución de movimientos fetales o poli-
hidramnios pueden orientar a procesos neuro-
musculares. Igualmente, problemas en la fase 
expulsiva del parto podrían traducir debilidad 
del neonato, así como dificultades respiratorias 
al nacer, poca movilidad o dificultades en la de-
glución desde los primeros meses de vida. Es 
necesario recoger datos de hitos del desarrollo, 
en especial los motores, pues nos van a orientar 
la posibilidad de algún problema neuromus-
cular desde etapas tempranas. De igual forma 
debemos recoger cualquier otra patología pre-
via que pudiera estar asociada a enfermedades 
neuromusculares (arritmias o intolerancia a la 
glucosa en la distrofia miotónica de Steinert, 
alteraciones cutáneas en dermatomiositis, hi-
pertermia maligna en miopatías o ingesta de 
fármacos en miopatías o neuropatías tóxicas).

2.2. Exploración física

El examen físico del paciente pediátrico debe 
comenzar desde la entrada de este en la con-
sulta y detallarse durante la entrevista clíni-
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ca, observando el tipo de marcha si camina, 
preferencia de uso de manos, asimetrías fa-
ciales, ptosis, etc. Es fundamental observar al 
paciente con la menor ropa posible respetando 
la intimidad del niño, especialmente en ado-
lescentes.

La exploración, en lo posible, debe ser ordena-
da para evitar olvidar determinadas explora-
ciones que pudieran dar datos orientativos de 
la enfermedad, y ha de ser además detallada 
y completa. Se debe realizar una exploración 
global, con la inspección, palpación, percusión 
y auscultación de diferentes órganos y siste-
mas, incluyendo la piel, presencia de dismor-
fias, auscultación cardiopulmonar, palpación 
abdominal, examen oftalmológico y otorrino-
laringológico. A la exploración general debe 
de seguirse una exploración neurológica de-
tallada incluyendo aspectos cognitivos, pares 
craneales, signos cerebelosos, trofismo, fuerza 
y tono, sensibilidad, reflejos osteotendinosos y 
marcha, así como exploración de hitos del de-
sarrollo psicomotor (control cefálico, sedesta-
ción, deambulación autónoma, uso de manos, 
lenguaje, socialización...). Por último, debemos 
realizar una exploración más exhaustiva y es-
pecífica dirigida a los síntomas que suponen 
el motivo de consulta o la sospecha inicial del 
pediatra tras la anamnesis dirigida, sin olvidar 
exploración de fatigabilidad, miotonías, con-
tracturas, fasciculaciones, signos de Gowers o 
signos de posible origen funcional o psicógeno 
del cuadro. En la exploración es importante la 
búsqueda o reconocimiento de determinados 
signos clínicos “guía” que pudieran orientar 
el origen del cuadro clínico. Así, unas pupilas 
hipo- o arreactivas (“perezosas”) pudieran 
orientar a botulismo, una fatigabilidad a un 
cuadro miasteniforme, fasciculaciones lingua-
les a una atrofia muscular espinal (AME), una 

hipertrofia gemelar a una DMD o una miotonía 
a la distrofia miotónica de Steinert o un síndro-
me miotónico congénito.

Uno de los aspectos que se considera más 
importante en la exploración es conocer la in-
terpretación del hallazgo de un signo clínico, 
ya que una inadecuada interpretación puede 
conllevar un error diagnóstico o un inadecuado 
tratamiento o asesoramiento genético. Así es 
importante conocer, por ejemplo, que un sig-
no de Romberg positivo orienta a alteración en 
sistema vestibular o en vías sensitivas y no a 
cerebelo, o una maniobra de Gowers a una de-
bilidad en musculatura proximal de miembros 
inferiores.

3. APROXIMACIÓN DIAGNÓSTICA

Una vez completada la anamnesis y la explo-
ración física, el pediatra debe integrar toda la 
información e interpretarla para la búsqueda 
del origen de los síntomas. Con ello se puede 
realizar un diagnóstico semiológico (descrip-
ción del conjunto de síntomas y signos clínicos 
en el contexto adecuado) y una primera aproxi-
mación anatómica, intentando identificar qué 
área o áreas del sistema nervioso periférico 
están alteradas. Ver Figura 1.

El diagnóstico semiológico debe ser lo más 
completo posible, a la vez que específico, in-
tentando incorporar signos clínicos que guíen 
de manera clara hacia el origen anatómico del 
trastorno y, posiblemente, al diagnóstico final. 
Ver Tabla 1 para ejemplo de signos guía.

Algunos de los signos guías orientadores de las 
enfermedades neuromusculares se resumen 
en la Tabla 2.
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Figura 1. Aproximación diagnóstica
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AME: atrofia muscular espinal; PPCC: pruebas complementarias; RM: resonancia magnética; DMD: distrofia muscular 
de Duchenne; ROT: reflejos osteotendinosos; CMT: Charcot-Marie-Tooth; PICD: polineuropatía inflamatoria crónica des-
mielinizante; DM: distrofia miotónica
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Entre los síntomas y signos que deben incorpo-
rarse al diagnóstico semiológico se recomienda 
incluir, además de los signos orientadores y da-
tos clínicos de familiares recogidos por anam-
nesis e incluso exploración de estos familiares, 
los siguientes:

En anamnesis:

 • Edad del paciente. Aunque hay enfermeda-
des que pueden manifestarse a diferentes 
edades en diferentes formas, como AME 
o síndromes miasténicos, hay otras cuyo 
inicio va estar en un rango limitado, como 
por ejemplo la DMD, que se suele presentar 
entre los 2-3 años de vida.

 • Hipotonía. En los casos de hipotonía, en es-
pecial en el lactante, la inclusión de otros 
datos clínicos va a ayudar a orientar el ori-
gen central o periférico de la hipotonía, que 
no siempre es sencillo. Ver Tabla 3.

 • Forma de presentación. Con frecuencia las 
formas de presentación agudas/subagudas 
van a ser adquiridas, y las formas crónicas 
suelen tener un origen genético. Si la pre-
sentación es fluctuante, pensar en síndro-
mes miasténicos y si es episódica, en me-

tabólicas o bien en canalopatías (parálisis 
periódica).

 • Factores precipitantes. Preguntar por desen-
cadenantes como el ejercicio en miastenias 
o en procesos metabólicos, dieta rica en hi-
dratos de carbono o potasio en parálisis pe-
riódicas o historia reciente de enfermedades 
como cuadros catarrales o diarreicos en el 
síndrome de Guillain-Barré o en enferme-
dades metabólicas.

 • Dolor u otros síntomas sensitivos y distri-
bución.

En la exploración:

 • Distribución de la debilidad. Cuando la de-
bilidad es proximal, debemos inclinarnos a 
pensar en miopatías en general (distrofias, 
metabólicas, miopatías congénitas) y enfer-
medades del asta anterior como AME. Si es 
distal, debemos pensar en neuropatías (ad-
quiridas y hereditarias) y en algunas miopa-
tías distales o atrofias musculares espinales 
distales (no relacionadas con el gen SMN1) 
y si la afectación incluye ojos, en forma de 
ptosis u oftalmoparesia, en cuadros mias-
ténicos, mitocondriales o miopatías congé-
nitas. Por último, si apreciamos asimetría 
debemos pensar en distrofia facioescapu-
lohumeral (FSHD) o bien en lesiones adqui-
ridas de nervios periféricos.

 • Hipotonía. El hallazgo en la exploración de 
otros signos clínicos igualmente va a ayudar 
a orientar el origen central o periférico de la 
hipotonía. Ver Tabla 3.

 • Trofismo. Ante cuadros de hipertrofias mus-
culares debemos pensar en distrofias (DMD, 

Tabla 1. Ejemplo de diagnóstico semiológico, signos 
guía y diagnóstico anatómico

Diagnóstico 
semiológico

Varón de 4 años con episodios de ptosis 
palpebral y debilidad generalizada de 
presentación subaguda, y con claro 
empeoramiento en las tardes o tras 
ejercicios intensos

Signos guía Ptosis palpebral y la fluctuación clínica

Diagnóstico 
anatómico

Trastorno de la unión neuromuscular
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sarcoglicanopatías), aunque también en sín-
dromes miotónicos, y ante hipotrofias de 
predominio distal, en neuropatías crónicas 
(Charcot-Marie-Tooth o CMT).

 • Reflejos osteotendinosos. La ausencia com-
pleta de reflejos osteotendinosos debe lle-
varnos a pensar en AME o neuropatías. Si 
están disminuidos o incluso normales, pen-

Tabla 2. Signos orientadores de las enfermedades neuromusculares

Signo clínico “guía” Opción diagnóstica Otras  Otras

Arreflexia AME Neuropatías Miopatías

Arritmias Distrofia miotónica de Steinert Distrofia muscular Emery-Dreifuss

Calambres Distrofias musculares Miopatías metabólicas

Cardiomiopatía Enfermedad de Pompe DMD Otras

Contracturas codos Distrofia muscular Emery-Dreifuss Miopatías congénitas

Debilidad distal Neuropatías Miopatías distales AME distales

Debilidad facial Distrofia miotónica de Steinert Miopatías congénitas Miastenia gravis, FSHD

Debilidad proximal Miopatías AME Pompe, miopatía TK2

Escápula alada FSHD

Estreñimiento severo Botulismo

Fasciculaciones linguales AME Neuropatías, enfermedad de Pompe

Hepatoesplenomegalia Pompe (forma infantil precoz)

Hiperlaxitud articular Distal: distrofias musculares  
de Ulrich o Bethlem

Miopatías congénitas

Hipertrofia muscular Distrofias (DMD y otras) Miotonías congénitas

Hipotrofias distales Neuropatías

Lesiones violáceas piel Dermatomiositis

Luxación congénita cadera Miopatías congénitas

Macroglosia Enfermedad de Pompe DMD

Malformaciones cerebrales /
oculares

Distrofias musculares congénitas

Miotonías Distrofia miotónica de Steinert Síndrome miotónico congénito

Oftalmoparesia Síndromes miasténicos Enfermedades mitocondriales Miopatías congénitas

Pies cavos Neuropatías crónicas Atrofias musculares espinales distales

Ptosis palpebral Síndromes miasténicos Enfermedades mitocondriales Miopatías congénitas, 
distrofia oculofaríngea

Pupilas perezosas Botulismo

Queloides Distrofia muscular de Ulrich

Respiración paradójica AME

Rigidez espinal Déficit selenoproteína Distrofia Muscular de Ulrich

Temblor distal manos AME
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sar en miopatías. En estos casos, si el cuadro 
es progresivo, pueden desaparecer de forma 
completa con el tiempo. En cuadros miasté-
nicos los reflejos osteotendinosos pueden 
permanecer conservados.

La Figura 1 propone un resumen de la orienta-
ción clínica de las enfermedades neuromuscula-
res desde las características clínicas habituales.

Una vez orientado el cuadro clínico con el 
diagnóstico semiológico y habiendo realizado 
la aproximación anatómica, el pediatra debe 
plantearse el diagnóstico diferencial, y es solo 
en este momento cuando debe plantearse la 
realización de pruebas complementarias que 
ayuden en el diagnóstico final del paciente.

3.1. Pruebas complementarias

De todos los exámenes complementarios se 
recomienda comenzar con el análisis de crea-
tina-fosfocinasa (CPK) que puede realizarse de 
forma ambulatoria por el pediatra.

Tabla 3. Manifestaciones clínicas de hipotonía cen-
tral y periférica

Hipotonía central

Historia de agresión cerebral, crisis epilépticas, signos dismórficos, 
pobre interacción, micro-/macrocefalia, movimientos espontáneos 
normales, reflejos osteotendinosos normales o exaltados, 
persistencia de reflejos primitivos, organomegalia

Hipotonía periférica

Disminución de movimientos fetales, nivel de alerta y respuesta 
a estímulos adecuada, debilidad con escasos movimientos 
espontáneos, reflejos osteotendinosos ausentes o disminuidos, 
fasciculaciones, atrofia muscular, pérdida de sensibilidad

Tabla 4. Grupos diagnósticos de las ENM

Territorio afecto Patología de base genética Patología adquirida

Médula Enfermedades de la motoneurona Inmunomediada
Infecciosa
Tumoral
Traumática

Nervio Neuropatías sensitivo-motoras crónicas
Neuropatía hereditaria con susceptibilidad  
a la parálisis por presión
Ataxias hereditarias (sensitivas)

Síndrome de Guillain-Barré
Polineuropatía inflamatoria crónica desmielinizante (PICD)
Neuropatías tóxicas
Neuropatías metabólicas

Unión 
neuromuscular

Síndromes miasténicos congénitos Infeccioso (botulismo)
Inmunomediado (miastenia gravis)

Músculo Distrofias musculares
Distrofias musculares congénitas
Miopatías metabólicas
Miopatías congénitas
Miopatías distales
Otras miopatías
Síndromes miotónicos

Infecciosas
Inflamatorias
Tóxicas
Metabólicas

Otros Cardiomiopatías hereditarias
Paraplejias hereditarias
Canalopatías musculares
Otras enfermedades neuromusculares

Neuromiopatía del paciente crítico
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En ocasiones, cuando se pide un perfil bioquí-
mico, no se incluye el análisis de CPK, y en casos 
de distrofia muscular puede aparecer una mar-
cada hipertransaminasemia, lo que, en ausen-
cia del valor de CPK y si no se tiene la sospecha 
clínica, puede hacer pensar en un cuadro he-
pático y retrasar el diagnóstico meses o años.

La CPK suele ser normal en miopatías congéni-
tas, síndromes miasténicos y neuropatías, leve 
o moderadamente elevada en atrofia muscu-
lar espinal y algunas distrofias musculares, 
muy elevada en algunas distrofias musculares 
(DMD) y variable en miopatías metabólicas. 
Hay que tener en cuenta que inyecciones in-
tramusculares, realización de ejercicio intenso 
o de un electromiograma pueden elevar de for-
ma transitoria la CPK y confundir al clínico en 
la interpretación de los resultados.

El resto de pruebas que se suelen pedir para 
el diagnóstico etiológico suelen ser solicitadas 
por los equipos de neuropediatría y entre ellas 
se incluyen: test de isquemia, ENG/EMG, RM 
cerebral o muscular, estudios metabólicos, 
biopsia muscular y estudios genéticos. Serán 
comentadas en los capítulos correspondientes.

4. CLASIFICACIÓN

Respecto a las ENM de base genética, las cla-
sificaciones que se han ido desarrollando han 
variado siguiendo los avances médicos gené-
ticos a través de la secuenciación masiva. No 
obstante, el fenotipo clínico sigue siendo el pi-
lar donde se asientan las clasificaciones junto 
con otros criterios como el patrón de herencia, 
la anatomía patológica y otros criterios bioló-
gicos/inmunológicos y genéticos. Las clasifi-
caciones de las ENM adquiridas dependen de 

aspectos clínicos como su carácter temporal, 
sus características electrofisiológicas (p. ej., 
neuropatías axonales o desmielinizantes) o cri-
terios histopatológicos como en las miopatías 
inflamatorias. La mayoría de las clasificaciones 
de las ENM son mixtas, apoyándose en varios 
de estos criterios para su organización.

Tras la formación de un grupo de trabajo sobre 
ENM por la Federación Mundial de Neurología, 
en 1968 se publicó una Clasificación de ENM 
que asienta los pilares de las clasificaciones 
vigentes. Actualmente, la World Muscle So-
ciety publica anualmente una tabla de genes 
relacionados con ENM (versión online: www.
musclegenetable.fr) en la que se describen to-
das las enfermedades de base genética cono-
cidas hasta la fecha, añadiendo nuevos genes 
y fenotipos. Las clasificaciones y los criterios 
diagnósticos que se emplean en las ENM ad-
quiridas se apoyan en el progreso en las herra-
mientas complementarias como la descripción 
de anticuerpos. Los grupos diagnósticos de las 
ENM se describen en la Tabla 4. 

A continuación, describimos las clasificaciones 
más empleadas actualmente por territorio 
afecto y etiología, de base genética y adquiridas.

4.1. Patología medular

 • Enfermedades de la motoneurona: se clasifi-
can con base en el fenotipo clínico y el origen 
genético. Así se agrupan: atrofia muscular es-
pinal ligada al gen SMN1. Es la entidad más 
frecuente de este grupo y se subclasifica, 
según la presentación clínica, en: tipo I (en 
su historia natural no alcanzan sedestación), 
tipo II (no alcanzan marcha autónoma) o 
tipo III (marcha autónoma con debilidad). 
Otras: atrofias musculares distales, esclero-
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sis lateral amiotrófica, síndrome de Kennedy, 
Brown-Vialetto-Van Laere, entre otros.

 • Mielopatías adquiridas (ver protocolo 22: 
Patología medular).

4.2. Patología del nervio periférico

 • Neuropatías hereditarias crónicas (ver 
protocolo 21: Neuropatías hereditarias 
y síndrome de Guillain-Barré): Charcot-
Marie-Tooth (CMT) o neuropatía sensitivo-
motora hereditaria que según el patrón 
neurofisiológico y de herencia se divide 
en: neuropatías desmielinizantes (CMT1), 
que pueden ser de herencia dominante, 
recesivos (CMT4) o ligados a X; neuropatías 
axonales (CMT2), de herencia dominante 
(AD-CMT2) o recesiva (AR-CMT2); neuro-
patías tipo Dejerine-Sottas (CMT3), que son 
formas graves de inicio temprano; CMT dis-
tal o neuropatía motora hereditaria distal 
(dHMN); Otras neuropatías hereditarias: 
sensitivo-autonómicas, neuropatías axona-
les gigantes y otras formas complejas como 
mitocondriopatías.

 • Neuropatías adquiridas (ver protocolo 21): 
generalmente de presentación aguda-suba-
guda, de diversa etiología: inmunomediadas 
(síndrome de Guillain-Barré, se describe con 
detalle en otro protocolo), tóxicas (relacio-
nada especialmente con quimioterápicos, 
de carácter crónico), metabólicas (carencia-
les asociada a vitamina B12), neuromiopatía 
del paciente crítico.

4.3. Patología de la unión neuromuscular

Ver protocolo 20: Miopatías congénitas, síndro-
mes miasténicos congénitos y miastenia gravis.

 • Síndromes miasténicos congénitos: de base 
genética y curso crónico, según la localiza-
ción del defecto proteico, pueden ser: presi-
nápticos, sinápticos, postsinápticos, asocia-
dos a la glicosilación de las proteínas y otros.

 • Trastornos de la unión neuromuscular ad-
quiridos: de presentación aguda-subaguda, 
la manifestación cardinal es la fatigabili-
dad (cansancio con la actividad repetida), 
de etiología variada: infeccioso (botulismo, 
que cursa con succión y llanto débil, estreñi-
miento), inmunomediado (miastenia gravis, 
que puede cursar con diplopia y fatigabili-
dad), síndrome de Eaton-Lambert (asociado 
a procesos hematológicos, excepcional en 
pediatría).

4.4. Patología del músculo

 • Distrofias musculares congénitas (ver 
protocolo 24: Hiperckemias y distrofias 
musculares): se basa en el fenotipo clínico 
(atendiendo a la presencia o no de discapa-
cidad intelectual asociada a la debilidad), 
la determinación de CPK y el análisis de la 
biopsia muscular permiten guiar la sospe-
cha diagnóstica. 

 • Miopatías congénitas (ver protocolo 20): se 
ordenan fundamentalmente según el análi-
sis de la biopsia muscular: nemalínicas, des-
proporción del tipo de fibras, miotubulares, 
centronucleares, central core, multiminico-
re, miopatías con cuerpos de inclusión, cap 
miopatías, otras.

 • Distrofias musculares (ver protocolo 24): se-
gún el fenotipo, la anatomía patológica y el 
patrón de herencia, se clasifican en: distro-
fia muscular de Duchenne/Becker, de Emery-
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Dreifuss, distrofia facioescapulohumeral, 
distrofias de cinturas dominantes o recesivas.

 • Síndromes miotónicos: incluye a la distrofia 
miotónica de Steinert, la más frecuente de 
las distrofias musculares de aparición en la 
edad adulta. En este grupo se encuentran 
otras formas miotónicas congénitas y las 
enfermedades musculares con “rippling”. 

 • Miopatías metabólicas: se agrupan en fun-
ción del defecto de la vía metabólica: enfer-
medades del depósito de glucógeno (enfer-
medad de Pompe y otras), vía glicolítica o 
trastornos del metabolismo lipídico.

 • Otras: 

 – Canalopatías iónicas musculares (son 
parálisis periódicas, se dividen según el 
canal iónico alterado: cloro, sodio, calcio 
y potasio).

 – Miopatías distales (grupo genéticamente 
heterogéneo, fundamentalmente de ini-
cio en edad adulta).

 – Otras miopatías (miscelánea de entidades 
muy raras, como la enfermedad de Danon 
o las miopatías miofibrilares).

 – Otras ENM de base genética (grupo muy 
heterogéneo que incluye diversas artro-
griposis, oftalmoplejias externas progre-
sivas, miopatías por depleción mitocon-
drial entre otras).

 • Miopatías adquiridas: infecciosas (son de 
carácter agudo, fundamentalmente vira-

les); inflamatorias (dermatomiositis, y más 
propias del adulto polimiositis y miositis 
por cuerpos de inclusión); tóxicas (fárma-
cos); metabólicas (asociadas a trastornos 
tiroideos, celiaquía).

BIBLIOGRAFÍA

 • Bhatt JM. The Epidemiology of Neuromuscular 
Diseases. Neurol Clin. 2016;34:999-1021.

 • Benarroch l, Bonne G, Rivier F, Hamroun D. The 
2021 version of the gene table of neuromuscu-
lar disorders (nuclear genome). Neuromuscul 
Disord. 2020;30:1008-48.

 • Castiglione C, Bevilacqua JA, Hervias C. Enferme-
dades neuromusculares en el adolescente. Sínto-
mas y signos clínicos orientadores al diagnóstico. 
Rev Med Clin Condes. 2015;26:66-73.

 • Claeys KG. Congenital myopathies: an update. 
Dev Med Child Neurol. 2020;62:297-302.

 • Jan MMS. Infant hypotonia. En: Jan MMS. Manual 
of Child Neurology: Problem Based Approach to 
Common Disorders. Ed. Bentham eBooks. Dubai, 
United Arab Emirates. 2012:83-6.

 • Mercuri E, Finkel RS, Muntoni F, Wirth B, Montes 
J, Main M, et al. SMA Care Group. Diagnosis and 
management of spinal muscular atrophy: Part 1: 
Recommendations for diagnosis, rehabilitation, 
orthopedic and nutritional care. Neuromuscul 
Disord. 2018;28:103-15.

 • Quijano-Roy S, Gómez-García de la Banda M. 
Distrofias musculares congénitas. Rev Med Clin 
Condes. 2018;29:530-43.

www.aeped.es/protocolos


179

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

Atrofia muscular espinal
María del Mar García Romero(1), Samuel Ignacio Pascual Pascual(1)

(1) Servicio de Neurología Pediátrica. Hospital Universitario La Paz. Madrid

García Romero MM, Pascual Pascual SI. Atrofia muscular espinal. Protoc diagn ter pediatr. 2002;1:179-185.

1. INTRODUCCIÓN

La atrofia muscular espinal (AME) es una en-
fermedad degenerativa de origen genético, en 
la que se produce degeneración progresiva de 
las motoneuronas espinales y bulbares, que 
originan debilidad y atrofia muscular. 

La AME se produce por la deleción en homoci-
gosis del gen SMN1, situado en el locus 5q13 (o 
de forma mucho más infrecuente por deleción 
en un alelo y mutación en el otro, o por dos mu-
taciones). El gen SMN1 codifica la proteína SMN 
(Survival Motor Neuron), que tiene un peso de 38 
kDa y se encuentra tanto en el citoplasma como 
en el núcleo. Se le atribuyen distintas funciones, 
aunque aún no se comprende bien por qué es 
de vital importancia. Los pacientes con atrofia 
muscular espinal tienen al menos 1 copia del 
gen análogo SMN2, que se diferencia del gen 
SMN1 en 11 nucleótidos; uno de ellos provoca 
que la proteína codificada por SMN2 no incluya 
al exón 7. La proteína SMN sin exón 7 es más 
inestable que la SMN. Sin embargo, hay un 10% 
de proteína producida por SMN2 que sí incluye al 
exón 7, siendo responsable de la supervivencia 
de estos pacientes. Sin ninguna copia de SMN1 
ni SMN2, el paciente no sobrevive, ya que la au-
sencia total de proteína SMN es letal. Existe una 
correlación entre el número de copias de SMN2 

y la gravedad de la clínica, de forma que, a más 
copias de SMN2, la forma clínica es más leve. 

La forma de herencia es autosómica recesiva, 
siendo la frecuencia de portadores de 1:38 
a 1:70. La incidencia de la enfermedad es de 
1/6.000-11.000 recién nacidos vivos. La mayor 
parte de los pacientes heredan la deleción de 
sus padres, estando descritas solo un 2% de 
deleciones de novo y un 3-4% de mutaciones.

Existen otras formas de atrofia muscular es-
pinal no asociadas al gen SMN1, también de 
origen genético y con degeneración de las 
motoneuronas del asta anterior medular, en 
muchos casos con otros síntomas también 
asociados. Son mucho más infrecuentes que 
la atrofia muscular espinal ligada a SMN. Dos 
ejemplos son el SMARD1 (AME con distrés res-
piratorio tipo I, asociado a mutaciones en el gen 
IGHMBP2) y la hipoplasia pontocerebelosa tipo 
1 (PCH1), que combina AME con encefalopatía 
severa, por mutación en VRK1.

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

El espectro fenotípico de la AME es en realidad 
un continuo de formas graves a formas leves. 
La división en tipos de AME se realiza por la 
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clínica, de manera que se clasifican según el 
hito motor máximo que alcancen (Tabla 1). 
Todos los pacientes con AME tienen deleción 
de ambas copias de SMN1 (o mutación), pero 
obligadamente deben tener 1 o más copias de 
SMN2, siendo el número de copias variable. A 
más número de copias, menor gravedad de la 
enfermedad. La clínica común es debilidad glo-
bal de predominio proximal, tanto de tronco 
como de extremidades, con afectación bul-
bar y afectación respiratoria. A la exploración 
presentan arreflexia, con frecuentes fascicu-
laciones linguales. La musculatura extraocu-
lar está preservada y no hay afectación de la 
inteligencia. 

2.1. Tipo I 

Los pacientes con AME tipo I presentan debi-
lidad proximal que afecta a las extremidades 
inferiores más que a las superiores. El hito 
motor máximo alcanzado es el sostén cefá-
lico, no siendo capaces de lograr sedestación 
independiente. La exploración es muy llama-
tiva, ya que presentan escaso sostén cefálico, 
postura en libro abierto por la gran hipoto-
nía y arreflexia. El tórax es campaniforme y 

la respiración es paradójica por la debilidad 
de músculos intercostales. La debilidad bul-
bar produce dificultades de la deglución, y 
la denervación produce fasciculaciones lin-
guales. El nivel cognitivo es normal. Tienen 
habitualmente 2 copias de SMN2, pudiendo 
tener también 1 o 3. Las formas más graves 
de la enfermedad (AME tipo IA o AME tipo 0) 
se desarrollan ya intraútero, con clínica muy 
grave al nacimiento y supervivencia muy redu-
cida (días o semanas, habitualmente). Suelen 
tener contracturas articulares y diplejia facial, 
necesitando soporte respiratorio precoz. Las 
formas tipo IB y IC se diagnostican en las pri-
meras semanas o meses de vida, por lo que es 
fundamental que el pediatra de Atención Pri-
maria esté familiarizado con la enfermedad, 
para realizar derivación urgente al especialis-
ta. La supervivencia de la enfermedad, según 
su historia natural, es menor a 2 años en el 
68% de los casos y menor a 4 años en el 82% 
de los casos. Sin embargo, en este momen-
to, existen tratamientos modificadores de la 
enfermedad que prolongan la supervivencia y 
mejoran la función motora. La efectividad de 
estos depende de que se inicien pronto, por 
lo que es fundamental un diagnóstico precoz.

Tabla 1. Clasificación de la AME

Tipo 
AME Subtipo Nombre propio Edad de inicio Supervivencia Hito motor Proporción 

del total

I IA

Werdnig-Hoffman

Prenatal <6 meses Ninguno

60%IB 0-3 meses
<2 años No se sientan

IC 3-6 meses

II Dubowitz 6-18 meses 70% vivos a los 25 años Se sientan, pero no caminan 27%

III IIIA
Kugelberg-Welander

18 meses a 3 años
Casi normal Llegan a caminar 12%

IIIB >3 años

IV >21 años Normal Normal 1%
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2.2. Tipo II

El inicio de los síntomas se produce entre los 
6 y los 18 meses. El hito motor máximo alcan-
zado es la sedestación estable, no llegando a 
mantenerse de pie ni a deambular. Presentan 
debilidad progresiva de predominio proximal, 
hipotonía y arreflexia. A medida que crecen de-
sarrollan deformidades esqueléticas, principal-
mente escoliosis, que complica la enfermedad 
al producir un patrón restrictivo pulmonar, con-
tracturas articulares y luxación de caderas. El 
nivel cognitivo es normal o incluso por encima 
de la media. La supervivencia está reducida, 
siendo la causa de mortalidad más frecuente 
las complicaciones respiratorias. La supervi-
vencia a los 25 años es del 68,5%. Tienen 2 o 
3 copias de SMN2, excepcionalmente 4 o más.

2.3. Tipo III

El inicio de los síntomas es más tardío, a partir 
de los 18 meses. El hito motor máximo alcan-
zado es la deambulación. La función motora es 
muy variable en este grupo, ya que coexisten 
pacientes de diagnóstico muy temprano, que 
habitualmente pierden la marcha (forma IIIA), 
con pacientes de diagnóstico más tardío (forma 
IIIB). Presentan debilidad progresiva de predo-
minio proximal, con bastante menor afectación 
respiratoria que en los tipos I y II. La esperanza 
de vida no varía demasiado de la media, salvo 
en circunstancias de mayor gravedad respira-
toria. Tienen 3 o 4 copias de SMN2, excepcio-
nalmente más.

2.4. Tipo IV

Es una forma tardía, del adulto, más parecida a 
una miopatía o neuropatía en su presentación 
clínica.

3. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Exploración física: la herramienta fundamental 
para el diagnóstico de la AME es la exploración 
física. Ante un lactante con hipotonía, debemos 
explorar los datos que nos guíen hacia una enfer-
medad neuromuscular, que son los casos donde 
tenemos que sospechar atrofia muscular espinal.

Hipotonía de 
origen central

Atrofia 
muscular 
espinal

Debilidad No Sí

Reflejos osteotendinosos Normales o 
exaltados

Ausentes

Atrofia muscular No Sí (puede que 
al inicio no sea 
aún evidente)

Fasciculaciones No Sí

Afectación del SNC (retraso 
en el desarrollo, epilepsia...)

Habitualmente 
sí

No

Estudios bioquímicos: la creatina-fosfocinasa 
(CPK), de origen muscular, suele estar algo ele-
vada, de 2 a 4 veces por encima del valor normal.

Estudio electrofisiológico: muestra disminu-
ción de las amplitudes del potencial de acción 
motor compuesto (CMAP) con normalidad de la 
velocidad de conducción motora y normalidad 
de los potenciales sensitivos. El patrón electro-
miográfico es de denervación.

Biopsia muscular: muestra un patrón neuróge-
no con atrofia de fibras de tipo I y II, y con fibras 
hipertrofiadas de tipo I.

Estudio genético: la confirmación de la enferme-
dad se realiza mediante el estudio genético. La 
prueba de elección es el análisis cuantitativo de 
SMN1 y SMN2 utilizando las técnicas MLPA (Mul-
tiplex Ligation Dependent Probe Amplification), 
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qPCR (quantitative Polymerase Chain Reaction) o 
NGS (Next Generation Sequencing). En el 96% de 
los pacientes, la AME se produce por deleción en 
homocigosis de los exones 7 y 8 del gen SMN1, o 
bien solo del exón 7. Si la clínica es compatible, 
pero únicamente se detecta deleción en hetero-
cigosis, debe realizarse secuenciación del SMN1 
restante para buscar mutaciones. En el caso de 
que no se detecte deleción de ninguna de las dos 
copias, se deben valorar diagnósticos alternati-
vos, ya que el diagnóstico de la AME es mucho 
más improbable. El consejo genético es muy im-
portante, informando a los padres portadores de 
la posibilidad de tener un niño con AME en un 
futuro embarazo (25% en cada nuevo embarazo).

4. CLAVES DIAGNÓSTICAS

El algoritmo diagnóstico ante sospecha de AME 
es el siguiente (Figura 1):

Ante un lactante con hipotonía, debilidad 
proximal, habitualmente sin afectación facial, 
pero con afectación bulbar, con tórax campani-
forme y respiración paradójica, se debe realizar 
estudio genético. No es necesario iniciar el es-
tudio con otras pruebas complementarias si la 
exploración física es muy sugestiva. Las prue-
bas complementarias descritas previamente sí 
son necesarias en el diagnóstico diferencial de 
pacientes con AME tipo II y III, donde la clínica 
puede solaparse con miopatías o polineuro-
patías.

El diagnóstico diferencial es fundamental, 
se debe establecer con otras patologías de 
origen neuromuscular (lesiones medulares, 
otras formas de AME, neuropatías, patologías 
de la unión neuromuscular y miopatías) y con 
afectaciones del sistema nervioso central que 
generen hipotonía, como el síndrome de Pra-
der-Willi.

Figura 1. Algoritmo diagnóstico ante sospecha de AME

Sospecha clínica de AME

Búsqueda de deleciones de SMN1

2 copias de SMN1

Si no existe 
consanguinidad: 
pensar en otros 

diagnósticos

Si existe 
consanguinidad: 
secuenciación de 

SMN1

No mutación: 
pensar en otros 

diagnósticos

Mutación en ambos 
alelos: 

AME confirmado

No mutación: pensar 
en otros diagnósticos

Mutación: 
AME confirmado

1 copia de SMN1 0 copias de SMN1

Secuenciación de SMN1 AME confirmado
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5. TRATAMIENTO

La mortalidad de la AME según su evolución na-
tural es muy alta, habiendo mejorado la calidad 
de vida y la supervivencia gracias a dos gran-
des hitos: el soporte respiratorio y las terapias 
modificadoras de la enfermedad. Los consen-
sos multidisciplinares de tratamiento han per-
mitido optimizar el cuidado y seguimiento de 
estos pacientes. Los objetivos del tratamiento 
se establecen con base en la capacidad motora 
de los pacientes, dividiéndolos en “non sitters” 
(aquellos que no son capaces de sentarse), “sit-
ters” (aquellos que sí se mantienen sentados) y 
“walkers” (aquellos que pueden caminar).

5.1. Tratamientos de soporte

Tratamiento rehabilitador: el objetivo es preve-
nir y tratar la escoliosis, la luxación de caderas 
y las contracturas, así como tratar la debilidad 
muscular. 

Tratamiento ortopédico: se debe tratar la esco-
liosis cuando esta aparece, recomendándose el 
uso de corsés cuando existen más de 15-20° de 
angulación y valorando cirugía cuando se supe-
ran los 50°. No existe consenso en cuanto a la 
necesidad de cirugía de caderas cuando estas 
se luxan. Las contracturas se deben intervenir 
solo en el caso de dolor. Se deben prevenir las 
fracturas óseas, en general producidas por os-
teoporosis e hipovitaminosis D.

Tratamiento nutricional, digestivo y degluto-
rio: se debe asegurar una adecuada nutrición, 
con aportes adecuados de vitamina D y calcio. 
Valorar la necesidad de sonda de gastrostomía 
en casos de incapacidad deglutoria adecuada. 
Se debe tratar también el estreñimiento, fre-
cuente en estos niños.

Tratamiento respiratorio: se recomienda valo-
rar a los pacientes con pulsioximetría y capno-
grafía, utilizándose medidas de soporte de la 
vía aérea y ventilatorias de forma precoz. Esto 
incluye fisioterapia respiratoria, aparatos de in-
suflación-exsuflación mecánicos (“tosedores”) 
y ventilación no invasiva. El uso de traqueos-
tomía se puede considerar si la ventilación no 
invasiva no es suficiente, aunque se debe va-
lorar en conjunto con el estado del paciente, 
pronóstico y calidad de vida. 

Suplementos y vacunaciones: se recomienda 
vacunar de la gripe estacional y neumococo. 
Se recomienda el uso de vitamina D y calcio 
en casos de osteopenia, así como bifosfonatos.

5.2. Tratamientos modificadores de la 
enfermedad

Fármacos que no han demostrado eficacia: 

Los siguientes fármacos se han probado en pa-
cientes con AME y no han mostrado diferen-
cias significativas entre el placebo y el fármaco: 
creatina, fenilbutirato, gabapentina, hormona 
liberadora de tirotropina, hidroxiurea y la com-
binación de ácido valproico con l-acetil-carniti-
na. Los agonistas beta adrenérgicos (albuterol, 
salbutamol) han resultado prometedores en 
estudios abiertos, aunque no existen ensayos 
controlados con placebo. No obstante, es fre-
cuente su uso en los pacientes con AME tipo II.

Fármacos que modifican la enfermedad: 

 • Nusinersen (Spinraza®): es un oligonucleó-
tido antisentido que permite la inclusión 
del exón 7 del SMN2, generando así más 
cantidad de proteína funcional SMN. La ad-
ministración se realiza por vía intratecal me-

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Atrofia muscular espinal

184

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

diante punción lumbar (con 4 dosis de carga 
en 2 meses y dosis posteriores cada 4 me-
ses), siendo muy bien tolerado, con escasos 
efectos adversos. Su uso está aprobado en 
España desde mayo de 2018. El curso de la 
enfermedad ha cambiado desde su aproba-
ción, encontrando en la actualidad pacien-
tes con AME tipo I que no solo sobreviven 
más allá de los 2 años esperables, sino que 
además llegan a mejorar su función moto-
ra, pudiendo algunos de ellos mantenerse 
sentados, e incluso mantenerse de pie con 
apoyo. Ha demostrado también mejorar la 
ventilación y la calidad de vida. El aumento 
de supervivencia de estos pacientes tam-
bién ha provocado que aparezcan nuevas 
complicaciones que antes no se llegaban 
a ver, ya que los pacientes fallecían antes, 
como escoliosis precoces, siendo uno de los 
desafíos más importantes que afrontar en 
este momento. Los pacientes con AME tipo 
II y III experimentan también mejoras en la 
fuerza, ventilación y en la calidad de vida. 
El efecto es mayor en los casos en los que 
se inicia antes el tratamiento, por lo que 
el diagnóstico precoz es fundamental. Las 
mejoras más espectaculares se consiguen 
en pacientes en los que se inicia el trata-
miento antes de la aparición de síntomas. 
En el estudio Nurture, con 25 pacientes 
presintomáticos tratados cada 4 meses con 
Nusinersen, 23 de los 25 pacientes lograron 
caminar de forma independiente. 

 • Risdiplam (Evrysdi)®: es una pequeña mo-
lécula que modula el splicing del pre-RNAm 
de SMN2, aumentando los niveles de SMN. 
La posología es oral diaria, mejorando la su-
pervivencia, función motora y respiratoria. 
Su uso, pendiente de aprobación en España 
en el momento de escribir este documento, 

sí se ha aprobado por la Agencia Europea del 
Medicamento en pacientes presintomáticos 
y en pacientes con AME I, AME II y III. Se per-
fila como buena alternativa terapéutica en 
pacientes en los que la vía intratecal no es 
posible o es tan dificultosa que puede poner 
en riesgo la continuidad del tratamiento con 
nusinersen. No se han descrito efectos ad-
versos relevantes.

 • Onasemnogene abeparvovec-xioi (Zolgens-
ma®): es una terapia de inclusión del gen 
SMN1, que se transporta al sistema nervioso 
mediante un vector viral (virus adenoaso-
ciado serotipo 9, h’AAV9). La posología es 
mediante una única inyección intravenosa. 
Ha demostrado mejoras significativas en la 
supervivencia, función motora y respirato-
ria. Su uso está aprobado en España desde 
2022, en dos situaciones: pacientes presin-
tomáticos con 2 copias de SMN2 de hasta 6 
semanas de edad; y pacientes sintomáticos, 
AME de tipo I, con 2 o 3 copias de SMN2, 
menores de 9 meses de edad y con un peso 
inferior a 13,5 kg. Tras la administración del 
fármaco se prevé una respuesta inmunitaria 
a la cápside del AAV9. Esto puede provocar 
un aumento de las transaminasas hepáti-
cas. Los pacientes reciben tratamiento cor-
ticoideo por este motivo. Se debe realizar un 
seguimiento clínico y analítico los primeros 
meses para detectar posibles efectos secun-
darios. 

En el momento de escribir este documento se 
están iniciando programas de cribado neonatal 
en distintos puntos del país, aunque aún no es 
universal. El cribado neonatal de esta enferme-
dad, que se puede hacer mediante sangre seca, 
al igual que el programa de detección de me-
tabolopatías, permitirá iniciar un tratamiento 
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específico de forma precoz en los pacientes, 
siendo en estas situaciones en las que los re-
sultados encontrados son los mejores.

5.3. Otras consideraciones

A pesar de que el curso clínico de esta enferme-
dad ha cambiado completamente las expecta-
tivas de supervivencia y calidad de vida, la AME 
continúa sin tener un tratamiento curativo. Los 
pacientes mejoran, pero mantienen sintoma-
tología, en muchos casos, muy importante. Por 
esto se debe contemplar la posibilidad de no 
iniciar tratamientos en casos de especial grave-
dad, o no ser agresivos en los casos de episodios 
agudos, como infecciones respiratorias. Es ne-
cesario individualizar y valorar las posibilidades 
con los pacientes y sus familias, e informar de 
los objetivos esperables con los tratamientos 
disponibles. 
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1. MIOPATÍAS CONGÉNITAS

1.1. Introducción

Las miopatías congénitas (MC) son un conjunto 
heterogéneo de enfermedades desde el pun-
to de vista clínico y genético, pero que tienen 
como común denominador la afectación pri-
maria de la fibra muscular y, más específica-
mente, la alteración del aparato contráctil. La 
prevalencia global no se ha determinado con 
precisión, aunque es probable que ocurra en 
al menos 1/20.000 niños.

1.2. Características clínicas generales y 
diagnóstico

La mayoría de las MC se presentan en forma 
de debilidad muscular e hipotonía con debut 
al nacimiento o durante el primer año de vida. 
Es frecuente que la debilidad sea generaliza-
da o tenga un patrón con predominio a nivel 
de musculatura axial, proximal y facial. La 
gravedad del cuadro clínico es variable, con 
un espectro que va desde los cuadros graves 
de debut neonatal con artrogriposis múltiple 
congénita, dificultad respiratoria y disfagia, 

hasta cuadros más leves de presentación en la 
infancia o incluso en la edad adulta. El curso 
de la enfermedad suele ser relativamente es-
table o lentamente progresivo. Los niveles de 
las enzimas musculares (creatina-cinasa) son 
a menudo normales o están ligeramente eleva-
dos. En general no hay afectación cognitiva. La 
presencia de cardiomiopatía y el compromiso 
respiratorio pueden estar presentes en algu-
nos casos y son datos útiles para la orientación 
diagnóstica. La mortalidad en los primeros 
años de vida es elevada en las formas graves. 

El diagnóstico se basa en la clínica y en los ha-
llazgos histopatológicos de la biopsia muscular, 
que permiten orientar el diagnóstico genético. 
La caracterización de los diferentes patrones 
evidenciados en la resonancia magnética 
muscular ha permitido incluir esta técnica 
como una herramienta útil dentro del proceso 
diagnóstico. Es frecuente la superposición de 
fenotipos histopatológicos y clínicos, lo que a 
menudo dificulta el diagnóstico y la correlación 
genotipo/fenotipo. A pesar de los avances de los 
últimos años, hoy por hoy sigue sin alcanzarse 
el diagnóstico en un 40-50% de los pacientes. 
Diferentes mutaciones en el mismo gen pueden 
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ocasionar patologías musculares muy distintas 
y mutaciones en diferentes genes pueden cau-
sar fenotipos muy similares (Figura 1).

1.3. Clasificación de las miopatías congénitas

Históricamente las MC se han clasificado en 
cuatro grupos según la característica predomi-
nante en la biopsia muscular (Figuras 1 y 2): 
A) miopatía nemalínica (MN); B) miopatía con 
cores (MCC); C) miopatía centronuclear (MCN) 
y D) miopatía por desproporción congénita del 
tipo de fibras (MDCF).

 • Miopatías nemalínicas: se caracterizan por 
la presencia de cuerpos o bastones nemalí-
nicos. Se visualizan mediante tinción de tri-
crómico de Gomori o mediante microscopía 
electrónica. Dan lugar a un espectro clínico 
amplio, con presentaciones clínicas desde el 

periodo neonatal hasta la edad adulta. Es 
muy frecuente la debilidad facial y la afec-
tación bulbar.

 • Miopatías centronucleares: antes también 
llamada “miopatía miotubular”. Actualmen-
te el término miopatía miotubular queda 
reservado para los casos producidos por 
mutaciones en el gen MTM1. La presencia 
de oftalmoparesia es relativamente común 
y puede ser útil para el enfoque diagnóstico.

 • Miopatías con cores: tienen en común la 
presencia de cores (áreas circunscritas en 
las que existe una marcada reducción o una 
ausencia de la tinción para enzimas oxida-
tivas). Según la morfología del defecto, se 
subdividen en miopatías con central-core 
(cores únicos localizados en el centro de la 
fibra muscular) y miopatías con multimini-

Figura 1.  Genes propios y compartido con los diferentes fenotipos de miopatías congénitas
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core (numerosos cores de pequeño tamaño). 
Las miopatías con cores son el subtipo más 
frecuente y la mayoría son causadas por mu-
taciones en los genes RYR1 y SEPN1. 

 • Miopatías por desproporción congénita de 
fibras: son aquellas en las que se observan 
unas fibras tipo 1 que son al menos un 35-
40% más pequeñas que las de tipo 2. Las 
manifestaciones clínicas están más relacio-
nadas con el gen alterado que con los ha-
llazgos histopatológicos. Los genes que se 
relacionan más con este grupo de miopatías 
son TPM3, TPM2, RYR1 y ACTA.

1.4. Tratamiento

La mayoría de las MC, con excepción de algu-
nos tipos de comienzo muy precoz y clínica muy 
grave, tienen un curso clínico y un pronóstico 
relativamente estable. Actualmente no exis-
te un tratamiento curativo para ninguna de 
las formas de MC. En algunos pacientes con 
MC se ha demostrado la coexistencia de una 
alteración a nivel de unión neuromuscular y 
hay casos en los que se ha descrito una bue-
na respuesta a piridostigmina y a salbutamol. 
Es necesario establecer un plan específico de 
seguimiento para cada paciente que garantice 
la mejor calidad de vida posible y que incluya 

cuidados de rehabilitación, cardíacos, respira-
torios y deglutorios. Es recomendable alcanzar 
un diagnóstico genético, puesto que la causa 
genética de la enfermedad tiene implicacio-
nes a nivel de pronóstico y de prevención. Por 
ejemplo, un seguimiento respiratorio estrecho 
es especialmente recomendable en pacientes 
con mutaciones en los genes NEB, MTM1, ACTA1 
y SEPN1; mientras que el seguimiento cardíaco 
es especialmente importante en pacientes con 
mutaciones en MYH7 y TPM2. Una capacidad 
vital forzada en la espirometría menor del 60% 
sobre el valor predicho para la edad es de utili-
dad clínica para sospechar la presencia de una 
hipoventilación nocturna. La miocardiopatía se 
asocia excepcionalmente a la MC, pero debe se-
guirse estrechamente cuando existen mutacio-
nes en determinados genes como TTN y MYH7. 
En cualquiera de los subtipos se recomienda 
llevar a cabo controles cardiológicos periódicos, 
que incluirán tanto ecocardiograma como elec-
trocardiograma. Desde el punto de vista orto-
pédico debe ofrecerse una atención individua-
lizada que incluya tratamientos conservadores 
o quirúrgicos de las retracciones articulares y 
de la escoliosis. La fisioterapia para mantener 
una adecuada función articular es útil, así como 
un ejercicio aeróbico regular. Existe un riesgo 
aumentado en estos pacientes de osteoporosis 
y fracturas, por lo que se recomienda un control 

Figura 2.  
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de la densidad ósea y valoración de la indica-
ción de suplementos de calcio y vitamina D. 
No debemos olvidar la importancia de ofrecer 
métodos de comunicación aumentativo, tera-
pia ocupacional y logopedia desde las prime-
ras etapas. El apoyo psicológico al paciente y su 
familia es necesario y de utilidad para ayudar 
a integrar los diferentes aspectos vinculados 
con la asimilación del diagnóstico, la reformu-
lación de expectativas familiares y dar ideas so-
bre cómo explicarle al niño su enfermedad, sus 
capacidades y sus limitaciones. Recientemente 
se han publicado resultados positivos de la te-
rapia génica en modelos animales de miopatía 
miotubular, lo que ha sentado las bases para el 
desarrollo de ensayos en pacientes. 

2. SÍNDROMES MIASTÉNICOS CONGÉNITOS

2.1. Introducción

Los síndromes miasténicos congénitos (SMC) 
constituyen un grupo clínicamente heterogéneo 
de enfermedades de causa genética. La altera-
ción en la transmisión neuromuscular es común 
a todos y hay características clínicas que com-
parten la mayoría de los subtipos. Sin embargo, 
el fenotipo varía en función del gen afectado. En 
términos generales, los SMC se caracterizan por 
la presencia de fatigabilidad muscular (ocular, 
bulbar, cinturas...), con o sin debilidad asociada. 
Podemos definir fatigabilidad como una “dismi-
nución en la capacidad de contracción muscular 
de carácter transitorio o funcional, desencade-
nada por diversas causas, siendo la más frecuen-
te el ejercicio físico”, mientras que la debilidad 
puede ser definida como “un estado o alteración 
persistente en la contracción muscular, general-
mente debida a alteraciones estructurales de 
la membrana o del sarcómero”. En ocasiones 

puede ser difícil diferenciar clínicamente una 
debilidad de una fatigabilidad. Es fundamental 
llevar a cabo un intento de diferenciación entre 
debilidad y fatigabilidad, ya que la orientación 
diagnóstica será distinta.

2.2. Características clínicas generales

El debut clínico de los SMC se produce durante 
el periodo neonatal o durante la infancia en la 
mayoría de los casos, aunque en algunos subti-
pos la sintomatología puede no aparecer hasta 
la segunda década de la vida o, incluso, hasta la 
edad adulta. La musculatura cardíaca y visceral 
se encuentra preservada. La gravedad del cuadro 
y el curso de la enfermedad son muy variables, 
desde una sintomatología leve hasta cuadros de 
debilidad progresiva e incapacitante. En algunos 
subtipos de SMC la sintomatología puede ser 
leve, pero con exacerbaciones agudas en forma 
de debilidad o dificultad respiratoria, desencade-
nadas frecuentemente por fiebre o infecciones.

2.3. Diagnóstico y pruebas complementarias

La sospecha de SMC se basará en tres pilares 
fundamentales: la clínica, la historia familiar y 
los estudios neurofisiológicos, que pueden ayu-
dar a confirmar la presencia de una alteración 
en la unión neuromuscular. Ante una sospecha 
clínica de SMC (fatigabilidad, ptosis, etc.), se 
recomienda confeccionar un árbol genealógi-
co extenso para poder interpretar el patrón de 
herencia. Posteriormente, un estudio de decre-
mento realizado a 2-3 Hz o un estudio de fibra 
única pueden confirmar la presencia de defec-
tos a nivel de la transmisión neuromuscular. El 
siguiente paso será el estudio genético.

 • Pruebas de laboratorio: la creatina-cinasa 
(CK) puede ser normal o estar discretamente 

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Miopatías congénitas, síndromes miasténicos congénitos y miastenia gravis

191

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

elevada. Es muy excepcional que aumente 
por encima de 10 veces con respecto al valor 
normal, excepto en algunos SMC secunda-
rios a defectos de la glicosilación de proteí-
nas, como el producido por mutaciones en 
GMPPB. Los anticuerpos anti-AChR y anti-
MuSK en suero serán negativos.

 • Estudios neurofisiológicos: es recomenda-
ble la realización de estudios neurofisiológi-
cos a todos los pacientes con una sospecha 
de miastenia. Es característica la existencia 
de un decremento en el potencial de acción 
(CMAP) mayor del 10% tras estimulación a 
bajas frecuencias (2-3 Hz). En caso de que 
el test de decremento sea normal en mús-
culos proximales y distales, se recomienda 
valorar realizarlo en musculatura facial. El 
electromiograma (EMG) de fibra única eva-
lúa de forma específica los defectos en la 
transmisión neuromuscular. Tiene la ventaja 
de ser muy sensible pero menos específico. 
La estimulación de un solo nervio puede 
desencadenar un CMAP repetitivo (la de-
nominada “doble respuesta ante estímulo 
nervioso único”) en pacientes con déficit de 
acetilcolinesterasa por mutaciones en COLQ 
y en SMC de tipo canal lento, pero también 
en pacientes con sobredosificación de an-
ticolinesterásicos. Una elevada proporción 
de pacientes con SMC presentan un trazado 
miógeno en el electromiograma.

 • Prueba terapéutica con anticolinesterásicos: 
la respuesta a anticolinesterásicos puede 
evaluarse tras administración intravenosa de 
cloruro de edrofonio, un anticolinesterásico 
de acción rápida y escasa duración. Es más 
frecuente que se haga con anticolinesterá-
sicos orales, siempre de forma controlada 
y con reevaluación de los posibles cambios 

clínicos. El denominado “test del edrofo-
nio” o “test del Tensilon®” es recomendable 
que se lleve a cabo dentro de una Unidad 
de Cuidados Intensivos y, en caso de no ser 
así, se aconseja disponer de atropina para 
contrarrestar los efectos secundarios que 
pudieran aparecer. Se obtiene el mayor ni-
vel de mejoría clínica a los 30 minutos de la 
administración intravenosa del fármaco. Es 
necesario disponer de una variable bien de-
finida (ptosis, debilidad de musculatura ex-
traocular, decremento en EMG...) cuya varia-
ción pueda ser objetivada antes y después de 
la administración del cloruro de edrofonio. 

 • Biopsia muscular: habitualmente no mues-
tra alteraciones específicas en los pacientes 
con SMC y, por tanto, no está indicada su 
realización. En caso de que se haya hecho, es 
frecuente observar cambios menores ines-
pecíficos, como el predominio de fibras tipo 
I o de contracción lenta. La excepción son 
los SMC por mutaciones en GFPT1, donde 
aparecen típicamente agregados tubulares, 
y los SMC por mutaciones en GMPPB, donde 
aparecen cambios distróficos.

 • Estudios genéticos: se recomienda hacer el 
estudio genético mediante panel o exoma 
clínico dirigido a genes asociados con SMC. 
Dado que puede ser difícil diferenciar clíni-
camente una miopatía congénita de una 
miastenia congénita, se recomienda que el 
panel o exoma dirigido incluya también los 
genes asociados a miopatía congénita.

2.4. Tratamiento

El tratamiento de los SMC es sintomático. El 
objetivo común en todos los SMC será mejorar 
la transmisión neuromuscular para disminuir 
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el síntoma principal que es la fatigabilidad, 
pero los fármacos que se deben utilizar son 
diferentes en función del subtipo de SMC que 
padezca el paciente, ya que los mecanismos 
fisiopatológicos varían notablemente. Es re-
comendable alcanzar un diagnóstico gené-
tico o, al menos, una orientación antes de la 
instauración de un tratamiento: determinados 
fármacos pueden producir un gran beneficio 
clínico en ciertos subtipos de SMC y un gran 
empeoramiento en otros. En ocasiones no se 
dispone de una orientación diagnóstica ha-
cia ningún defecto genético concreto ni se 
dispone de resultados genéticos. Cuando se 
dan estas circunstancias y la sintomatología 
clínica es incapacitante, debe ser valorada la 

posibilidad de iniciar tratamiento empírico 
con alguno de los fármacos habitualmente 
usados en SMC. En estos casos es aconsejable 
un seguimiento estrecho del paciente con re-
evaluaciones frecuentes y, en algunos casos, 
particularmente en pacientes menores de 2 
años, se debe plantear ingreso para vigilar la 
aparición de efectos secundarios y controlar la 
respuesta terapéutica. En la figura 3 se mues-
tra un esquema de abordaje terapéutico para 
pacientes sin diagnóstico genético en los que 
se va a iniciar tratamiento farmacológico. En 
pacientes con diagnóstico genético se seguirán 
las recomendaciones terapéuticas específicas 
para el subtipo de SMC que padece el paciente 
(Tabla 1).

Figura 3 Estrategia de tratamiento recomendada por Beeson et al., 2014 ante una sospecha de SMC.

Primera línea

Segunda línea

Tratamiento adicional

Sospecha de SMC

¿Datos clínicos/neurofisiológicos?
¿COLQ, SCL o DOK7?

Poner SALBUTAMOL efedrina/EVITAR 
PIRIDOSTIGMINA

COLQ SCL

Quinidina

DOK7 RAPSN CHATCDG

SCR

Déficit AchR

Añadir 3,4 DAP*

Añadir 
3,4 DAP*

Añadir Salbutamol 
o Efedrina

INICIAR PIRIDOSTIGMINA

Sí No

* Extremar precauciones
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3. MIASTENIA GRAVIS

3.1. Introducción

La miastenia gravis (MG) es una enfermedad 
autoinmune causada por autoanticuerpos 
que reducen los receptores de acetilcolina de 
la unión neuromuscular. Da lugar a una clínica 
caracterizada por la fatigabilidad y la debilidad 
fluctuante que predomina habitualmente en 
musculatura extrínseca ocular, facial y/o bul-
bar. La MG juvenil es aquella en la que el de-

but clínico se produce antes de los 18 años. 
La mayoría de las veces la MG está causada 
por anticuerpos antirreceptor de acetilcolina 
(AchR), siendo los siguientes en frecuencia los 
anticuerpos contra el receptor de la tirosinqui-
nasa específico del músculo (MuSK). La hiper-
plasia de timo y el timoma se cree que desem-
peñan un papel en la patogénesis de la MG: 
Más del 50% de los pacientes con anticuerpos 
anti-AChR positivos tienen hiperplasia de timo 
y un 10-15% presentan un timoma. El síndrome 
de Lambert-Eaton es un tipo de miastenia au-

Tabla 1. Tratamiento farmacológico recomendado en los subtipos de SMC más prevalentes (modificado de 
Schara et al., 2012)

SMC Tratamiento recomendado Precauciones

CHAT Piridostigmina 4-5 mg/kg/día en 4-6 dosis diarias.
Se puede asociar 3,4-DAP 1 mg/kg/día en 4 dosis diarias (máx 20 mg/día).

COLQ Efedrina 3 mg/kg/día en 3 dosis diarias (inicio a 1 mg/kg/día) 
o 

salbutamol.

Evitar piridostigmina

CHRNA1

CHRNB1

CHRND

CHRNE

Piridostigmina 4-5 mg/kg/día en 4-6 dosis diarias.
Se puede asociar 3,4-DAP 1 mg/kg/día en 4 dosis diarias (máx 20 mg/día).

Se puede asociar salbutamol.

Síndrome canal 
lento (SCL)

Sulfato de quinidina 15-60 mg/kg/día en 4-6 dosis diarias 
o 

fluoxetina (en adultos 80-100 mg/día).

Evitar piridostigmina

Síndrome canal 
rápido (SCR)

Piridostigmina 4-5 mg/kg/día en 4-6 dosis diarias.
Se puede asociar 3,4-DAP 1 mg/kg/día en 4 dosis diarias (máx 20 mg/día).

Evitar fluoxetina y quinidina

RAPSN Piridostigmina 4-5 mg/kg/día en 4-6 dosis diarias.
Se puede asociar 3,4-DAP 1 mg/kg/día en 4 dosis diarias (máx 20 mg/día).

DOK7 Efedrina 3 mg/kg/día en 3 dosis diarias (inicio a 1 mg/kg/día). 
o 

salbutamol.
Se puede asociar 3,4-DAP 1 mg/kg/día en 4 dosis diarias (máx 20 mg/día).

Evitar piridostigmina

GFPT1

DPAGT1

ALG2/ALG14

GMPPB

Piridostigmina 4-5 mg/kg/día en 4-6 dosis diarias.
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toinmune presináptica que se caracteriza por 
la debilidad muscular fluctuante y la disfunción 
autonómica. Está frecuentemente asociado al 
carcinoma de pulmón de células pequeñas y es 
muy infrecuente en niños.

3.2. Características clínicas

Al igual que en los SMC, en la MG el signo guía 
es la fatigabilidad. En función de los músculos 
afectados, las MG se clasifican clínicamente en 
(i) Miastenia Gravis Ocular (MGO), cuando se 
afectan exclusivamente los músculos extrao-
culares, y (ii) Miastenia Gravis Generalizada 
(MGG), cuando hay otros músculos esquelé-
ticos involucrados (musculatura bulbar, facial, 
axial, de extremidades). La mayoría de los pa-
cientes con MG presentarán afectación de los 
músculos extraoculares en algún momento del 
curso de su enfermedad. Puede ser difícil dife-
renciar una MG puramente ocular de una MGG 
muy leve. Cuando el paciente presenta sínto-
mas exclusivamente oculares durante más de 
dos años es probable que se mantenga como 
una forma de MGO.

3.3. Diagnóstico y pruebas complementarias

La principal herramienta para diferenciar un 
SMC de una MG es la edad de debut. Las MG de-
butan generalmente después de los 2 años de 
edad y son más frecuentes en la adolescencia. 
Los estudios neurofisiológicos son de enorme 
utilidad para confirmar el diagnóstico de mias-
tenia. El test de estimulación repetitiva y el EMG 
de fibra única son útiles tanto en MG como en 
SMC (ver apartado de SMC). La determinación 
de anticuerpos séricos constituye el test más 
específico para el diagnóstico de MG. El nivel de 
anticuerpos no se correlaciona con la gravedad 
clínica ni con la evolución del paciente. 

3.4. Tratamiento

El tratamiento de las miastenias congénitas 
es sintomático. Existen algunas diferencias 
importantes relacionadas con el diagnóstico 
y el tratamiento de niños con MG juvenil en 
comparación con la MG en adultos: (i) hay que 
tener en cuenta la posibilidad de un SMC, (ii) las 
tasas de remisión espontánea son mayores, (iii) 
mayor susceptibilidad a largo plazo a los efectos 
secundarios de la inmunosupresión, (iiii) dificul-
tades para timectomía y recambio plasmático. 
Hay fármacos que exacerban las manifesta-
ciones de la enfermedad y deben ser evitados, 
como los bloqueantes neuromusculares, ami-
noglucósidos, fluoroquinolonas, macrólidos, 
sulfato de magnesio, quinina, penicilamina, 
quinidina, beta-bloqueantes o procainamida.

 • Tratamiento de la MG generalizada con Ac 
anti-AChR:

En casos leves se recomienda piridostigmina 
como tratamiento de primera línea. En caso 
de no respuesta a piridostigmina o debut 
de enfermedad moderada-severa (especial-
mente en formas bulbares) se iniciará trata-
miento con corticoides + piridostigmina. Se 
recomienda el uso de prednisolona oral con 
esquema de dosis bajas, en régimen diario o 
a días alternos, dependiendo de la gravedad 
del cuadro clínico. En casos graves se puede 
iniciar con dosis altas, pero debe realizar-
se en ámbito hospitalario. Se recomienda 
mantener el tratamiento hasta conseguir 
la estabilidad del cuadro clínico durante 
3-6 meses. Una vez logrado este objetivo, 
se puede valorar disminuir progresivamen-
te la corticoterapia hasta conseguir la dosis 
mínima efectiva. Los anticolinesterásicos se 
pueden mantener más tiempo, ya que sue-
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len ser bien tolerados y los efectos adversos 
son infrecuentes.

Se recomienda iniciar tratamiento con in-
munosupresores (azatioprina) cuando: (i) no 
se observe respuesta a corticoides tras 6-12 
meses o sea necesario mantener dosis altas 
para controlar síntomas sin posibilidad de 
bajar dosis, o (ii) aparezcan efectos secunda-
rios a los corticoides. Aunque se recomienda 
azatioprina como primera línea, también se 
han usado micofenolato de mofetilo, ciclo-
fosfamida, ciclosporina y tacrólimus. 

En todos los pacientes con MGG se debe 
realizar estudio de imagen de timo en el 
momento del diagnóstico. La presencia de 
timoma es indicación absoluta de timecto-
mía. Cuando no hay timoma debe plantearse 
timectomía si no hay control de síntomas con 
piridostigmina y corticoides (se debe esperar 
al menos un año tras el inicio de los síntomas, 
ya que puede haber remisión espontánea).

 • Tratamiento de la MG generalizada con Ac 
anti-MuSK:

La tasa de respuesta a anticolinesterásicos 
es menor. Si los objetivos del tratamiento no 
se cumplen con los corticoides, se iniciará 
tratamiento con inmunosupresores. Aza-
tioprina es la primera línea y rituximab la 
segunda. En las crisis de la MG por Ac anti-
MuSK las técnicas de aféresis pueden ser 
más efectivas que la Ig iv. La timectomía no 
es aconsejable.

 • Tratamiento de la MG ocular:

Los niños, en especial aquellos menores de 6 
años, deben ser tratados en estrecha colabo-

ración con un oftalmólogo debido al riesgo 
de ambliopía. La piridostigmina es el trata-
miento de primera línea, seguido de corti-
coides orales si no se cumplen los objetivos 
del tratamiento. La ptosis a menudo respon-
de mejor que la diplopia. No existe consenso 
en cuanto a la efectividad de la timectomía 
en MG ocular, pero está indicada si hay ti-
moma. Actualmente no se recomienda el 
uso de inmunosupresión o timectomía para 
reducir el riesgo de progresión de MG juve-
nil ocular a MG generalizada. Es importante 
manejar las expectativas de respuesta por 
parte de paciente y familia, evitando sobre-
tratar en caso de que la sintomatología no 
limite la actividad diaria del paciente

 • Tratamiento de las crisis miasténicas:

Requieren hospitalización urgente con ac-
ceso a cuidados intensivos cuando los pa-
cientes presenten: 

 – Disfunción bulbar significativa: impacto 
en la deglución, el habla.

 – Disfunción respiratoria significativa (la 
hipercapnia es un signo tardío).

 – Alteración de la espirometría (puede ser di-
fícil realizar o interpretar en niños <5 años).

 – Debilidad muscular progresiva de las ex-
tremidades rápidamente progresiva. 

En casos graves se recomienda una técnica 
de aféresis como primera opción, ya que el 
inicio de acción es más rápido y puede ser 
más efectivo que las Ig iv, sobre todo en 
MG por Ac anti-MuSK. Se preferirá la inmu-
noadsorción, por ser más específica y dar 
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lugar a menos efectos adversos, cuando 
se detecten ac anti-MuSK o anti-AChR. En 
las MG seronegativas se recomienda plas-
maféresis. En ambos casos se realizarán al 
menos 5 sesiones, las 3 primeras diarias y las 
2 siguientes a días alternos. Tras esto, se re-
valorará respuesta y si es necesario prolon-
gar el tratamiento. En casos leves y también 
cuando no sea posible o esté contraindicado 
el uso de técnicas de aféresis se usarán Ig iv 
(dosis total de 2 gramos a administrar en 2 
días: 1 g/24 horas). La piridostigmina pue-
de suspenderse si el niño está intubado y 
ventilado (no con ventilación no invasiva) y 
reiniciarse cuando se inicia la desconexión 
del ventilador. 

 • Tratamiento del síndrome de Lambert-
Eaton:

No existe tratamiento curativo del LEMS y 
el tratamiento es fundamentalmente sinto-
mático. El tratamiento de primera línea es 
la 3,4-diaminopiridina, que suele tolerarse 
bien y ser eficaz. Algunos estudios sugieren 
que la combinación de piridostigmina y 3,4-
DAP tiene un efecto positivo adicional. Si el 
tratamiento sintomático es insuficiente, el 
tratamiento con prednisona o con predni-
sona + azatioprina puede permitir el con-
trol de la enfermedad. La plasmaféresis y la 
administración de Ig iv tienen un efecto a 
corto plazo.
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1. INTRODUCCIÓN

Las enfermedades que afectan al nervio pe-
riférico pueden incluir alteración en nervios 
motores, sensitivos y/o autonómicos. Se han 
descrito varios mecanismos fisiopatológicos 
que dan lugar, en último término, a una alte-
ración a nivel de la mielina o del axón.

Desde el punto de vista etiológico, las neuropa-
tías se pueden clasificar en dos grandes grupos: 
neuropatías hereditarias y neuropatías adquiri-
das, entre las que podremos incluir las de base 
inmunológica/inflamatoria, las causadas por 
traumatismos, infecciones, secundarias a tóxicos 
y enfermedades sistémicas (diabetes), entre otras. 

Hablaremos específicamente por su frecuencia 
de las neuropatías hereditarias y del síndrome 
de Guillain-Barré. 

2. NEUROPATÍAS HEREDITARIAS

2.1. Introducción

Las formas hereditarias de neuropatías periféricas 
incluyen la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth 
(CMT), también llamada neuropatía hereditaria 

sensitivo-motora hereditaria (NHSM), la neuro-
patía hereditaria sensitivo-autonómica (NHSA), 
las neuropatías hereditarias motoras (NHM) y las 
neuropatías de fibras pequeñas (NFP).

El CMT es la neuropatía hereditaria más común 
con una prevalencia estimada de 1 en 2.500. 
Constituye una entidad genéticamente hetero-
génea con más de 80 genes identificados que 
codifican diferentes proteínas implicadas en 
numerosas funciones (formación, compacta-
ción y mantenimiento de mielina, conservación 
del cuerpo neuronal y del axón, formación del 
citoesqueleto, transporte axonal y la dinámica 
mitocondrial). El subtipo CMT1A, debido a du-
plicaciones en el gen PMP22, es el más frecuen-
te y representa aproximadamente el 60% de los 
que tienen un diagnóstico genético. Lo siguen 
en frecuencia el CMT ligado al cromosoma X 
(CMTX) y CMT2A. 

2.2. Clasificación

La clasificación histórica de CMT ha sido modifi-
cada con el paso de los años y se basa en la veloci-
dad de conducción (VC), patrón de herencia, edad 
de inicio de síntomas y gen específico relaciona-
do (Tabla 1). Hoy en día, la correlación fenotipo-
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genotipo tiene cada vez mayor importancia, por 
eso se está implementando el uso de una nueva 
clasificación basada en el patrón de herencia (AD, 
AR, XL, mitocondrial, esporádica); VC tipo axonal 
(Ax), desmielinizante (De) o intermedia (In); la 
descripción del fenotipo y el nombre del gen o 
genes implicados. Por ejemplo, el CMT1A causa-
do por duplicaciones en el gen PMP22 pasaría a 
denominarse AD-CMTde-PMP22dup.

2.3. Manifestaciones clínicas

Comienzan en las dos primeras décadas de 
la vida, los signos motores suelen ser los más 
relevantes. Inicialmente aparece debilidad 
distal con pies planos-valgos, hipo/arreflexia 
y posteriormente desarrollo de los signos clá-
sicos: atrofia de la musculatura intrínseca del 
pie, que conlleva deformidades del mismo 

Tabla 1. Clasificación tipos de Charcot-Marie-Tooth

Desmielinizante Axonal Intermedio

AD CMT1
Tipo CMT/Gen

AR CMT2
Tipo CMT/Gen

AD CMT-DI
Tipo CMT/Gen

CMT1A PMP22 
CMT1B MPZ 
CMT1C LITAF 
CMT1D EGR2 
CMT1E PMP22 
CMT1F NEFL 
CMT1 FBLN5

CMT2A MFN2 
CMT2B RAB7 
CMT2C TRPV4
CMT2D GARS 
CMT2E NEFL 
CMT2F HSPB1 (HSP27) 
CMT2G Desconocido
CMT2H/2K GDAP1 
CMT 2I/2J MPZ 
CMT2L HSPB8 (HSP22) 

CMT2M DNM2 
CMT2N AARS 
CMT2O DYNC1H1 
CMT2P LRSAM1 
CMT2Q DHTKD1 

CMTDIA Desconocido
CMTDIB DNM2 
CMTDIC YARS 
CMTDID MPZ 
CMTDIE IFN2
CMTDIF GNB4

AR CMT-RI

CMTRIA GDAP1
CMTRIB KARS 
CMTRIC PLEKHG5 
CMTRID COX6A1

AR CMT4
Tipo CMT/Gen

AR CMT2
Tipo CMT/Gen

CMTX ligado X
Tipo CMT/Gen

CMT4A GDAP1 
CMT4B-1 MTMR2 
CMT4B-2 MTMR13(SBF2)
CMT4C SH3TC2 
CMT4D NDRG1
CMT4E EGR2 
CMT4F PRX
CMT4G HK1
CMT4H FGD4 
CMT4J FIG4 

AR CMT 2A LMNA 
AR CMT 2B MED25 (ACID1) 
AR-CMT 2C NEFL 
AR CMT2D GDAP1 
AR CMT2E LRSAM1

CMTX1 GJB1 
CMTX2 Desconocido
CMTX3 Desconocido
CMTX4 AIFM1 
CMTX5 PRPS1 
CMTX6 PDK3

DEJERINE-SOTTAS: CMT3

Patrón herencia heterogéneo PMP22, MPZ, ERG2,PRX

AD: autosómico dominante. AR: autosómico recesivo.
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con formación de pie cavo (Figura 1), dedos 
en garra, marcha en stepagge o equina y debi-
lidad de la musculatura extensora de la mano. 
En las fases más avanzadas puede haber un 
compromiso de la función respiratoria y de la 
musculatura proximal de las extremidades. 
Dependiendo del gen responsable, el curso 
clínico de la enfermedad y su gravedad será 
variable, aunque generalmente es lentamente 
progresivo.

Existen fenotipos graves, cuyas manifestacio-
nes aparecen antes de los 2 años de vida, ca-
racterizados por ataxia, arreflexia, hipotonía, 
retraso en la adquisición de hitos motores y 
debilidad proximal. Los avances en el conoci-
miento permiten detectar cada vez más fenoti-
pos relativamente homogéneos y reconocibles, 
asociados con alteraciones genéticas concretas.

2.4. Pruebas complementarias

Estudios neurográficos: constituyen la principal 
prueba diagnóstica para confirmar la presencia 
de neuropatía y clasificarla en axonal, desmie-
linizante o intermedia. Según la velocidad de 
conducción (VC) hablaremos de CMT en:

 • Rango desmielinizante que incluirá una 
VC<38 m/s, latencias distales alargadas y 
potenciales musculares evocados (PME) de 
aspecto disgregado y duración aumentada. 
Los pacientes con estas características y una 
herencia dominante se considerarán como 
afectados de CMT1, mientras que los de he-
rencia recesiva se considerarán como CMT4.

 • Rango axonal con VC>40 m/s, latencias dis-
tales normales y PME de reducido voltaje. 
Los pacientes con estas características se 
considerarán afectados por CMT2 y podrán 

ser catalogados según el tipo de herencia 
como dominantes o recesivos.

 • Rango intermedio: VC con valores interme-
dios entre 35 y 45 m/s. Dentro de este gru-
po, la entidad más relevante la constituye 
el CMTX1, que asocia una herencia ligada 
al cromosoma X. 

El electromiograma permitirá detectar signos 
de denervación y afectación neuronoaxonal y 
complementará la fisiopatología de la neuro-
patía.

Estudios genéticos: la orientación del estudio 
genético se basará en las características clíni-
cas, neurofisiológicas y patrón de herencia. En 
las formas desmielinizantes, dado que el CMT 
por duplicación de PMP22 supone el 70% de 
los casos, se recomienda que el primer estudio 
genético sea un MLPA de PMP22. En el resto 
de casos, se recomienda estudio simultáneo 
de genes asociados a neuropatías hereditarias 
mediante panel de genes o whole-exome se-
quencing (WES), según disponibilidad.

La biopsia de nervio se realizará de forma ex-
cepcional en pacientes pediátricos.

Figura 1. Pie cavo

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Neuropatías hereditarias y síndrome de Guillain-Barré

200

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

2.5. Aproximación diagnóstica

Para llegar al diagnóstico es fundamental ha-
cer una buena historia clínica presentando es-
pecial atención a los antecedentes familiares, 
exploración física y completar el abordaje con 
la realización de estudios neurográficos en el 
paciente y, en ocasiones, a los familiares. 

Dentro de los subtipos de CMT más destacados 
se encuentran:

 • CMT1A: es la causa más frecuente de CMT. 
Se debe a la duplicación del gen PMP22 de 
herencia autosómica dominante que cau-
sa un daño en la estabilización y compac-
tación de la mielina, originando una neu-
ropatía sensitivo-motora desmielinizante. 
En general, su progresión es más lenta en 
comparación con otras formas de CMT, 
con mayor afectación de extremidades in-
feriores que superiores. La mayoría de los 
pacientes permanecen ambulantes duran-
te toda su vida, aunque existe variabilidad 
en progresión. Mutaciones puntuales en 
PMP22 se expresan en formas clínicas más 
graves, englobándose dentro del síndrome 
de Dejerine-Sottas. La deleción PMP22 es 
responsable de la neuropatía hereditaria 
sensible a la presión (NHSP), que cursa con 
episodios de parálisis desencadenadas por 
la compresión sobre los puntos nerviosos 
anatómicamente más expuestos.

 • CMT2A: se caracteriza por presentar una 
neuropatía axonal secundaria a mutaciones 
en el gen mitofusina MFN2 relacionado con 
la fusión mitocondrial. Herencia autosómica 
dominante en la mayoría de los casos. Es la 
principal causa de CMT2 y presenta un feno-
tipo clínico muy amplio. Puede acompañar-

se de hipoacusia neurosensorial, atrofia óp-
tica y, en algunos casos, atrofia de cerebelo, 
paraparesia espástica (signos piramidales, 
hipertonía, hiperreflexia) y déficit cognitivo.

 • CMTX1: se caracteriza por una neuropatía 
con VC en rango intermedio, un patrón de 
herencia dominante ligado a X y es debido 
a mutaciones en GJB1 que codifica para la 
proteína conexina 32. Es la causa más fre-
cuente de CMT ligado al X. Los hombres pre-
sentan una clínica más grave que las muje-
res, pudiendo iniciarse ya en la infancia o 
adolescencia con manifestaciones sistémi-
cas como sordera, cataratas, déficit cogniti-
vo y afectación intermitente de la sustancia 
blanca del sistema nervioso central.

 • Enfermedad de Dejerine-Sottas (previamen-
te denominada CMT3): forma rara y grave de 
neuropatía caracterizada por hipomieliniza-
ción congénita, VC muy reducidas (<12 m/s) e 
inicio a edad muy precoz. Algunos de los genes 
relacionados son PMP22 (mutación puntual), 
MPZ, ERG2, PRX; con herencia heterogénea.

Debemos plantear el diagnóstico diferencial de 
CMT con trastornos que cursen con neuropa-
tía asociada como enfermedades sistémicas-
degenerativas, enfermedades metabólicas 
(enfermedad Refsum, Krabe...), otros tipos de 
neuropatía hereditaria, miopatías distales, 
paraparesia espástica hereditaria y trastornos 
adquiridos (Tabla 2).

2.6. Tratamiento

Actualmente no hay una terapia curativa para el 
CMT y el tratamiento es fundamentalmente sin-
tomático. La fisioterapia y el uso de férulas anti-
equino constituyen los pilares del tratamiento. 
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Las correcciones quirúrgicas pueden practicarse 
inicialmente si se precisa a nivel de tendones 
y partes blandas, siendo mínimamente invasi-
vos. Intervenciones más agresivas se realizarán 
al final de la pubertad, valorando previamente la 
agresividad de la intervención frente al beneficio 
esperado. 

3. SÍNDROME DE GUILLAIN-BARRÉ

3.1. Introducción

El síndrome de Guillain-Barré (SGB) es una po-
lineuropatía aguda adquirida inmunomediada 
que se caracteriza por una debilidad simétrica, 

rápidamente progresiva, de comienzo distal en 
extremidades inferiores y avance proximal. Es 
la causa más común de parálisis flácida aguda 
en niños sanos, con una incidencia anual de 
0,34 a 1,34 casos/100.000 personas menores 
de 18 años.

En 2/3 de los casos está presente el antece-
dente de infección respiratoria o gastroin-
testinal las 2-3 semanas previas. Se cree 
que estas infecciones suponen el trigger que 
producirá la respuesta inmune y con ello, el 
daño en los nervios periféricos (mielina y/o 
axón), produciendo como resultado final una 
polineuropatía aguda. La infección por Cam-
pylobacter jejuni es la más comúnmente iden-
tificada (30%). Otras infecciones precipitantes 
incluyen citomegalovirus, virus Epstein-Barr, 
Myclopasma pneumoniae, infecciones in-
fluenza-like y VIH. 

3.2. Manifestaciones clínicas

La debilidad de inicio distal en pies y rápida-
mente progresiva ascendente es la caracte-
rística clínica principal del SGB. Esta puede 
ascender en horas o días, llegando a afectar 
los brazos y en casos graves la musculatura res-
piratoria. Los síntomas sensitivos como dolor, 
parestesias, irritabilidad refleja del nervio, etc., 
pueden estar presentes. En niños menores de 6 
años predomina al inicio el dolor (en espalda y 
piernas) y el rechazo de la marcha. Exploración 
física: debilidad simétrica con disminución o 
ausencia de reflejos y alteración de la marcha. 
La disfunción autonómica ocurre en la mitad de 
los casos y puede incluir: arritmias, hipotensión 
ortostática, hipertensión, íleo paralítico, globo 
vesical y alteración en la sudoración. Muchas 
veces, síntomas precoces atípicos dificultan el 
diagnóstico.

Tabla 2. Diagnóstico diferencial Charcot-Marie-Tooth

Diagnóstico diferencial CMT

Enfermedades sistémicas:
Diabetes mellitus, hipotiroidismo, neuropatía del enfermo 
crítico, neuropatía urémica, amiloidosis, VIH, deficiencias 
de vitaminas (B12, E, tiamina), enfermedad de Lyme, 
paraneoplasia, gammapatía monoclonal

Tóxicos: alcohol, metales pesados, quimioterapia (Vincristina) 
y otros fármacos

Otras neuropatías hereditarias:
NHM, NHSA, NFP
Porfiria
Enfermedades metabólicas: Krabbe, Refsum, leucodistrofia 
metacromática, adrenoleucodistrofia, enfermedades 
mitocondriales (NARP, MNGIE)
Ataxias hereditarias: ataxia de Friedreich
Paraparesia espástica hereditaria

Autoinmune: síndrome de Guillain-Barré, polineuropatía 
inflamatoria desmielinizante crónica

Ambientales: exposición al frío, vibración o hipoxemia

Miopatías distales

NHM: neuropatía hereditaria motora; NHSA: neuropatía 
hereditaria sensitivo-autonómica (NHSA); NFP: neuropa-
tías de fibras pequeñas; NARP: neuropatía sensitivo-moto-
ra, ataxia y retinopatía pigmentaria; MNGIE: mitochondrial 
neurogastrointestinal encephalomyopathy.
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Más del 90% de los pacientes llegan al máximo 
de afectación entre las 2 y 4 semanas del debut. 
Seguido de una fase de meseta (desde días has-
ta varias semanas o meses) que se continúa con 
una fase de recuperación generalmente mucho 
más lenta. Para poder establecer el grado de 
disfunción de estos pacientes se ha utilizado 
la escala de clasificación clínica de Paradiso 
modificada por Hughes (Figura 2).

En los casos en los cuales la afectación se pro-
longue más allá de las 4 semanas continuando 
su progreso hasta pasadas 8 semanas, nos en-
contraremos ante una polineuropatía desmie-
linizante inflamatoria crónica (chronic inflam-
matory demyelinating polyneuropathy, CIDP). 
Esta división temporal puede ser confusa y en 
ocasiones solo la evolución del paciente puede 
clarificar si estamos ante una CIDP. La CIDP es 
rara en edad pediátrica.

3.3. Pruebas complementarias

No hay ningún estudio complementario que 
pueda confirmar o descartar el diagnóstico, so-
bre todo al inicio del cuadro. El diagnóstico se 
basará en la historia clínica y la exploración física 
apoyándonos en estudios de líquido cefalorra-
quídeo (LCR), electrofisiológicos, de imagen, an-
ticuerpos y la exclusión de diagnósticos alterna-
tivos (Tabla 3). En ningún caso la realización de 
estudios debe retrasar el inicio del tratamiento.

LCR: suele revelar una disociación albumino cito-
lógica con elevación de proteínas (>45 mg/dl) y 
recuento celular normal. Este hallazgo está pre-
sente en el 50-66% de los pacientes en la primera 
semana de los síntomas.

Estudios neurofisiológicos: útiles en el diag-
nóstico de casos clínicamente difíciles, se trata 

Figura 2. Algoritmo de tratamiento y escala de clasificación clínica de Paradiso

Ingreso

Escala de gravedad SGB

Escala <4, síntomas 
leves o estables

Inmunoglobulinas iv 
400 mg/kg/día, 5 días

Escala ≥4, debilidad progresiva 
rápida, afectación extremidades 

superiores, disfunción bulbar

Ingreso UCI

Plasmaféresis

Sospecha clínica de SGB
(LCR ± neurofisiología ± RM ± Ac)

Escala de gravedad clínica de Paradiso
1 Paciente sano, normal.
2 Síntomas y signos leves, pero que le permiten caminar.
3 Puede caminar más de 5 metros sin ayuda ni apoyo, 

pero no saltar ni realizar actividades para su cuidado 
personal.

4 Puede caminar más de 5 metros con ayuda o apoyo.
5 No puede caminar.
6 Ventilación asistida a tiempo parcial o total.
7 Fallece.

RM: resonancia magnética medular; Ac: anticuerpos antigangliósido.
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de la prueba más sensible y específica para el 
diagnóstico de SGB y establece la fisiopatología 
del cuadro. Las formas desmielinizantes pueden 
mostrar bloqueos motores, enlentecimiento de 
la VC motora y sensitiva, dispersión temporal y 
prolongación de latencias distales. Las formas 
axonales muestran disminución de la amplitud 
motora, con VC normales. También se debe in-
cluir el estudio de ondas F dentro de las explo-
raciones a realizar. En fases precoces, la valora-
ción mediante estudio neurofisiológico puede 
ser normal y no excluye el diagnóstico de SGB.

Resonancia magnética medular con contraste: 
de utilidad en casos dudosos o para descartar 
otras patologías. Durante las primeras semanas 

se puede observar un realce de las raíces nervio-
sas que puede ser difuso, localizado en la raíz 
anterior del nervio o en la raíz dorsal. La sensi-
bilidad es de más del 90%, pero puede verse en 
otras patologías (radiculopatía relacionada con 
VIH, infección por CMV, CIDP, aracnoiditis, sar-
coidosis y ciertas enfermedades metabólicas).

Anticuerpos antigangliósidos séricos: se de-
tectan aproximadamente en el 50% del total 
de los casos, aunque son más frecuentes en 
algunos subtipos. 

Otros estudios analíticos: serologías o cultivos 
para investigar el germen relacionado (Cam-
pylobacter jejuni, CMV, VEB, Haemophilus).

Tabla 3. Criterios diagnósticos SGB

Criterios necesarios para el diagnóstico

• Debilidad motora progresiva de más de un miembro.
• Arreflexia o hiporreflexia marcada.

Criterios que avalan firmemente el diagnóstico

• Progresión a lo largo de días o semanas.
• Relativa simetría.
• Pérdida leve de la sensibilidad.
• Comienzo con dolor o malestar de una extremidad.
• Compromiso de nervios craneanos. 
• Comienzo de la recuperación a las 2-4 semanas de detenerse la progresión.
• Trastorno funcional autonómico.
• Ausencia de fiebre al comienzo de la evolución.
• Aumento del nivel de proteínas en el LCR una semana después de la aparición de los síntomas.
• Electrodiagnóstico anormal con conducción más lenta u ondas F prolongadas.

Criterios que hacen dudar del diagnóstico: Criterios que excluyen el diagnóstico:

• Nivel sensitivo.
• Asimetría marcada y persistente.
• Disfunción vesical o intestinal persistente.
• Más de 50 células/mm3 en el LCR.
• Presencia de PMN en LCR. 
• Niveles sensitivos agudos.

• Diagnóstico de botulismo, miastenia, poliomielitis o neuropatía toxica.
• Metabolismo anormal de las porfirinas.
• Difteria reciente.
• Síndrome sensitivo puro sin debilidad.
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3.4. Clasificación del SGB

Distinguimos diferentes subtipos de SGB:

 • Poliradiculopatía aguda inflamatoria des-
mielinizante (acute inflammatory demye-
linating polyneuropathy, AIDP): es el más 
común (85-90% de los casos) y cursa con 
clínica clásica de parálisis ascendente.

 • Neuropatía axonal motora aguda (acute 
motor axonal neuropathy, AMAN): afecta-
ción exclusiva de los nervios motores. Los 
síntomas son similares a la AIDP, pero evolu-
ciona con más frecuencia a fallo respiratorio 
precisando ventilación asistida.

 • Neuropatía axonal motor-sensitiva aguda 
(acute motor sensory axonal neuropathy, 
AMSAN): lesiones axonales con afectación 
de fibras motoras y sensitivas. Presentan 
más síntomas sensitivos. Curso clínico más 
prolongado y severo, raro en niños.

 • Síndrome de Miller Fisher (MFS): se caracte-
riza por la tríada de oftalmoplejia externa, 
ataxia y debilidad muscular con arreflexia. 
Se relaciona con mayor frecuencia con la 
presencia de anticuerpos anti-GQ1b.

 • Otros subtipos: encefalitis de Bickerstaff, 
debilidad faringocervicobraquial, polineu-
ritis craneal, pandisautonomía aguda, SGB 
puramente sensitivo, parálisis del VI par y 
radiculopatía lumbar bilateral.

3.5. Tratamiento

Todo paciente con sospecha de SGB deberá 
ingresar en un hospital para confirmar diag-
nóstico y monitorización. Los pacientes leves 

pueden ser manejados en una planta general 
y los más afectados en una UCI (criterios UCI: 
cuadriparesia flácida, debilidad rápidamente 
progresiva, reducción de la capacidad vital 
(<20 ml/kg), parálisis bulbar e inestabilidad 
autonómica significativa). La hospitalización 
se debe mantener hasta que la enfermedad 
esté claramente estabilizada o en fase de re-
cuperación.

Las principales terapias son las inmunoglobuli-
nas (IVIG) y la plasmaféresis (Figura 2). Ambas 
han demostrado similar eficacia. Recientemen-
te se ha descrito la utilidad de otras técnicas 
como la inmunoadsorción. Los glucocorticoides 
no han demostrado beneficios. El inicio precoz 
de tratamiento está relacionado con una mejor 
respuesta. 

Inmunoglobulinas: se cree que actúan supri-
miendo la respuesta inflamatoria e inmunita-
ria. La dosis total de tratamiento es de 2 g/kg, 
que se puede administrar con dosis de 1 g/kg/
día durante 2 dos días o 400 mg/kg/día durante 
5 días. Algunos estudios describen un mayor 
riesgo de recaída con el uso de pautas de 2 días. 
Normalmente se administra un solo ciclo de in-
munoglobulinas. Algunos estudios publicados 
sugieren la administración de un segundo ciclo 
en casos con escasa mejoría. 

Técnicas de recambio plasmático:

 • Plasmaféresis: se basa en la retirada de 
los anticuerpos circulantes que producen 
el daño nervioso. Debido al coste, riesgo y 
molestias al paciente no se usa en pacientes 
ambulatorios con síntomas leves o estables 
y se priorizará el tratamiento con IVIG. Se 
debe tener en cuenta que tras el tratamien-
to los niveles de inmunoglobulinas pueden 
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bajar hasta un 30-40%. Las complicaciones 
dependen de la condición del paciente, el 
número de recambios, el fluido de reempla-
zo y el acceso venoso. 

 • Inmunoadsorción: esta técnica se basa en 
la extracción de sangre completa y su paso 
por un filtro absorbiendo distintos factores 
humorales de forma selectiva, sobre todo 
inmunoglobulinas G. Una vez completado 
este proceso, la sangre filtrada se devuelve 
al paciente. No está disponible por el mo-
mento en todos los hospitales. 
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1. INTRODUCCIÓN

La patología medular de presentación aguda es 
una emergencia neuropediátrica y por ello es 
fundamental conocer las posibles etiologías y 
realizar una historia clínica y una exploración 
física detalladas. Ante lesiones medulares en-
contramos cuadros de debilidad parcial o com-
pleta de las piernas (paraparesia/paraplejia) y 
de debilidad parcial o completa de los cuatro 
miembros (tetraparesia/tetraplejia). 

Según la velocidad de instauración de la sinto-
matología se distinguen mielopatías agudas y 
subagudas o crónicas. Las mielopatías agudas, 
en ausencia de causa traumática, son debidas 
a compresión medular y mielitis; y las mielopa-
tías subagudas o crónicas son frecuentemen-
te secundarias a malformaciones congénitas y 
tumores. En cuanto a las causas traumáticas, 
cabe destacar los partos con presentación de 
nalgas e hiperextensión cefálica mayor del 
90%, ya que tienen un riesgo superior al 70% 
de lesión medular a nivel cervical inferior y 
dorsal superior, y los traumatismos por acci-
dentes, por lo que es importante recordar que 
todo niño involucrado en un politraumatismo 
presenta una lesión medular hasta que se des-
carte esta posibilidad. 

2. RECUERDO ANATÓMICO

La médula espinal se encuentra dentro del saco 
dural. Es una estructura tubular que se localiza 
entre el agujero magno y el cono medular, si-
tuado inicialmente en niveles inferiores, y que 
va ascendiendo hasta alcanzar, en torno a los 
12 años, la posición adulta en L1. Está cubierta 
por las meninges (duramadre, aracnoides y pia-
madre). Las raíces ventrales emergen del surco 
anterolateral, con la 2.ª motoneurona en el asta 
anterior, y las posteriores llegan a la médula en 
el surco posterolateral, con el soma en el gan-
glio raquídeo. Presenta dos engrosamientos 
en relación con la inervación de los miembros: 
a nivel C5-T1 (inervación de miembros supe-
riores) y T9-L2 (miembros inferiores y pelvis). 
Está dividida en 31 segmentos: 8 cervicales, 12 
torácicos, 5 lumbares, 5 sacros y 1 segmento 
coccígeo, a partir de los cuales surgen los ner-
vios espinales, tras la unión de ambas raíces. 
Así, se conoce como miotoma al conjunto de 
músculos inervados por un mismo nervio espi-
nal, y como dermatoma al área de piel inervado 
por un mismo nervio espinal. Cabe destacar los 
siguientes dermatomas con valor localizador: 
D5 mamila, D10 ombligo y L1 ingle. Desde el 
cono medular, se extiende el filum terminalis, 
uniéndose al primer segmento coccígeo. 
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En la médula, la sustancia gris se encuentra 
central, con una distribución en forma de H (en 
las astas posteriores reciben aferencias sensi-
tivas de las raíces posteriores, las anteriores 
contienen neuronas motoras y las laterales 
contienen núcleos autonómicos e interneuro-
nas). La sustancia blanca se sitúa en la periferia, 
formando los haces espinotalámicos, corticoes-
pinales y posteriores. Sus fibras presentan una 
distribución somatotópica, distribuyéndose de 
lateral a medial información sacra, lumbar, to-
rácica y cervical en los haces espinotalámicos y 
corticoespinales, y una distribución de medial 
a lateral información sacra, lumbar, torácica y 
cervical en los cordones posteriores (Figura 1). 

 • Haz corticoespinal o piramidal (HCE). Es 
un tracto descendente, compuesto por los 
axones que provienen de las primeras mo-
toneuronas de la corteza motora primaria 
(50%), la corteza premotora, el área motora 
suplementaria y la corteza sensitiva. En la 
pirámide se decusan el 75-90% de las fibras, 
componiendo el HCE lateral; el 10-25% no 
decusado forma el HCE anterior, que se de-
cusa en el mismo segmento medular sobre 
el que actúan (Figura 2). 

 • Haz espinotalámico (HET). Es un tracto as-
cendente que transporta información sobre 
el dolor, la temperatura y el tacto grosero. 
Llega a la médula por la raíz posterior, en 
el asta posterior realiza sinapsis y esta se-
gunda neurona se decusa en el mismo nivel, 
formando el HET (Figura 3).

 • Cordón posterior (CP). Es un tracto ascen-
dente que transporta información sobre 
propiocepción, sensibilidad vibratoria y tac-
to fino. Se divide en tracto medial o gracilis 
(lleva información sobre la región inferior 

del tronco y las extremidades inferiores) 
y el lateral o cuneatus (sensibilidad de las 
extremidades superiores y de la región su-
perior del tronco). Sus fibras proceden del 
ganglio de la raíz dorsal y ascienden ipsi-
lateralmente hasta que hacen sinapsis en 
los núcleos grácil y cuneiforme, situados en 
la parte inferior del bulbo raquídeo, donde 
decusan (Figura 4).

3. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

A continuación se define la sintomatología pre-
sente en las lesiones medulares y se describen 
los principales síndromes medulares agudos 
(Tabla 1), por ser su identificación precoz de 
vital importancia para un adecuado manejo:

 • Signos de primera y segunda motoneuro-
na. Si se lesiona el haz piramidal (corteza, 
tronco encefálico o médula) aparecerán 
signos de primera motoneurona: espasti-
cidad, tono muscular mantenido, reflejos 
osteotendinosos (ROT) aumentados, signo 
de Babinski, debilidad mayor en extensión 
en miembros superiores y en flexión en in-
feriores, y ausencia de fasciculaciones. En 
cambio, en lesiones situadas en el asta an-
terior o posterior (raíces, nervios espinales 
o plexos) los signos serán de segunda moto-
neurona: parálisis flácida de los segmentos 
implicados, atrofia muscular, ROT abolidos, 
ausencia de signo de Babinski y presencia 
de fasciculaciones. Las lesiones en el cono 
medular producen manifestaciones mixtas.

 • Signos sensitivos. Las lesiones medulares 
presentan alteración de la sensibilidad ter-
moalgésica (contralateral) y propioceptiva 
(ipsilateral) por debajo del nivel lesional. La 
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Figura 1. Corte transversal médula

Figura 2. Haz corticoespinal Figura 3. Haz espinotalámico Figura 4. Cordones posteriores
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sensibilidad algésica es la más útil para lo-
calizar la lesión.

 • Afectación esfinteriana y sexual. La afecta-
ción medular puede causar problemas de 

almacenamiento y vaciado de vejiga, desa-
rrollando secundariamente hidronefrosis, 
insuficiencia renal, infecciones urinarias 
de repetición y disreflexia autonómica, e 
incontinencia fecal, asociando íleo paralíti-

Tabla 1. Síndrome medular agudo. Presentación clínica y causas. 

Tipo Localización  
de la lesión Tractos involucrados Clínica Causas

Completo Sección medular 
completa

Todos Disfunción motora, sensorial y 
autonómica debajo de la lesión

Traumatismo
Inflamación

Central
• Pequeña

• Amplia 

• Comisura anterior

• HET, HCE, fibras 
autonómicas y 
astas anteriores

• Cerca canal medular

• Lesión central 
amplia

• Déficit sensorial disociado: pérdida 
de dolor y tempertura, vibración y 
posición preservados

• Afectación motora y autonómica por 
debajo de la lesión

Siringomielia, 
tumor intramedular, 
traumatismo 
(hiperextensión 
cervical)

Anterior Astas anteriores, 
HCE, HET y 
autonómicos

Dos tercios anteriores 
de la médula

• Debilidad aguda flácida bilateral, 
pérdida de sensibilidad termoalgésica 
y control de esfínteres. Disfunción 
autonómica. 

• Propiocepción preservada

Oclusión arteria 
espinal anterior

Posterior • Ambos CP
• Lesiones anchas: 

HCE y fibras 
autonómicas

Tercio dorsal de la 
médula

• Pérdida bilateral de tacto fino y 
de las sensibilidades vibratoria y 
propioceptiva

• Ataxia sensitiva (Romberg +)

Déficit vitamina B12 o 
cobre, desmielinizante, 
tabes dorsal, VIH, 
metástasis epidural 

Síndrome de 
Brown-Séquard 
o hemisección 
medular

• Ipsilateral: HCE 
y CP

• Contralateral: HET

Hemimédula Déficit motor e hipoestesia posicional 
y vibratoria ipsilateral junto a 
hipoestesia tactoalgésica contralateral

Desmielinizante, 
compresión, 
traumatismo

Cono medular Segmentos 
lumbosacros de la 
médula, salida fibras 
autonómicas

Secciones medulares 
entre vértebras T12 
y L2

Disfunción esfinteriana precoz (vejiga 
o recto), 
pérdida sensorial en silla de montar, 
paraparesia

Inflamación,
herniación discal, 
traumatismo, tumores

Cola de caballo Lesiones que 
comprimen o 
afectan a las raíces 
nerviosas de la 
cauda equina

Raíces nerviosas 
lumbosacras

Parálisis flácida asimétrica de 
miembros inferiores, pérdida sensorial 
en la distribución de las raíces afectas, 
disfunción vesical y arreflexia

Herniación discal, 
aracnoiditis, tumor, 
estenosis de canal 

Afectación de haz 
o cordón aislado

Haz piramidal o 
cordón posterior

Déficit motor o hipoestesia posicional 
y vibratoria 

Déficit vitamina 
B12, mielopatía 
desmielinizante

HET: tracto espinotalámico, s-tractos espinotalámicos); HCE: tracto corticoespinal, s-tractos corticoespinales; CP: tracto 
posterior, s- tractos posteriores.
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co, ulcus gástrico, hemorroides y disreflexia 
autonómica. 

 • Shock medular. Es una situación transitoria 
de ausencia de función medular tras una le-
sión medular aguda y grave, caracterizada 
por parálisis fláccida, arreflexia y anestesia 
por debajo de la lesión. La recuperación se 
identifica por reaparición de ROT y aumento 
de tono o espasticidad, y se inicia en torno a 
la tercera semana de evolución. 

 • Shock neurogénico. Consiste en hipoten-
sión y tendencia a la bradicardia, secun-
darias a una lesión del sistema simpático 
paravertebral torácico. Es importante te-
nerla en cuenta en niños que han sufrido 
un politraumatismo y presentan hipoten-
sión con mala respuesta a expansiones de 
volumen. 

4. ETIOLOGÍA

La cronología en la aparición de las manifes-
taciones clínicas ayuda a establecer la causa 
de la lesión y la urgencia en su abordaje diag-
nóstico y terapéutico. Así, las mielopatías se 
dividen en: 

 • Agudas. El déficit se instaura en minutos u 
horas y, generalmente, se inicia con una fase 
de shock medular. 

 • Subagudas. El déficit se instaura en días. 
También pueden presentarse con una fase 
de shock medular. 

 • Crónicas. El déficit se instaura en semanas 
o meses.

Las principales causas de mielopatía en fun-
ción de su cronología de aparición se exponen 
a continuación. 

4.1. Mielopatías agudas

4.1.1. Inflamatorias

Ver Tabla 2 para el diagnóstico diferencial.

Definición de mielitis transversa aguda idiopática 
(MTA). Es un síndrome medular inmunomediado 
que se manifiesta con síntomas motores, sensi-
tivos y disautonómicos de instauración relativa-
mente abrupta. Se asocia a dolor hasta en el 60% 
de los casos. El término transversa no hace refe-
rencia a la extensión, sino a la alteración sensiti-
va en banda que se produce por el nivel sensitivo. 
Predomina en niñas, con picos de incidencia de 
0-2 años y 5-17 años. Supone el 20% de todos los 
síndromes desmielinizantes en Pediatría. Suele 
estar precedida por una infección banal 3 sema-
nas antes, y en otras ocasiones por traumatismos 
leves, vacunas o reacciones alérgicas. Para rea-
lizar el diagnóstico diferencial de sus causas es 
imprescindible realizar una RM cerebral, estudiar 
BOC e índice de IgG en LCR, así como determinar 
anticuerpos específicos. Actualmente se pue-
den determinar los anticuerpos antiaquaporina 
(AQP4) y antiglicoproteína de la mielina de los 
oligodendrocitos (MOG). La identificación de 
nuevos anticuerpos en el futuro podría modificar 
la clasificación nosológica actual. 

 • Desmielinizantes

 – Encefalomielitis aguda diseminada 
(EMAD). Es una enfermedad desmielini-
zante monofásica y multifocal típica de 
niños y adultos jóvenes. Suele estar pre-
cedida de un cuadro infeccioso banal y 
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ser multifocal. Siempre se acompaña de 
encefalopatía. Excepcionalmente puede 
ser multifásica (2 episodios de EMAD 
separados al menos 3 meses), pero con 
3 o más episodios hay que replantear el 
diagnóstico. De hecho, en el seguimiento 
posterior, el 25% de los pacientes cumple 
criterios de EM. 

 – Esclerosis múltiple (EM). Se caracteriza 
por episodios inflamatorios recurrentes 
del sistema nervioso central (SNC). Me-
nos del 5% de los pacientes debutan en 

la infancia y en el 10% el primer brote es 
una MTA. La lesión medular se extiende 
menos de 2 segmentos vertebrales. La 
mielopatía suele ser incompleta, lo que se 
traduce en sintomatología asimétrica. En 
la fase aguda, las lesiones en la RM captan 
contraste en forma de anillo, nódulo o sal-
picada. Ante una primera lesión medular, 
la existencia de 2 o más lesiones cerebra-
les en la RM cerebral implica un riesgo del 
88% de evolución a EM en los siguientes 
20 años, mientras que si la neuroimagen 
es normal, el riesgo disminuye a un 19%. 

Tabla 2. Claves diagnósticas de las principales mielitis agudas inflamatorias.

EMAD EM NMOSD PFA

Infección vírica previa +++ + + ++

Evolución neurológica Días/Semanas Crónica Aguda/Crónica Horas/Días

Clínica: 
• Déficit motor
• Déficit sensitivo
• Disfunción esfinteriana
• Encefalopatía 

Frecuente 
Frecuente
Frecuente 
Sí 

Frecuente
Frecuente
No frecuente
No 

Frecuente 
Presente
Presente
No

Siempre 
Mínimo 
Posible 
No

LCR
• Leucocitos
• Proteínas
• BOC
• Índice IgG
Suero
• Anti-MOG
• Anti-AQP4

+/++
Normal a ↑
-/+
Elevado

+

+
Normal 
90%
60% elevado

++
Normal a ↑
15%
No elevado

+
+

++
Normal a ↑
-
-

-
-

RM
• Espinal

• Cerebral

Lesiones amplias  
y confluyentes de SB
Lesiones amplias y 
confluyentes de SB y GB

< 2 segmentos, periféricos, 
haces P y L
SB periventricular, 
yuxtacortical, infratentorial 

> 3 segm/l. 
periféricas
60% NO, HT y TE

Lesión extensa de SG 
y edema (precoz)
TE (puente)

EMG/ENG anomalías No No No Presentes

EMAD: encefalomielitis aguda diseminada; EM: esclerosis múltiple; NMOSD: trastorno del espectro neuromielitis óptica; 
PFA: parálisis fláccida aguda; TE: troncoencéfalo; HT: hipotálamo; SG: sustancia gris; GB: ganglios de la base; SB: sustancia 
blanca; NO: nervio óptico; L: lesión; Segm: segmentos.
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 – Trastorno del espectro neuromielitis ópti-
ca (Neuromyelitis optica spectrum disor-
der, NMOSD). Es una enfermedad infla-
matoria recurrente del SNC que afecta 
especialmente a los nervios ópticos y a 
la médula espinal, así como a otras áreas 
cerebrales (hipotálamo, área postrema y 
sustancia gris periacueductal). El 3-5% 
de los casos debuta en la infancia y el 
30-50% lo hace con una MTA. La lesión 
se extiende más de 3 segmentos ver-
tebrales, aunque puede haber mielitis 
extensa (EMAD) y, hasta en el 15%, EM. 
Está ampliamente asociada con otras 
enfermedades autoinmunes. Aunque 
el biomarcador clásico de la NMOSD 
han sido los anti-AQP4 en suero, en la 
infancia hay una alta prevalencia de 
detección de anti-MOG (NMOSD-like). 
Los casos seronegativos se diagnos-
tican mediante criterios clínicos y de  
neuroimagen. 

 – Síndromes asociados a anticuerpos anti-
MOG. El 50% se producen tras una infección 
vírica. Las manifestaciones clínicas en niños 
abarcan EMAD, neuritis óptica, mielitis agu-
da y NMOSD-like. Solo el 9% están asocia-
dos a otras enfermedades autoinmunes. 
La persistencia de anti-MOG en suero se 
relaciona con el riesgo de recurrencia.

 • Infecciosas

 – Parálisis fláccida aguda (PFA). Es la afec-
tación del asta anterior de la médula a 
los 3-5 días de una infección viral. Por la 
similitud con la poliomielitis también se 
habla de polio-like. Puede asociar rigidez 
de cuello y dolor antes o junto con la apa-
rición de la debilidad y la arreflexia. Suele 

tener un inicio asimétrico y es posible la 
implicación del troncoencéfalo (pares cra-
neales, función bulbar), sin afectación de 
funciones superiores. Desde 2014, se ha 
visto incrementada su incidencia debido 
a la infección por los enterovirus D68 y 
A71. El mecanismo patogénico es infec-
cioso e inflamatorio.

 – Mielitis infecciosa aguda por virus, bac-
terias, hongos o parásitos. Se asocia a 
meningismo, fiebre y, en ocasiones, rash 
cutáneo específico (Lyme, herpes zóster, 
rash vesiculoso peribucal y palmo plan-
tar del enterovirus 71). Es importante 
conocer los patógenos endémicos de 
cada zona, la inmunocompetencia del 
paciente y el ambiente epidémico fami-
liar. El LCR es inflamatorio (pleocitosis con 
neutrofilia, elevación de proteínas e hipo-
glucorraquia). La identificación del agen-
te causal mediante PCR es el método más 
sensible para su diagnóstico.

 • Asociadas a enfermedad sistémica

Como lupus eritematoso sistémico, enfer-
medad de Sjögren, síndrome antifosfolípi-
do, sarcoidosis o enfermedad de Beçhet. Son 
poco frecuentes en niños, pero estas enfer-
medades pueden debutar con afectación del 
SNC, por lo que se deben tener en cuenta 
en el diagnóstico diferencial de las mielitis 
antes de considerarlas idiopáticas. Para su 
diagnóstico deben cumplir unos criterios 
clínico-analíticos específicos. 

 • Idiopáticas 

Suponen la causa más frecuente, una vez 
descartadas el resto de las entidades. 
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4.1.2. No inflamatorias

 • Traumatismo medular (ver shock medular) 

En este apartado cabe destacar el concep-
to de SCIWORA (Spinal Cord Injury Without 
Radiographic Abnormality). Es una lesión 
medular traumática sin anomalías radioló-
gicas. Es un tipo de lesión casi exclusiva de 
los niños, por ser mayor en ellos la movilidad 
de la columna y el nivel de unión del conti-
nente osteoligamentoso. 

 • Vascular

La vascularización medular depende de la 
arteria espinal anterior y dos arterias espi-
nales posteriores y sus ramas penetrantes. 
Las alteraciones en la vascularización pre-
sentan imágenes similares a las mielitis. 
Pueden ser lesiones hemorrágicas o isqué-
micas y arteriales o venosas: 

 – Isquemia medular. Es poco frecuente en 
niños. El infarto de la arteria espinal ante-
rior produce un síndrome medular ante-
rior devastador, en el que la sintomatolo-
gía evoluciona en minutos. Otra causa de 
isquemia medular es la vasculitis. 

 – Malformaciones vasculares (malforma-
ción arteriovenosa, fístulas arterioveno-
sas durales, cavernomas y telangiectasias 
capilares). Pueden presentar un curso 
agudo, subagudo o intermitente.

 – Embolismo fibrocartilaginoso. Se debe a 
la embolización del núcleo pulposo del 
disco intervertebral que obstruye el flujo 
vascular. Se desencadena por traumatis-
mos y esfuerzos. 

 – Hemorragia medular. Secundaria a una 
rotura vascular, aunque en ocasiones se 
debe a un infarto venoso hemorrágico. 

4.2. Mielopatías subagudas/crónicas

 • Compresión medular

 – Extrínseca. Tumores (sarcoma de Ewing, 
neuroblastoma y linfoma de Hodgkin), 
hematomas epidurales, abscesos espi-
nales y malformaciones.

 – Intrínseca

 ° Tumores intramedulares y extramedu-
lares intradurales (gliomas, neurofibro-
mas y meningiomas). La persistencia de 
captación de gadolinio meses después 
de tratar una mielitis debe hacer sospe-
char una neoplasia.

 ° Malformaciones medulares (disrafismo 
espinal). 

 • Enfermedades degenerativas genéticas

Paraplejia espástica familiar (aislada o aso-
ciada a otros trastornos neurológicos) y 
ataxia de Friedreich (aunque la mielopatía 
está enmascarada por el resto de las mani-
festaciones de la enfermedad).

 • Errores innatos del metabolismo

Enfermedades lisosomales, peroxisomales, 
mitocondriales y deficiencia de biotinidasa, 
entre otros. 

 • Trastornos carenciales

El déficit de cobre y vitamina B12 produce 
una afectación de los cordones posteriores. 
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5. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Las pruebas complementarias a realizar vienen 
detalladas en la Figura 5.

6. TRATAMIENTO 

El tratamiento de una mielopatía aguda se 
basa en la etiología. Ante una compresión 
medular hay que contactar con neurocirugía. 

Figura 5. Procedimiento en caso de sospecha de lesión medular.

Sospecha de lesión medular

RM medular normal

Inflamación Infección Vascular Tumor
SCIWORA

RM medular anormal

RM medular sin 
y con contraste
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Si antecedente
traumático

Compresión 
medular

Si alta sospecha clínica:
repetir en 2-7 días

Mielopatía 
no compresiva

Analítica sangre:
• Hemograma, bioquímica, coagulación, creatina quinasa , hierro, VSG, función hepática y renal
• Vitamina B12, folato, vitamina D, amonio, lactato/piruvato, cobre, estudio biotinidasa
• AntiMOG, antiAQP4
• ANA, facor reumatoide, anticuerpos anti-ADN, anticuerpos antifosfolipídicos, ECA

Punción lumbar*: citobioquímica, lactato/piruvato, índice igG, bandas oligoclonales, cultivo, 
PCR virus y bacterias, serologías
*(valorar prueba de imagen previa: alteración nivel de consciencia/epilepsia/absceso)

Microbiología: cultivo sangre periférica 
(si fiebre/absceso) y estudio serológico 
en sangre (VEB, CMV, rubeola, VIH, 
enterovirus, VHC, VHB, VHA, VVZ, 
Mycoplasma, Bartonella, Lyme, 
sífilis,[valorar HTLV1, arbovirus y arañazo 
de gato]). PCR enterovirus en exudado 
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Según resultados, valorar la necesidad de potenciales evocados (visuales, somatosensoriales, 
auditivos) y electromiografía/electroneurografía, fondo de ojo
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En una mielopatía infecciosa se pautará un tra-
tamiento empírico (según los posibles agentes 
causales) hasta obtener la confirmación micro-
biológica. En las mielopatías inflamatorias o las 
que asocien con edema importante, como en 
compresión aguda o isquemia, se administra-
rán corticoides endovenosos. 

En las MTA hay que iniciar precozmente el tra-
tamiento con metilprednisolona endovenosa 
30 mg/kg/día (máximo 1 g/día), durante 5 días 
y continuar con prednisona oral 1-2 mg/kg/día 
en pauta descendente durante 1 mes. Se puede 
asociar inmunoglobulinas (2 g/kg/día, de 2 a 5 
días) inicialmente o ante respuesta insuficiente 
a los corticoides. En los casos de extrema gra-
vedad, mala respuesta a corticoides o contra-
indicación de estos, se empleará plasmaféresis. 

Se debe hacer una valoración multidisciplinar 
de los pacientes con patología medular para 
identificar y tratar posibles complicaciones aso-
ciadas: espasticidad; disfunción vesical, gas-
trointestinal y sexual; disregulación autonó-
mica; dolor neuropático; déficit de vitamina D; 
osteoporosis y nefrolitiasis.

El pronóstico de recuperación es variable y de-
pende tanto de la etiología como de la exten-
sión de la lesión. 
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Enfoque diagnóstico del lactante hipotónico
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(1) Unidad de Neuropediatría. Servicio de Pediatría. Hospital Universitario de Donostia. Donosti-San Sebastián
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Martí Carrera I, Lafuente Hidalgo M. Enfoque diagnóstico del lactante hipotónico.  
Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:217-225.

1. INTRODUCCIÓN

La hipotonía es un signo clínico que se define 
como la disminución de la resistencia al mo-
vimiento pasivo, que produce un incremento 
de los rangos del movimiento articular. Puede 
deberse a múltiples etiologías: puede ser tran-
sitoria en enfermedades sistémicas agudas en 
neonatos (infecciones, por ejemplo) o secun-
daria a enfermedades graves del sistema ner-
vioso central (SNC) o periférico. En neonatos y 
lactantes pequeños puede ser el signo clínico 
más específico; sin embargo en los niños más 
mayores suele ir asociado a otros signos más 
relevantes para el diagnóstico, por lo que cuan-
do hablamos del niño hipotónico, como signo 
guía principal, nos referimos a los primeros. 

Hay que diferenciar bien la hipotonía de la de-
bilidad muscular. Esta última se define como 
“la disminución de la máxima fuerza que pue-
de ser generada”. El lactante con debilidad 
asocia siempre hipotonía, pero la hipotonía 
no siempre asocia debilidad, y la presencia de 
debilidad es siempre patológica.

Clásicamente se ha distinguido entre hipoto-
nía paralítica, cuando la debilidad es el signo 

principal asociado a la hipotonía, e hipoto-
nía no paralítica, cuando asocia disfunción 
del SNC. En este último, la debilidad no será 
el signo principal, pero en algunos casos 
puede estar presente (por ejemplo, en la 
encefalopatía hipóxico-isquémica). Por ello, 
preferimos la clasificación de hipotonía de 
origen periférico (cuando nos refiramos a la 
afectación del sistema nervioso periférico) 
e hipotonía de origen central (cuando exista 
afectación a cualquier nivel de SNC). En la 
Tabla 1 se recogen las etiologías más fre-
cuentes. 

Aproximadamente el 60-80% de los casos son 
de origen central y el 15-30% de origen perifé-
rico. A pesar de que estos últimos son los me-
nos frecuentes, hoy en día es primordial una 
detección y diagnóstico precoces, ya que una 
de las principales etiologías de la hipotonía 
periférica es la atrofia muscular espinal (AME), 
para la cual existe un tratamiento específico, 
cuya efectividad dependerá del tiempo que se 
tarde en administrarlo. Por lo tanto, la detec-
ción y diagnóstico de una hipotonía de origen 
periférico se ha convertido en una verdadera 
emergencia médica. 
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Tabla 1. Etiologías principales, porcentaje aproximado y prueba que puede llevar al diagnóstico

Etiología Porcentaje aproximado Prueba complementaria
Hipotonía de origen SNC 63%
Encefalopatía hipóxico-isquémica 19% RMN, aEEG
Síndromes genéticos-cromosómicos
   Trisomía 21 
   Síndrome de Prader-Willi 
Otros síndromes cromosómicos 
• Trisomía 18
• Trisomía 13
• Del1p36
• Del22q11
• Síndrome de Williams
• Síndrome de Smith-Magenis
• Síndrome de Wolf-Hirschhorn 
• Otros 
Otros síndromes con rasgos dismórficos
• X frágil
• Síndrome de Kabuki
• Sotos
• Síndrome de Smith-Lemli-Opitz
• Otros

31%
13%
5%
4%

9%

Cariotipo
Estudio metilación
array CGH / cariotipo

Gen FMR1
Gen MLL2/KDM6A
Gen NSD1 / array CGH

Anomalías congénitas del SNC 13% RMN cerebral
• Errores innatos del metabolismo
• Trastornos peroxisomales
• Síndrome de Smith-Lemli-Opitz
• Otros

3%
AGCML / Estudio genético
7DHC / gen DHRC7

Hipotonía de origen periférico
Atrofia muscular espinal 3% Del exón 7 gen SMN1

• Miopatías congénitas
• Miopatía central-cores
• Miopatía nemalínica
• Miopatía centronuclear
• Miopatía miotubular
• Miopatía multiminicore

5% Biopsia muscular / RMN muscular / estudio 
genético

Distrofia miotónica congénita 4% EMG materno / gen DMPK

• Distrofias musculares congénitas
• DM por déficit de merosina
• DM tipo Ullrich o déficit en colágeno VI
• Distroglicanopatías
• Síndrome de Walker-Warburg
• Enfermedad de músculo-ojo-cerebro
• Otras 

2% CK / biopsia muscular / RMN muscular / 
estudio genético

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Enfoque diagnóstico del lactante hipotónico

219

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

2.1. Historia clínica

La historia clínica tiene una relevancia fundamen-
tal en la orientación diagnóstica y, junto con la 
exploración, puede orientar la etiología en aproxi-
madamente la mitad de los casos. Debe pregun-
tarse por los antecedentes familiares, los antece-
dentes prenatales y perinatales y la historia del 
proceso actual. En la Tabla 2 se recogen los datos 
más relevantes por los que se debe preguntar. 

2.2. Exploración física

El lactante hipotónico en posición espontá-
nea y en decúbito supino suele presentar una 
postura en libro abierto de las extremidades 
inferiores, esto es, caderas abducidas, extremi-
dades inferiores en rotación externa y pegadas 
a la superficie. Los brazos suelen estar en ex-
tensión flácida. 

Muchos de los síndromes que se presentan con 
hipotonía neonatal asocian rasgos dismórficos 
que puede orientarnos al diagnóstico (Tabla 1), 
como el paladar ojival y los pies equinos en la 
distrofia miotónica congénita, o la dolicocefa-

lia y los ojos almendrados en el síndrome de 
Prader-Willi. También valoraremos si existen 
deformidades o retracciones a algún nivel.

Otro de los aspectos que nos ayudará mucho a 
clasificar el cuadro clínico es el grado de contac-
to, el nivel de alerta o la conducta que presenta 
el niño. Las causas de origen central suelen aso-
ciar menor nivel de alerta, poco contacto ocular, 
poca expresión facial y poca tendencia al movi-
miento espontáneo. Si el lactante es capaz de 
realizar el movimiento de las extremidades en 
su rango completo cuando está bien despierto, 
el origen de la hipotonía suele ser central.

Existen diferentes maniobras para evaluar el 
tono. El niño en supino es traccionado de las 
manos, a postura en sedestación (maniobra 
pull-to-sit). Si existe hipotonía axial, la cabeza 
quedará rezagada con respecto al tronco. La 
hipotonía axial es propia tanto de patología 
de origen central como de origen periférico. 
En el caso de presentar hipotonía de extre-
midades superiores, más propio de enferme-
dades neuromusculares, estas se estirarán 
completamente antes de que el tronco del 
niño comience a despegarse de la camilla. 
La maniobra de suspensión vertical se reali-

Anomalías de la unión neuromuscular
Miastenia neonatal transitoria
Miastenias congénitas

0,4%
Ac RACh maternos
Estudio genético / EMG

Neuropatías 1,4% VCN / EMG / estudio genético

Miopatías metabólicas
Enfermedad de Pompe
M. mitocondriales
Déficit de carnitina

Actividad maltasa ácida / Gen GAA
Biopsia muscular, genética
Carnitina

Hipotonía neonatal transitoria 3%
Origen desconocido 13%

Modificado de Peredo et al., 2009.
Ac RACh: anticuerpos anti-receptores de acetilcolina; AGCML: ácidos grasos de cadena muy larga; EMG: electromiograma; 
VCN: velocidades de conducción nerviosa; 7DHC: 7 dehidrocolesterol.
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za sosteniendo al lactante por las axilas en 
posición vertical. Esta maniobra nos permi-
tirá valorar la fuerza de la cintura escapular 
(el niño no debe “escurrirse” entre las manos 
del examinador) y también si existe debilidad 
de las extremidades inferiores. El niño sano 
flexionará espontáneamente las piernas y las 

acercará hacia el abdomen, mientras que el 
niño con debilidad las dejará alargadas. En 
lactantes con afectación del SNC puede verse 
tendencia a la hiperextensión de extremida-
des inferiores, con entrecruzamiento de ellas 
durante esta maniobra. En la maniobra de la 
suspensión ventral, sujetamos al niño por el 

Tabla 2. Datos relevantes que es necesario recoger en la historia clínica.

Antecedentes familiares Sugestivo de

Consanguinidad Enfermedades genéticas con herencia AR 

Edad progenitores Mayor riesgo de enfermedades cromosómicas 

Muertes prematuras en familiares EIM

Patología cardiaca Algunas ENM

Miotonía materna Distrofia miotónica congénita

Fatigabilidad, pie cavo, debilidad... ENM

Miastenia materna Miastenia neonatal transitoria

Abortos de repetición EIM, aneuploidías, neuromusculares

Antecedentes prenatales

Infección materna Infecciones TORCH

Exposición a teratógenos Malformaciones del SNC

Polihidramnios ENM con afectación facial

Pocos movimientos fetales ENM de debut prenatal

Antecedentes perinatales

Presentación anómala ENM, mayor riesgo de lesión medular, EHI

Trauma durante el parto Lesión de médula espinal, EHI

Apgar y pH bajo en el parto EHI

Convulsiones neonatales Disfunción SNC

Alteraciones metabólicas (acidosis, hiperamoniemia, hipoglucemia...) EIM (enfermedad mitocondrial, ciclo de la urea, alteración 
de la β-oxidación

Necesidad de ventilación neonatal Síntomas presentes desde el nacimiento

Alteración de la deglución-succión Afectación facial al nacimiento

Luxación congénita de caderas ENM (colagenopatía)

Historia actual

Aparición progresiva de la hipotonía Atrofia muscular espinal

Afectación del nivel de alerta Hipotonía de origen central 

Disminución progresiva del nivel de alerta tras periodo libre de síntomas EIM

EIM: error innato del metabolismo; ENM: enfermedad neuromuscular; EHI: encefalopatía hipóxico-isquémica.
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abdomen, en prono. En el niño sin hipotonía, 
el tronco debe quedar en horizontal, con ele-
vación de la cabeza y flexión de las piernas 
sobre el abdomen. En el niño con hipotonía 
axial, la cabeza caerá hacia abajo, y si existe 
debilidad de extremidades, las extremidades 
colgarán también. 

Ante la falta de colaboración en el caso del 
lactante o neonato, evaluaremos la fuerza con 
los movimientos gravitatorios (como la sus-
pensión axilar o ventral) y a través el estímulo 
táctil o utilizando los reflejos arcaicos. En los 
casos de hipotonía de origen central, los mo-
vimientos espontáneos son menores que al 
estímulo y la movilidad de las extremidades 
es completa al provocar los reflejos arcaicos. 
Además, veremos poca debilidad con respecto 
al grado de hipotonía axial. Sin embargo, en la 
hipotonía de origen en sistema nervioso peri-
férico, la movilidad espontánea al estímulo y 
en los reflejos arcaicos suele estar disminuida 
y es similar en todas las situaciones, reflejando 
debilidad. La fuerza también puede ser evalua-
da observando el llanto, la succión, la expresión 
facial y el esfuerzo respiratorio. Evaluaremos 
también, si existe debilidad facial o alteración 
de la motilidad ocular. Es importante clasificar 
si la debilidad es de predominio proximal (de-
bilidad en cintura escapular o pelviana), distal 
(pies y manos) y con o sin compromiso facial, 
para orientar el diagnóstico etiológico. 

Los reflejos osteotendinosos estarán vivos en 
el caso de hipotonía de origen central, ausen-
tes en las enfermedades de nervio periférico 
y de motoneurona y pueden ser normales en 
muchas miopatías y anomalías cromosómicas. 
La presencia de fasciculaciones linguales es un 
signo de denervación sugestivo de atrofia mus-
cular espinal. 

No olvidaremos el examen físico general para 
descartar otras anomalías congénitas (altera-
ciones cardiacas, criptorquidia, etc.), presencia 
de insuficiencia respiratoria o visceromegalias. 

3. PRUEBAS DIAGNÓSTICAS

Antes de solicitar pruebas complementarias, 
tendremos que clasificar el cuadro en síndro-
me hipotónico central o periférico, ya que el 
estudio a realizar difiere considerablemente 
(Figura 1).

Sin embargo, en ocasiones no es sencillo hacer 
esta distinción, ya que se superponen carac-
terísticas de ambos cuadros, como en algunas 
distrofias musculares congénitas (distroglica-
nopatías) donde existe afectación neuromus-
cular y se pueden presentar malformaciones 
cerebrales asociadas, o también en pacientes 
con enfermedades neuromusculares que tie-
nen dificultades en el parto y sufren algún tipo 
de lesión aguda en SNC, lo cual puede llevar a 
confusión en el momento de localizar.

Otra situación que en ocasiones es difícil de 
diagnosticar son las lesiones medulares: en 
este caso el nivel de conciencia y la conducta 
del niño son absolutamente normales. Ade-
más, aunque posteriormente aparecerá una 
espasticidad en extremidades, inicialmente 
puede haber hipotonía con debilidad y refle-
jos osteotendinosos abolidos. La hipoestesia 
en extremidades y los antecedentes obstétricos 
nos ayudarán en el diagnóstico.

En el caso de estar ante un cuadro de hipoto-
nía de origen central, realizaremos una ana-
lítica básica general para descartar cuadros 
sistémicos, como sepsis, hipoglucemia u otras 
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alteraciones iónicas. Las ecografías cerebral, 
cardiaca y abdominal también nos pueden 
ayudar a orientar el cuadro. La detección de 
calcificaciones intracraneales y hepatoesple-
nomegalia nos hará sospechar una infección 
congénita por CMV. 

Posteriormente tendremos que realizar estu-
dios más específicos según la sospecha clínica: 
RMN cerebral o medular para descartar lesio-
nes a dicho nivel, estudios metabólicos más 

extensos si sospechamos una enfermedad 
metabólica o estudios genéticos como el ca-
riotipo molecular (array CGH) ante cuadros de 
hipotonía central y dismorfia. 

Frente a la sospecha de un síndrome hipotónico 
por patología neuromuscular, las pruebas com-
plementarias se dirigirán en esa dirección. La 
enzima creatina quinasa (CK) elevada nos orien-
tará hacia las distrofias musculares congénitas 
o en la enfermedad de Pompe, aunque debe 

Figura 1. Estudio etiológico a realizar ante un lactante hipotónico.

Síndrome hipotónico
Historia clínica y exploración física

Síndrome hipotónico central Síndrome hipotónico periférico

Signos de encefalopatía
Hipotonía de predominio axial
Hiperreflexia o ROT normales

Hipertonía de EE
Ausencia o poca debilidad

+/- dismorfias

Buen nivel de alerta
Hipotonía axial y de extremidades

Hiporreflexia/arreflexia o ROT
normales

Deformidades articulares
Debilidad muscular

Trastornos de deglución-ventilación

Analítica básica: gluc, Ca, P, Mg, enz. hepáticas, 
hemograma, amonio, láctico, gasometría, 
serologías TORCH, tóxicos en orina
Screeening metabólico: dirigidos según sospecha 
clínica: aminoácidos en plasma y orina, ácidos 
orgánicos, orina, AGCML, plasmalógenos, carnitina, 
acilcarnitinas, piruvato
Neuroimagen: ecografía, RMN
Evaluación oftalmológica, ORL, 
ecocardiograma, ecografía abdominal.
Estudio genético: cariotipo, CGH array, metilación, 
NGS

Creatinquinasa sérica
Estudio neurofisiológico: EMG, VCN, estimulación 
repetitiva
Test de edrofonio 
Biopsia muscular
Resonancia muscular
Evaluación cardiológica
Estudios metabólicos: actividad maltasa ácida, 
láctico, pirúvico
Estudio genético: NGS paneles, exoma
Estudio genético específico: SMN1, DMPK

Modificado de Suárez et al., 2018.

AGCML: ácidos grasos de cadena muy larga; EE: extremidades; EMG: electromiograma; NGS: Next generation sequencing; 
ROT: reflejos osteotendinosos; VCN: velocidades de conducción nerviosa; 7DHC: 7 dehidrocolesterol.
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interpretarse con cautela en los neonatos, ya 
que puede estar elevada transitoriamente en el 
posparto. Una CK normal no descarta patología 
neuromuscular (AME, por ejemplo). El estudio 
electrofisiológico con velocidades de conduc-
ción nerviosa (VCN), el electromiograma (EMG) 
y la estimulación repetitiva pueden ser de gran 
utilidad en el diagnóstico. El estudio etiológico 
de las de miopatías congénitas y las distrofias 
musculares congénitas puede ser complejo y 
suele ser necesario combinar la RMN muscu-
lar, la biopsia muscular y el estudio genético, 
generalmente con técnicas de secuenciación 
masiva, como paneles o exoma. Sin embargo, 
en el caso de sospechar una atrofia muscular 
espinal, el estudio etiológico es directo: hare-
mos el estudio genético dirigido, buscando la 
deleción de los exones 7 y 8 del gen SMN1 y 
número de copias de SMN2. Este estudio lo pe-
diremos de manera urgente, ya que el inicio del 
tratamiento es una emergencia, puesto que es 
más eficaz cuanto más precoz se inicie.

4. CLAVES DIAGNÓSTICAS

A continuación se describen más detallada-
mente algunas características clínicas de las 
entidades más frecuentes dentro del síndrome 
del lactante hipotónico. 

4.1. Atrofia muscular espinal (AME) 
[OMIM#253300] (ver protocolo Atrofia 
muscular espinal)

Es una enfermedad neuromuscular por mutacio-
nes en el gen de supervivencia de mononeurona 
1 (SMN1) en el cromosoma 5q11. En un 96% de 
los casos se debe a una deleción homocigota de 
los exones 7 y 8 del gen, y en el resto hay una 
deleción en uno de los alelos con una mutación 

puntual en el otro alelo. La ausencia de proteína 
SMN provoca una degeneración de las motoneu-
ronas del asta anterior de la médula espinal, pro-
duciendo hipotonía y debilidad progresiva. Afec-
ta a 1/11 000 recién nacidos vivos. Clásicamente 
se clasifican en tipo 0 (debut prenatal), tipo 1 
(Werdnig-Hoffmann), 2, 3 y 4 (forma del adulto) 
según la edad de debut, el máximo hito motor 
alcanzado y las copias del gen homólogo SMN2. 

En la forma más frecuente, la tipo 1, la sintoma-
tología se inicia durante los primeros meses de 
vida, antes de los 6 meses, cuando aparece una 
debilidad muscular progresiva de predominio 
en extremidades inferiores, arreflexia osteo-
tendinosa y tórax en campana. La musculatura 
facial suele estar respetada, con buen contacto 
visual y fasciculaciones en lengua. Se produ-
ce una rápida progresión de la debilidad, con 
afectación respiratoria y bulbar, que conduce 
a la muerte antes de los 2 años. En las pruebas 
complementarias, la CK suele ser normal y el 
estudio neurofisiológico mostrará signos de 
denervación. Sin embargo, desde la implan-
tación de terapias génicas modificadoras de 
la enfermedad, el diagnóstico se convierte en 
una urgencia médica, ya que el efecto del tra-
tamiento será mayor cuanto menos avanzada 
esté la enfermedad. Por tanto, ante la sospecha 
clínica de estar ante una atrofia muscular espi-
nal, se debe pedir directamente el estudio por 
MLPA o qPCR del gen SMN1 y SMN2 de manera 
urgente para que, si se confirma, se pueda ini-
ciar precozmente el tratamiento. 

4.2. Distrofia miotónica congénita tipo 1 
[OMIM#160900] 

La distrofia miotónica congénita tipo 1 o enfer-
medad de Steinert es un trastorno con herencia 
autosómica dominante, con fenómeno de an-
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ticipación, debido al aumento del número de 
copias del triplete CTG del gen DMPK situado 
en el cromosoma 9q13.3. La forma congénita 
suele tener un número de repeticiones supe-
rior a 1000. El fenómeno de anticipación suele 
ser mayor si la transmisión es materna, por lo 
que en las formas congénitas la madre suele 
ser frecuentemente afecta leve (incluso no 
diagnosticada). Durante la gestación pueden 
detectarse polihidramnios o disminución de 
los movimientos fetales. En el periodo neonatal 
suelen presentar hipotonía y debilidad genera-
lizada. Presentan amimia facial, paladar ojival 
y, en formas graves, pies en equino y contrac-
turas articulares. Existe dificultad respiratoria 
y afectación diafragmática que requiere fre-
cuentemente ventilación asistida. La miotonía 
es excepcional en el neonato o lactante, por lo 
que es recomendable estudiarla en la madre. 
A largo plazo, las formas neonatales suelen 
presentar discapacidad intelectual asociada. 

4.3. Síndrome de Prader-Willi 
[OMIM#176270]

Es un síndrome de genes contiguos, resultado 
de la deleción de la copia de origen paterno del 
gen SNRP, con impronta, y otros genes dentro de 
la región 15q11-13. Se caracteriza por hipotonía 
neonatal grave, con pocos movimientos espontá-
neos, llanto y succión débil, aunque no existe de-
bilidad muscular asociada. Presentan unos rasgos 
dismórficos que pueden ser sutiles al nacimiento, 
como ojos almendrados, diámetro bitemporal 
estrecho y pies y manos pequeños. En periodo 
neonatal suelen tener dificultades para la alimen-
tación, aunque a largo plazo tienen tendencia a 
la hiperfagia y la obesidad. Asocian estatura baja, 
hipogonadismo hipogonadotrófico y retraso del 
desarrollo con discapacidad intelectual y trastor-
no de comportamiento en algunos casos. 

4.4. Miopatías congénitas

Es un grupo heterogéneo de enfermedades 
hereditarias del músculo, que suelen manifes-
tarse al nacimiento con anomalías estructura-
les características de las fibras musculares. Se 
presentan desde el periodo neonatal o lactante 
con hipotonía periférica, debilidad muscular 
proximal y retraso motor de gravedad varia-
ble. Muchas de ellas asocian debilidad facial 
con o sin ptosis palpebral y afectación bulbar 
y respiratoria, y algunas presentan oftalmopa-
resia. Suelen tener sensibilidad y cognición nor-
males. En las pruebas complementarias, la CK 
puede ser normal o ligeramente aumentada, y 
el EMG puede mostrar un patrón miopático. El 
diagnóstico y la clasificación de los diferentes 
tipos se logra con la biopsia muscular, la RMN 
muscular y los estudios genéticos extensos con 
técnicas de secuenciación masiva (exoma, pa-
neles de genes). Hoy en día, su tratamiento es 
sintomático. 

4.5. Enfermedad de Pompe [OMIM#232300] 

Trastorno de almacenamiento del glucógeno 
tipo II, causado por mutaciones homocigotas 
o doble heterocigotas en el gen de la α-1,4-
glucosidasa o maltasa ácida, localizada en el 
cromosoma 17q25. Tiene una herencia auto-
sómica recesiva. La forma infantil clásica de 
este trastorno lisosomal es la enfermedad de 
Pompe, que se caracteriza por cardiomiopatía 
hipertrófica e hipotonía y debilidad muscular 
grave. Puede asociar macroglosia, dificultades 
para la deglución y hepatomegalia progresiva. 
Las CK suelen estar elevadas. El diagnóstico se 
realiza estudiando la actividad enzimática de 
los linfocitos en sangre seca, en muestras de 
fibroblastos o en vellosidades coriónicas. Es ne-
cesaria la confirmación con estudio genético y 
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debe hacerse diagnóstico diferencial con la AME 
tipo 1 y la miocardiopatía hipertrófica idiopá-
tica. Existe terapia enzimática de sustitución. 

4.6. Distrofias musculares congénitas (DMC) 

Enfermedades musculares hereditarias muy he-
terogéneas. Su diagnóstico se basa en criterios 
histológicos (signos distróficos en músculo) y 
clínicos (de inicio neonatal o durante la infancia 
precoz, antes de adquirir la marcha). Los lactan-
tes presentan hipotonía, movilidad disminuida 
y retraso o estancamiento del desarrollo motor. 
Son enfermedades progresivas, con frecuente 
aparición de retracciones articulares, rigidez y 
deformidad de columna, insuficiencia respira-
toria y, en algunas formas, afectación cardiaca. 
Los valores de CK permiten orientar el diag-
nóstico. Las formas con aumento marcado de 
CK guían hacia la DMC con déficit de merosi-
na (gen LAMA2) y las distroglicanopatías, muy 
heterogéneas genéticamente. Ambas pueden 
asociar anomalías cerebrales y discapacidad in-
telectual (frecuente en las distroglicanopatías) 
o limitarse a la sustancia blanca cerebral, sin 
deterioro cognitivo (merosinopatías). La biopsia 
muscular ayuda en el diagnóstico detectando el 
déficit de merosina o la glicosilación anómala 
de distroglicano. Las formas de DMC sin aumen-
to importante de CK no presentan afectación 
cerebral y se diagnostican frecuentemente gra-
cias a la identificación de signos clínicos como 
hiperlaxitud distal en la DMC de Ullrich (genes 
COL6), rigidez espinal selectiva y fallo respirato-
rio en las selenopatías (gen SEPN1) o drop-head 
en las laminopatías (gen LMNA). La resonancia 
magnética muscular es muy útil para confirmar 
la sospecha clínica y orientar casos difíciles. El 
diagnóstico genético se realiza generalmente 
con paneles de genes musculares o con exoma. 
El tratamiento, hoy en día, es sintomático. 
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1. HIPERCKEMIA

La creatina kinasa (CK) es una enzima que se en-
cuentra en forma de tres isoenzimas: CK-MM en 
músculo esquelético, CK-MB en miocardio y CK-
BB en cerebro. Cuando determinamos la CK en 
sangre, las tres isoformas son tenidas en cuenta. 
Los valores normales de CK varían en función del 
tipo de test en el laboratorio y de factores depen-
dientes del individuo: sexo (los varones tienen 
niveles más elevados), edad (elevación inmediata 
al nacer o en los primeros días de vida con esta-
bilización posterior durante la infancia, disminu-
ción con la edad en los adultos), etnia (personas 
descendientes de africanos tienen niveles más 
altos que las de origen caucásico) y realización de 
ejercicio (el ejercicio intenso puede elevar transi-
toriamente los niveles de CK con un pico máximo 
a las 24 horas y normalización en 1-2 semanas). 

La hiperCKemia se define por valores elevados 
de CK, generalmente por encima de 1,5 veces el 
valor superior de la normalidad para la pobla-
ción, etnia y sexo del individuo. La hiperCKemia 
es un marcador bioquímico de una posible en-
fermedad neuromuscular; sin embargo, su au-
sencia no excluye la presencia de un trastorno 

neuromuscular. Es importante considerar una 
determinación repetida de CK, especialmente en 
aquellos pacientes en los que se determine una 
elevación leve y se encuentren asintomáticos y 
no presenten otros signos clínicos, con el fin de 
confirmar la presencia de hiperCKemia antes de 
indicar pruebas diagnósticas más invasivas. Se 
recomienda en estos casos una segunda deter-
minación, al menos separada 1 mes con respecto 
a la primera, y en condiciones de reposo relativo 
en los 3-5 días anteriores a la extracción.

Conviene recordar también que la presencia de 
un valor normal de CK no excluye la presencia 
de enfermedad neuromuscular, particularmen-
te si en nuestro examen clínico existen signos 
indicativos, y no debería frenar la derivación 
para estudio u otras pruebas complementarias 
que se consideren necesarias para llegar a un 
diagnóstico.

1.1. HiperCKemia en Urgencias

Existen determinados motivos de consulta en 
la Urgencia Pediátrica que deben hacernos sos-
pechar una afectación muscular y para los que 
deberemos considerar solicitar una CK:
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 • Aparición brusca o subaguda de dolor mus-
cular y mialgias.

 • Incapacidad funcional, debilidad o déficit 
motor no focal.

 • Rechazo de la marcha en lactantes o niños 
pequeños.

 • Mioglobinuria, aspecto oscuro de la orina 
(color “coca-cola”).

El hallazgo de hiperCKemia en Urgencias, en 
ausencia de la sintomatología anterior, puede 
constituir la primera pista del diagnóstico de 
una enfermedad neuromuscular subyacente. 
La mayor parte de las enfermedades neuro-
musculares no van a tener una presentación 
aguda. Sin embargo, algunas de estas en-
fermedades pueden cursar con episodios de 
rabdomiolisis aguda y puede ser necesaria la 
monitorización de los niveles de CK en caso de 
presentar algunos de los síntomas anteriores.

Una elevación de CK con síntomas en Pediatría 
debe hacernos pensar en:

a. Rabdomiolisis: es el resultado de un pro-
ceso de necrosis muscular que resulta en 
la liberación de CK y mioglobina al to-
rrente sanguíneo. Los síntomas clínicos 
acompañantes suelen ser dolor muscular 
(con incapacidad funcional y debilidad en 
muchas ocasiones), inflamación o edema 
muscular y, muy característicamente, una 
orina oscura (color “coca-cola”). La CK en 
estos casos suele elevarse >50 000 IU/l, 
aunque valores >5000 IU/l o de 10× por 
encima de su valor de referencia deberían 
ponernos al menos en alerta ante la pre-
sencia de síntomas compatibles. Supone 
inmediatamente un criterio de ingreso 

(en planta o UCI) para monitorización 
(particularmente renal), medidas de pre-
vención (asegurar hidratación abundante) 
y tratamiento. Las causas más frecuentes 
en niños son las miositis virales, los trau-
matismos y, de manera menos habitual, 
miopatías metabólicas, toxicidad medica-
mentosa y enfermedades inflamatorias. 
La persistencia de valores basales de CK 
elevados o la recurrencia de estos episo-
dios debe hacernos sospechar que el even-
to sufrido ha sido en el contexto de una 
posible causa neuromuscular subyacente. 

b. Miositis viral: la causa más frecuente de 
hiperCKemia en las Urgencias pediátricas. 
Se trata de un cuadro de instauración agu-
da/subaguda de dolor muscular y mialgias 
generalizadas que conduce a incapacidad 
funcional y rechazo de la marcha. Se pro-
duce en contexto de fiebre, malestar gene-
ral, en ocasiones cefalea y un antecedente 
de infección reciente (ya sea respiratoria, 
gastrointestinal o de otro tipo). Su pico de 
incidencia son los 3-7 años. Se asocia muy 
frecuentemente al virus influenza, aunque 
también se ha descrito en parainfluenza, 
adenovirus, enterovirus, citomegalovirus, 
parvovirus B19, virus de Epstein-Barr, VIH, 
hepatitis y Campylobacter. Su evolución es 
favorable y el cuadro es de curso autoli-
mitado, mejorando con tratamiento an-
tiinflamatorio y asegurando una buena 
hidratación y mantenimiento de diuresis, 
como prevención de rabdomiolisis.

1.2. HiperCKemia crónica

La importancia de la hiperCKemia reside en que 
puede constituir la manifestación principal de 
una distrofia muscular o de otras enfermeda-
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des en fases iniciales. Sin embargo, el diagnós-
tico diferencial es amplio:

 • Enfermedades que afectan al músculo (dis-
trofias musculares, algunas miopatías con-
génitas, algunas miopatías metabólicas, 
miopatías inflamatorias —dermatomiositis 
juvenil— o miopatías tóxicas) o portadores 
asintomáticos (mujeres portadoras de dis-
trofinopatía).

 • Otras enfermedades neuromusculares (aun-
que presentan valores menos elevados: en-
fermedades de motoneurona, neuropatías 
crónicas, enfermedades de la unión neuro-
muscular o miastenias).

 • Ejercicio intenso o traumatismo muscular: 
inyección intramuscular, estatus epiléptico 
o distónico, electromiografía, cirugía, etc.

 • Embarazo o periodo perinatal inmediato.

 • Enfermedades sistémicas que pueden cursar 
con elevación de CK: alteraciones endocrinas 
(hipertiroidismo, hipotiroidismo, hipopara-
tiroidismo), trastornos del tejido conectivo, 
afectación cardiopulmonar (infarto de mio-
cardio, tromboembolismo pulmonar), fallo 
renal agudo, celiaquía, neoplasias, etc.

 • Medicaciones (estatinas, antirretrovirales, 
fibratos, betabloqueantes, clozapina y otros 
neurolépticos, bloqueantes de los recep-
tores de angiotensina, hidroxicloroquina, 
isotretinoina, infliximab) y tóxicos (alcohol, 
heroína, cocaína).

 • HiperCKemia idiopática: paciente asinto-
mático, sin antecedentes familiares que 
se puedan correlacionar con enfermedad 

neuromuscular y cuyas pruebas comple-
mentarias (incluyendo el examen neuro-
lógico, EMG y/o biopsia) no han mostrado 
anomalías significativas. 

En la Figura 1 se incluye una propuesta de al-
goritmo para la evaluación de la hiperCKemia. 
El punto clave es la evaluación clínica dirigida 
a evaluar si el paciente está realmente asinto-
mático (aparte de una exploración neurológi-
ca completa, es particularmente importante 
descartar clínica perinatal de enfermedades 
neuromusculares, retraso motor, marcha de 
puntillas, caídas, etc., y evaluar las capacidades 
motoras actuales y la participación deportiva), 
aclarar la cronología de los síntomas, si existen 
causas secundarias (especialmente importante 
es la toma de fármacos, drogas o suplementos 
dietéticos o productos de herboristería) o pre-
cipitantes y si existen antecedentes familiares 
(diagnosticados o no). 

Como normal general, una CK >1000 UI/l debe 
animarnos a perseguir un diagnóstico. Valores 
inferiores deben tomarse probablemente con 
mayor precaución y valorar el riesgo-beneficio 
de seguir escalando en pruebas diagnósticas. 
Ante un individuo con elevación de CK crónica 
o antecedente de episodio de rabdomiolisis, 
cuya etiología todavía no ha sido aclarada, es 
conveniente que:

 • Cirugías: ante procedimientos anestésicos, 
debe constar en su historial médico el posi-
ble riesgo de hipertermia maligna, lo cual 
será tenido en cuenta por Anestesia para el 
manejo intraoperatorio del paciente.

 • Medicamentos: ciertas medicaciones que 
podrían provocar o aumentar el daño mus-
cular y por ello es importante consultar con 
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Figura 1. Abordaje diagnóstico en hiperCKemia

HiperCKemia

CK >10x Fallo renal

CK > 1000 IU/L

Biopsia muscular

Estudio genético
• DMD (varones)
• Panel dirigido

«Rango distrófico»

CK < 1000 IU/L CK fluctuante

Valorar EMG (según síntomas)

Estudio genetico dirigido

[alt miopáticas]  MIOPATÍA CONGÉNITA
[fatigabilidad]  MIOASTENIA (AUTOINMUNE/CONGÉNITA)
[signos neurógenos/neuropatía]  AME/CMT/CIDP
[descargas miotónicas]  DISTROFIA MIOTÓNICA
                                                     MIOTONíAS NO DISTRÓFICAS

DISTROFIA MUSCULAR CONGÉNITA
[neonato/lactante]
DISTROFIA MUSCULAR (CINTURAS)
[infancia/adolescencia]

MIOPATÍA METABÓLICA

Orina: Hb+++/Eritrocitos -

Miositis Rabdomiolisis

Contexto agudo (Urgencias)
• Dolor muscular/mialgias de aparición aguda/subaguda
• Incapacidad funcional, debilidad o déficit motor no focal
• Rechazo de la marcha en lactantes o niños pequeños
• Mioglobinuria, aspecto oscuro en la orina (color “coca-cola”)

Asociado a sintomatología neuromuscular
• Debilidad muscular
• Hipotonía/Retraso psicomotor
• En neonatos/lactantes: debilidad respiratoria/distrés, 

problemas de alimentación (fatiga, atragantamientos), succión 
o llanto débiles

• Dolor muscular/calambres/alteraciones de la contracción y 
relajación de los músculos

• Alteración en el aspecto de los músculos: hipertrofia de 
gemelos, atrofia de grupos musculares

• Deformidades articulares: contracturas, artrogriposis, pies 
cavos, escoliosis…

• Fatigabilidad

Valorar estudios metabólicos (según síntomas)

En contexto completamente asintomático

¿Hallazgo incidental?
• Evaluar el contexto (edad, sexo, etnia, ejercicio físico)
• Valorar repetir en 1 mes (3-5 días de reposo relativo previo)
• Excluir causas secundarias (ver Tabla 1)

Reevaluación clínica
• Antecedentes personales (perinatales, desarrollo, habilidades 

físicas y deportivas, toma de farmacos/drogas)
• Antecedentes familliares (árbol familiar de 3 generaciones)
• Anamnesis dirigida
• Exploración dirigida (eamen neurológico, evaluación muscular 

y evaluación funcional)

2.ª analítica de confirmación
CK
Ionograma, glucosa, urea, ácido úrico, creatinina
Calcio, fósforo, magnesio
Hormonas tiroideas
Función hepática (GOT, GPT, GGT), LDH
Valorar otros:
• Anticuerpos antitransglutaminasa tisular
• Carnitina libre y perfil de acilcarnitinas
• Lactato. piruvato, amonio
• Aminoácidos en sangre y orina
• Ácidos grasos libres en sangre
• Ácidos orgánicos en orina
• Gota seca (actividad alfa-glucosidasa)

Etiología y DD
1.  Miositis viral
2.  Traumatismo (vacuna IM?)
3.  Miopatías metabólicas
4.  Toxicidad medicamentosa/drogas
5.  Enfermedades inflamatorias

Manejo
Ingreso (planta/UCI)
Monitorización
Reposo
Hidratación
Diuresis adecuada
Tto. del fallo renal

Propuesta de algoritmo diagnóstico de hiperCKemia

HiperCKemia confirmada

Valorar estudios metabólicos

Estudio genético (panel HiperCKemia/exoma)

Biopsia muscular

Valorar EMG

2.º nivel

HIPERCKEMIA IDIOPÁTICA

3.er nivel (considerar si CK >1000IU/L)

Mujeres
Realizar estudio  genético 

de distrofinopatías 
(portadoras)

Valorar CK en otros familiares

AME: atrofia muscular espinal; CMT: Charcot-Marie-Tooth; CIDP: siglas del término en inglés “polineuropatía desmieli-
nizante inflamatoria crónica”.
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su pediatra de cabecera antes de empezar 
cualquier nueva medicación.

 • Ejercicio: debemos informar al paciente y a 
su familia acerca del riesgo individualizado 
ante actividades físicas extenuantes (que 
hay que evitar en caso de fiebre, deshidra-
tación, ayuno o condiciones de estrés meta-
bólico) y la necesidad de mantenerse bien 
hidratado durante las mismas.

 • Educación médica: debemos educar al pa-
ciente y a su familia sobre la identificación 
de signos tempranos de fallo renal (orina 
oscura en el contexto de dolor muscular 
incapacitante) con el fin de garantizar una 
atención médica precoz.

2. CLASIFICACIÓN DE DISTROFIAS 
MUSCULARES

Las distrofias musculares son un grupo de en-
fermedades que se caracterizan por la dege-
neración progresiva del músculo esquelético 
caracterizada por la muerte celular (apoptosis 
y necrosis de fibras musculares) y una regene-
ración insuficiente que llevan a la sustitución 
de fibras musculares por tejido adiposo y fibro-
sis. Esto provoca disminución de la capacidad 
contráctil del músculo (debilidad) y la aparición 
de contracturas, que a su vez ocasionan defor-
midades ortopédicas. La mayoría de los casos 
presentan afectación respiratoria, debida a 
la debilidad de la musculatura respiratoria, y 
muchos también asocian problemas cardiacos. 
Algunos tipos presentan afectaciones en otros 
órganos como el sistema nervioso central, mus-
culatura extraocular y sistema gastrointestinal. 
La destrucción muscular provoca además la 
elevación de CK sérica y la aparición de signos 

de necrosis-regeneración, inflamación y fibro-
sis en la biopsia muscular y de sustitución gra-
sa y fibrótica del músculo en la RMN muscular.

Las distrofias musculares varían en la edad de 
debut, su velocidad de progresión y la distri-
bución de su afectación, provocando también 
un importante grado de variabilidad en sus 
manifestaciones clínicas. Con el objetivo de 
facilitar el cuidado y el diagnóstico etiológico, 
las clasificamos en:

 • Distrofias musculares congénitas: debut 
precoz (antes de los 2 años) y debilidad de 
distribución proximal sin afectación facial. 

 • Distrofias musculares de cinturas: debilidad 
a nivel proximal de los miembros que co-
mienza tras un periodo libre de síntomas, 
ya sea en la infancia o en la edad adulta. En 
ellas, diferenciamos a las distrofinopatías 
(distrofia muscular de Duchenne/Becker) 
por su alta frecuencia.

 • Distrofia facioescapulohumeral: distribu-
ción asimétrica de la debilidad, afectando 
la musculatura facial, cintura escapular y la 
dorsiflexión del pie.

 • Distrofias tipo Emery-Dreifuss: debut en el 
preescolar-escolar con debilidad proximal y 
axial, asociándose típicamente la contrac-
tura de la columna vertebral (espina rígida), 
codos y talón de Aquiles. Se asocia a proble-
mas cardíacos. 

 • Distrofias miotónicas: tienen como hecho 
común el fenómeno miotónico, aunque su 
edad de inicio puede ser variable.

 • Enfermedades metabólicas: con manifes-
taciones clínicas que se solapan a las de 
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las distrofias musculares, como la forma 
muscular de Pompe o algunas miopatías 
mitocondriales. 

A nivel diagnóstico, aparte de la clínica suges-
tiva, encontraremos elevación de CK en sangre 
periférica, signos de necrosis-regeneración y 
fibrosis en la biopsia muscular y un patrón de 
inflamación e infiltración grasa en la resonan-
cia magnética muscular. El estudio etiológico 
depende actualmente de la sospecha clínica 
y las pruebas genéticas, actuando la biopsia 
muscular y la imagen muscular como pruebas 
de soporte.

Como en otras enfermedades neuromuscula-
res, los cuidados en relación con la anestesia 
son muy importantes, en parte por la afecta-
ción muscular y las complicaciones respiratoria 
y cardiaca, pero también por la presencia de 
complicaciones específicas y reacciones adver-
sas a fármacos que requieren una planificación 
anestésica detallada y específica para cada pa-
tología (https://www.orphananesthesia.eu).

2.1. Distrofias musculares congénitas (CMD)

Las CMD son un grupo de distrofias muscu-
lares que se caracterizan por un inicio de sus 
manifestaciones clínicas durante el primer 
año de vida. Se presentan con hipotonía, de-
bilidad habitualmente axial y proximal grave, 
sin afectación facial y contracturas articulares 
precoces (incluso congénitas-artrogriposis) de 
forma aislada o múltiple. También es frecuen-
te encontrar signos prenatales de hipomotili-
dad fetal como movimientos fetales disminui-
dos, polihidramnios, falta de progresión del 
parto o presentación podálica. Algunos de 
los subtipos pueden presentar alteraciones 
a nivel del sistema nervioso central (altera-

ción de la sustancia blanca, malformaciones 
cerebrales, epilepsia y/o retraso cognitivo) y 
malformaciones oculares o del paladar. La 
gravedad de la clínica y el grado de progre-
sión son variables según el subtipo de CMD. 
La expectativa de vida depende del grado de 
debilidad muscular y de la presencia de com-
plicaciones respiratorias (principal causa de 
muerte) o cardiacas. 

Los diagnósticos diferenciales deben hacerse 
principalmente con las miopatías congénitas 
(con las que guardan cierto solapamiento ge-
nético; existen alteraciones genéticas en el 
mismo gen e incluso la misma mutación, que 
puede provocar en unos casos un cuadro más 
miopático o un cuadro más distrófico). Otros 
diagnósticos diferenciales que hay que consi-
derar son los síndromes miasténicos congéni-
tos, las miopatías metabólicas congénitas, la 
forma congénita de distrofia miotónica tipo I 
y la AME de debut precoz, así como otras enti-
dades no musculares como son el síndrome de 
Prader-Willi o causas adquiridas de debilidad 
(ver lactante hipotónico).

Las CMD se clasifican según los subtipos ge-
néticos. Los genes alterados corresponden a 
proteínas relacionadas con la estructura del 
músculo, sobre todo de su matriz extracelular y 
la membrana celular de las células musculares. 
Mayoritariamente, la herencia es autosómica 
recesiva, a excepción de COL6A1-A3 (formas 
AD o AR) y LMNA (formas casi siempre AD y 
en las que destaca el riesgo de muerte súbita 
cardiaca). 

El abordaje diagnóstico debe realizarse por un 
equipo clínico multidisciplinar con experiencia 
en patologías neuromusculares pediátricas y se 
resume en la Figura 2. En la Tabla 1 se ilustran 
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Figura 2. Abordaje diagnostico en CMD

Datos para sospechar una distrofia muscular congénita
Hipotonia neonatal

Debilidad proximal precoz y progresiva o lentamente progresiva sin afectación de musculatura facial
Contracturas aisladas o múltiples congénitas (artogriposis) o precoces

Malformación cerebral / parálisis cerebral infantil con CK elevadas

Examen clínico
EMG

CK (ver tabla)
Extracción de ADN

Estudio genético 
dirigido / exoma con 

análisis dirigido

Biopsia muscular + estudio 
IHQ o WB según candidatos

Considerar 
RMN cerebral + RMN de cuerpo
entero vs. ecografía muscular

Reanálisis de exoma + 
seguimiento

Variantes patogénicas 
compatibles con el fenotipo

Variantes de significado 
incierto

Si no realizadas pueden 
soportar el diagnóstico

Sospecha clínica clara

Diagnóstico definitivo Diagnóstico de sospecha

Exoma

Ausencia de variantes 
candidatas

Resultado compatible

Resultado no orientador

Sí

No

Signos prenatales: polihidramnios, escasos 
movimientos fetales, presentación podálica, 

cesárea por falta de progresión del parto…

El diagnóstico debe comenzar con un fenotipado clínico, medición de CK (niveles dependientes de la causa) y un estudio 
neurofisiológico (en general, muestra patrones miopáticos o patrones distróficos; en casos evolucionados de LAMA2-CMD 
puede haber datos de polineuropatía sensitivomotora en miembros inferiores). La imagen muscular (RMN o ecografía) 
puede mostrar patrones específicos de sustitución de grasa muscular. La resonancia cerebral puede ayudar en casos de 
LAMA2-CMD (alteración de sustancia blanca) o en alfa-distroglicanopatías (malformaciones cerebrales y de fosa posterior). 
La biopsia muscular, que cada vez se realiza menos, puede mostrar los cambios histopatológicos compatibles con distro-
fia y, sobre todo, mediante test inmunohistoquímicos y Western-blot, puede detectar déficits específicos de proteínas.
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Tabla 1. Principales formas de distrofia muscular congénita

COL6A1,A2,A3-CMD
(fenotipo Ullrich)
Una de las más 
frecuentes en nuestro 
ámbito

SEPN1-CMD LMNA-CMD αDG-CMD
CMD 2o a déficit de 
glicosilación
(Fukuyama, Sd Walker-
Warburg, Sd músculo-ojo-
cerebro)

LAMA2-CMD 
(déficit completo de 
merosina)
Una de las más 
frecuentes en nuestro 
ámbito

Gen 
(Herencia)

COL6A1,A2,A3 
(AR o AD)

SEPN1 
(AR)

LMNA 
(AD)

FKRP, FKTN, POMT1, 
POMT2, POMGnT1, LARGE, 
ISPD, GTDC2, DAG1, 
TMEM5, B3GALNT2, 
B3GNT1, GMPPB, SGK196
(AR)

LAMA2 
(AR)

Distribución 
debilidad

Proximal de los 
miembros

Axial (dropped head) Axial (dropped head), 
generalizada y 
escapuloperoneal

Proximal de los miembros Proximal de los 
miembros

Alteraciones 
articulares

Contracturas proximales 
y tortícolis
Hiperlaxitud distal
Displasia de cadera

Más tardías que la 
afectación axial

Contracturas en rodilla 
y tendón de Aquiles

Contracturas múltiples Contracturas distales
Displasia de cadera

Escoliosis Cifoescoliosis congénita 
y formas rápidamente 
progresivas

Espina rígida (5-6 años) Espina rígida Escoliosis progresiva e 
hiperlordosis torácica

Deambulación NO o pérdida precoz Adquirida y mantenida NO o pérdida precoz Marcha en Trendelenburg NO adquirida

Afectación 
respiratoria

Insuficiencia respiratoria 
nocturna (incluso 
en aún ambulantes) 
(afectación diafragma)

Insuficiencia 
respiratoria precoz 
(afectación diafragma)

Insuficiencia 
respiratoria en fase 
declive

Insuficiencia respiratoria 
en fase declive

Insuficiencia 
respiratoria (afectación 
musculatura 
intercostal)

Afectación 
cardiológica

Cor pulmonale Cor pulmonale Muerte súbita por 
alteraciones del ritmo 
cardíaco (precisan de 
DCI) + insuficiencia 
cardiaca progresiva

Miocardiopatía dilatada 
rápidamente progresiva

30% con disfunción 
ventricular izquierda

SNC Inteligencia normal Inteligencia normal Inteligencia normal Discapacidad intelectual 
de severidad variable
Epilepsia
RMN: puede mostrar 
malformaciones del 
sistema nervioso (sobre 
todo fosa posterior)

Inteligencia normal
30% epilepsia
RMN: Alteración de la 
señal T2 de sustancia 
blanca

Afectación 
gastrointestinal

Problemas de deglución y nutrición → Retraso/estancamiento ponderoestatural
Riesgo aumentado de broncoaspiración

Otros Hiperqueratosis pilaris/
queloides

Microcefalia o 
macrocefalia por 
hidrocefalia
Paladar hendido, 
malformaciones oculares
Hipertrofia muscular
Espasticidad

Macrocefalia relativa
Neuropatía periférica
Empeoramiento las 
primeras semanas de 
vida, posteriormente 
estable

CK Variable Normal o 
mínimamente elevadas

Variable Elevadas Elevadas (>1000 UI/l 
al inicio)
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los principales subtipos genéticos de CMD con 
el objetivo de resumir sus principales rasgos y 
datos importantes para el seguimiento. 

Actualmente no existe tratamiento específi-
co que pueda detener o revertir la evolución 
de cualquier forma de distrofia muscular. Sin 
embargo, un tratamiento personalizado ba-
sado en el diagnóstico preciso es eficaz para 
estos pacientes, mejoran su estado funcional 
y su calidad de vida y disminuyen el riesgo 
de complicaciones derivadas de la propia en-
fermedad. Todo ello implica la participación 
de un equipo multidisciplinar que incluirá 
seguimiento por parte del médico rehabili-
tador, fisioterapia motora y uso de aparatos 
ortopédicos; seguimiento neumológico y fisio-
terapia respiratoria (incluirá en muchos casos 

aparatos de ventilación no invasiva); segui-
miento cardiológico, nutricional, neurológico 
y en algunos casos quirúrgico (escoliosis). La 
atención psicológica también es importante 
tanto del paciente como de los cuidadores 
principales.

2.2. Distrofinopatías

Este grupo de distrofias musculares se debe a 
mutaciones en el gen DMD, que codifica para 
la distrofina, una proteína que se localiza en 
la membrana muscular y el sistema nervioso 
central, donde juega un importante papel en el 
desarrollo cerebral. Las distrofinopatías presen-
tan un continuo diagnóstico desde la distrofia 
muscular de Duchenne (DMD) a la de Becker 
(BMD) (Tabla 2).

Tabla 2. Espectro clínico de las distrofinopatías (distrofia muscular de Duchenne vs. Becker)

Distrofia muscular de 
Duchenne

Formas intermedias Distrofia muscular de Becker

Inicio 2-5 años Escolar-preescolar 5-20 años o más

Curso Rápidamente progresivo Intermedio Más lento

Pérdida de marcha Adolescencia Adulto joven Adulto

Muerte Adulto joven Adulto Anciano

Otras comorbilidades 
(discapacidad cognitiva, 
cardiopatía, etc.)

+++ + +

CK >10 LS >5 LS

Biopsia Distrofia marcada Intermedia Distrofia más leve

Marcaje de distrofina con 
varios anticuerpos en 
inmunohistoquímica

Ausencia completa o casi 
completa

Intermedia Normal, reducción difusa o 
patrón parcheado

Distrofina detectable en 
Western Blot de biopsia 
muscular

Aprox. 0-5% Aprox. 5-20% Aprox. >20%

Correlato genético (valorar 
cada caso en laboratorio con 
experiencia y bases de datos)

Deleciones o duplicaciones con 
cambio en el marco de lectura
Mutaciones puntuales 
nonsense o que producen 
cambio en el marco de lectura

Deleciones o duplicaciones 
que no producen cambio en el 
marco de lectura
Mutaciones puntuales missense

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Hiperckemias y distrofias musculares

236

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

Las distrofinopatías tienen una herencia ligada 
al X y afecta sobre todo a varones. Más de un 
tercio de los pacientes con DMD y en un 10% 
de los pacientes con BMD se producen por mu-
taciones de novo, mientras que en el resto de 
los casos se heredan de mujeres portadoras. La 
mayoría de las mujeres portadoras de mutacio-
nes en DMD presentan solo una elevación de 
CK, aunque puede haber mujeres afectas a ni-
vel muscular y sobre todo con miocardiopatías. 
Es importante destacar que existe una frecuen-
cia relativamente alta de mosaicismo germinal 
en los casos de novo, por lo que es importante 
asegurar un diagnóstico pre- o postnatal de los 
hermanos y hermanas, aunque la madre no sea 
portadora.

La mayor parte de los pacientes con DMD-
BMD se presentan con síntomas motores (re-
traso motor aislado o de la marcha, torpeza 
motora, marcha de puntillas, problemas para 
subir escaleras, etc.), pero no es excepcional 
encontrar pacientes asintomáticos cuyo mo-
tivo de evaluación inicial es una elevación de 
transaminasas o la hiperCKemia debida a la 
destrucción muscular. Otro grupo de pacien-
tes con DMD puede aparecer como una mezcla 
de síntomas motores asociados a síntomas de 
trastornos del neurodesarrollo (trastorno del 
lenguaje, TEA, TDAH, discapacidad intelectual) 
y a veces solo como un trastorno del neurode-
sarrollo (por ello es importante incluir la CK en 
la evaluación inicial de estos pacientes). Pre-
sentaciones infrecuentes de distrofinopatía 
como cardiomiopatía o rabdomiólisis también 
pueden ocurrir.

En la Figura 3 incluimos un algoritmo para el 
diagnóstico de los pacientes con sospecha de 
DMD y en la Figura 4, un resumen del soporte 
terapéutico a lo largo de la evolución de los sín-

tomas en la enfermedad que requiere un grupo 
multidisciplinar con experiencia en enfermeda-
des neuromusculares.

El tratamiento actual de la DMD se basa en la 
prevención y tratamiento precoz de las com-
plicaciones y en el uso crónico de corticoides 
(preferentemente deflazacort), que han de-
mostrado una gran utilidad como fármacos 
modificadores de la enfermedad. En la ac-
tualidad, se están estudiando otros fármacos 
modificadores de la enfermedad entre los que 
destacan las terapias génicas con microdistro-
fina, que utilizan virus adenoasociados como 
vector, y los oligonucleótidos antisentido, 
diseñados para grupos específicos de muta-
ciones.

2.3. Otras distrofias musculares  
de presentación pediátrica

Las distrofias musculares de cinturas son un 
grupo de distrofias de causa genética que se 
caracterizan por una debilidad muscular pro-
gresiva de distribución predominantemente 
proximal en pacientes que han adquirido la 
marcha en algún momento. En el músculo de 
estos pacientes se producen cambios dege-
nerativos que son detectables por biopsia o 
por imagen muscular y por la elevación de CK 
como biomarcador. Los tipos más frecuentes 
son los relacionados con calpaína, disferlina y 
sarcoglicanos, aunque existen otros muchos ti-
pos relacionados con otros genes. El ritmo de 
progresión de estas distrofias es muy variable 
(pacientes que pierden marcha precozmente 
frente a pacientes paucisintomáticos con cur-
sos muy lentos) y suele ser más rápido cuando 
debutan más precozmente. Aunque hay pro-
gresos significativos a nivel de terapias avan-
zadas, el tratamiento en la actualidad es de 
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soporte con gran importancia del tratamiento 
rehabilitador.

La distrofia facioescapulohumeral (FSHD) es 
una enfermedad causada por la insuficiencia 
en la represión epigenética de las repeticio-
nes D4Z4 que llevan a la expresión de DUX4, 
que es una proteína que se comporta como 
un tóxico en el músculo. Genéticamente se 

distinguen dos tipos: un tipo 1 (reducción del 
número de repeticiones D4Z4<10) y el tipo 2 
(mutaciones en SMCHD1 o DNMT3B, genes 
que codifican las proteínas que intervienen en 
la regulación epigenética de esta región y cu-
yas mutaciones producen una hipometilación 
de la misma). La forma clásica de FSHD puede 
debutar en la adolescencia y se caracteriza por 
la afectación facial asimétrica (ptosis ausen-

Figura 3. Abordaje diagnóstico en los casos sospechosos de DMD.

Historia familiar de 
enfermedad neuromuscular 

no diagnosticada o 
distrofinopatia

• Retraso de marcha
• Maniobra de Gowers
• Marcha de puntillas
• Retraso del lenguaje, TEA, 
TDAH o retraso cognitivo

Elevación no explicada de 
transaminasas

CKCK  no elevada CK elevada

MLPA DMD
(deleción / duplicación)

Considerar WES/panel según sospecha

Considerar 
imagen neuromuscular

Mutación no encontrada

Secuenciación DMD Mutación encontrada
Mutación 

no encontrada

Biopsia muscular
(IHQ / Western blot)

Distrofina ausente o disminuida

Diagnóstico de distrofinopatia

Distrofina presente

Diagnóstico de DMD improbable; valorar 
estudio genético directo, panel o exoma 

según sospecha en pruebas previas
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te y músculos extraoculares preservados), de 
cintura escapular o de brazos, seguido de los 
músculos abdominales (abdomen protube-
rante), de la cintura pélvica y de los múscu-
los dorsiflexores del tobillo. Puede aparecer 
vasculopatía retiniana y/o pérdida auditiva 
neurosensorial. No son frecuentes los déficits 
cognitivos y las crisis epilépticas. Las CK, ge-
neralmente, no exceden de 1000 UI/l. Aunque 
un grupo importante de pacientes pierde la 
marcha en la forma clásica, la supervivencia 
no suele verse afectada. La forma de FSHD de 
inicio precoz comienza como una hipotonía 
generalizada, retraso del neurodesarrollo, di-
sartria o disfagia de inicio precoz junto a una 
diplejia facial y debilidad de cintura escapular. 

Presenta con más frecuencia complicaciones 
extramusculares (vasculopatía retiniana, pér-
dida auditiva, discapacidad cognitiva o epilep-
sia). Se identifica un menor número de repeti-
ciones y suelen asociarse a un mayor número 
de complicaciones respiratorias y ortopédicas 
y a una pérdida de la marcha más precoz que 
la forma clásica. 

La distrofia muscular tipo Emery-Dreifuss 
(EDMD) tiene un fenotipo neuromuscular 
caracterizado por contracturas articulares 
en los codos, tobillos, cuello y columna (es-
pina rígida), que precede al desarrollo de una 
debilidad muscular evidente. Las contractu-
ras articulares suelen aparecer en la primera 

Figura 4. Síntomas y soporte terapéutico en los pacientes con distrofia muscular de Duchenne.
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M
anifestaciones
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anejo m

ultidisciplinar

AdultoEscolarPreescolarLactante

Tratamiento crónico con corticoides

Fisioterapia ortesis y dispositivos tecnicos

Soporte respiratorio (asistencia para la 
tos y ventilación)

Cardioprotección y tratamiento insuficiencia 
cardiaca

Control de ingesta de calcio y niveles  de vitamina D. Suplementación

Vigilancia y tratamiento osteroporosis

Vigilancia  de escoliosis y tratamiento quirúrgico

Vacunación (incluida antigrupal anual y antinueumocócicas 13- y 23-valente)

Pérdida de marcha
Afectación progresiva de MMSS

Afectación paraspinal (escoliosis)
Afectación progresiva respiratoria y 

cardiaca

Dificultad para correr 
y subir escaleras
Signo de Gowers

Marcha dandinante
+ hiperlordosis

Retraso motor
Caídas

Marcha de puntillas
Hipertrofia de 

pantorrillas

Elevación de CK

Algunos pacientes: retraso del lenguaje,
TDAH, discapacidad intelectual o TEA 
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o segunda década de la vida con desarrollo 
posterior de debilidad y atrofia muscular. La 
afectación cardiaca suele ocurrir después de 
la segunda década de la vida y puede manifes-
tarse como palpitaciones, síncope, arritmias 
(como bloqueo AV), disminución de la tole-
rancia al ejercicio, miocardiopatía dilatada o 
hipertrófica y/o insuficiencia cardíaca. El trata-
miento de las complicaciones cardiacas por un 
equipo con experiencia en estas patologías es 
esencial. El diagnóstico se basa en hallazgos 
clínicos, antecedentes familiares y pruebas ge-
néticas moleculares (formas ligadas al X: EMD 
y FHL1, forma AD: LMNA y TMEM43 y formas 
AR: SYNE1 y SYNE2).

Las distrofias miotónicas se caracterizan por 
la presencia de un fenómeno miotónico. La 
distrofia miotónica tipo 2 es relativamente 
infrecuente en edad pediátrica. La distrofia 
miotónica tipo 1 o enfermedad de Steinert 
frecuentemente debuta en edad pediátrica. Es 
una enfermedad multisistémica de herencia 
autosómica dominante y progresión lenta que 
se produce por repeticiones del triplete CTG en 
la región 3’UTR del gen de la DMPK. Existe un 
fenómeno de anticipación genética con presen-
tación más grave y precoz cuando el origen de 
la mutación es materno. A mayor número de 
repeticiones, tienden a producirse formas más 
graves (Tabla 3). Los pacientes con premutación 
(repeticiones 35-50) tienden a no presentar 
más clínica que un riesgo elevado de cataratas. 
Las formas leves (repeticiones 50-150) pueden 
presentar miotonías leves, diabetes mellitus o 
cataratas únicamente. La forma clásica debuta 
en la infancia y suele ser subclínica hasta los 
20-40 años. La forma congénita suele apare-
cer en hijos de madres con formas clásicas (los 
varones tienen una alta tasa de esterilidad y, 
cuando tienen hijos, la enfermedad suele de-

butar a una edad parecida a la que debutó en 
el padre).

Cabe destacar la existencia de distrofias mus-
culares de causa metabólica que son poten-
cialmente tratables. La enfermedad de Pom-
pe oscila entre la forma clásica (debut en los 
primeros meses de vida con hipotonía grave, 
miocardiopatía hipertrófica y fallo respira-
torio) y los debuts tardíos de las formas no 
clásicas. También la forma no clásica presen-
ta debilidad de cinturas con rigidez espinal y 
afectación respiratoria precoz. El diagnóstico 
puede sospecharse mediante determinación 
de alfa-glucosidasa ácida en gota seca o por 
hallazgos típicos en la biopsia o imagen mus-
cular. El tratamiento mediante sustitución 
enzimática puede cambiar el curso progresi-
vo de la enfermedad. También cabe destacar 
el déficit de TK2, una miopatía mitocondrial 
cuya forma de inicio juvenil se superpone a 
una distrofia de cinturas clínicamente (aun-
que de progresión habitualmente más rápida) 
y es potencialmente tratable con desoxinu-
cleósidos.

En todas estas distrofias, se llega al diagnós-
tico por sospecha clínica y el estudio mole-
cular. La RM muscular y la biopsia muscular 
pueden apoyar el diagnóstico, dado que pre-
sentan hallazgos específicos. Alcanzar un 
diagnóstico precoz por un equipo multidisi-
ciplinar con experiencia es importante para 
establecer un pronóstico individualizado 
para cada paciente que permita personalizar 
su cuidado. El tratamiento es sintomático y 
requiere un enfoque multidisciplinar y perso-
nalizado según el trastorno (por ejemplo, la 
vigilancia y el tratamiento cardiológico pre-
coz es muy importante en la distrofia mus-
cular tipo EDMD).
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Tabla 3. Formas de distrofia miotónica tipo 1 según edad de presentación. El número de repeticiones es 
orientativo, ya que existe un grado importante de solapamiento

Forma clásica Forma congénita

Repeticiones* 100-1000 >750

Clínica 
muscular

Infancia-adolescencia: ptosis y debilidad facial leve. 
Atrofia m. temporal.
Adulto: miotonía y debilidad distal → progresa a 
debilidad de cinturas, fatiga y dolor muscular

Disminución movimientos fetales → lactante 
hipotónico con paresia facial y boca en “V” invertida 
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marcha → empeoramiento después de adolescencia

Clínica 
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Inteligencia habitualmente normal con rasgos peculiares 
de personalidad y alteraciones ejecutivas progresivas
Ansiedad y depresión
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Otros • Hipersomnia diurna
• Calvicie
• Múltiples problemas endocrinológicos
• Trastornos digestivos funcionales
• Hipertransaminasemia

• Hipersomnia diurna

*Nota: El número de repeticiones es orientativo, ya que existe un grado importante de solapamiento.
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Olivé-Cirera G, Armangué T. Primer episodio de enfermedad desmielinizante en la edad pediátrica.  
Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:243-254.

1. INTRODUCCIÓN

Se denominan síndromes desmielinizantes 
adquiridos (ADS, por sus siglas en inglés) en 
la edad pediátrica a aquellos síndromes ad-
quiridos que implican un déficit neurológico 
asociado a evidencia de desmielinización 
del sistema nervioso central (SNC) en niños. 
La incidencia de ADS varía de 0,6 a 1,66 por 
100 000 niños. La presentación clínica puede 
ser la de un déficit neurológico focal o mul-
tifocal, agudo o subagudo, y asociado o no a 
encefalopatía. Aunque se pueden presentar de 
forma similar, los ADS constituyen un grupo 
heterogéneo de enfermedades inflamato-
rias desmielinizantes del SNC con diferente 
patogénesis, incluyendo la esclerosis múl-
tiple (EM), los trastornos del espectro de la 
neuromielitis óptica asociados a anticuerpos 
contra acuaporina 4 (NMOSD-AQP4+) o, de 
forma más frecuente en la edad pediátrica, 
los síndromes asociados a anticuerpos contra 
la glicoproteína de la mielina de los oligoden-
drocitos (MOGAD) (Tabla 1). El diagnóstico de 

estos trastornos depende principalmente de 
los hallazgos clínicos, las características de la 
resonancia magnética (RM) cerebral o medu-
lar y los biomarcadores en sangre (anticuer-
pos) o líquido cefalorraquídeo (LCR, bandas 
oligoclonales). Los ADS pueden ser monofá-
sicos, que es la forma más común en Pedia-
tría, o ser un primer evento centinela de una 
enfermedad desmielinizante crónica como la 
EM, la NMOSD-AQP4+ o algunas formas de 
MOGAD recurrente.

Distinguir de forma precoz entre entidades 
desmielinizantes de curso monofásico de las 
de curso recurrente tiene importantes im-
plicaciones tanto a nivel pronóstico como de 
tratamiento, dado que será muy importante 
empezar un tratamiento inmunomodulador 
de forma precoz en las formas crónicas para 
disminuir el riesgo de secuelas físicas y cogni-
tivas en estos pacientes a largo plazo. Los cri-
terios para el diagnóstico de estas entidades se 
indican en la Tabla 2, y el algoritmo diagnóstico 
se muestra en la Figura 1. 
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Tabla 1. Características clínicas y radiológicas diferenciales de los síndromes desmielinizantes en la edad 
pediátrica.

Esclerosis múltiple (EM) NMOSD-AQP4+  MOGAD

Edad al debut en formas 
pediátricas 

Más frecuente en adolescentes, 
infrecuente en < 11 años

Aunque es muy raro en la edad 
pediátrica, cuando ocurre la 
edad media es de 10 años

Frecuente en edades 
tempranas, síndrome-
dependiente, en < 11 años 
predomina fenotipo tipo ADEM, 
en > 11 años predominan 
formas opticoespinales

Ratio sexo femenino:masculino 1,8:1 4,1:1 1:1

Fenotipo clínico neuritis óptica Frecuentemente unilateral, 
segmento corto, raramente 
papilitis

Frecuentemente bilateral, 
afecta al quiasma pudiéndose 
extender a los nervios ópticos; 
raramente papilitis 

Frecuentemente bilateral, 
frecuente papilitis y afectación 
anterior

Fenotipo clínico de mielitis Frecuente afectación parcial y 
con afectación < 3 segmentos 
contiguos

Frecuente LETM con afectación 
central y edema

Frecuente LETM y afectación del 
cono medular

Otros fenotipos clínicos 
característicos

Síndrome de fosa posterior 
con lesiones bien delineadas, 
oftalmoparesia internuclear

Síndrome del área postrema 
con hipo o vómitos incoercibles; 
encefalitis diencefálica, 
afectación hipotalámica 
con anorexia o narcolepsia 
sintomática

ADEM; síndrome de fosa 
posterior con afectación 
extensa de pedúnculos 
cerebrales y ataxia; Encefalitis 
con predominio de afectación 
cortical

RM cerebral Lesiones hiperintensas en T2/
FLAIR ovoideas, con márgenes 
nítidos, bien definidos, 
localizaciones características 
en SB periventricular, 
perpendicular al eje mayor 
del cuerpo calloso (dedos 
de Dawson). Frecuentes 
hipointensidades T1 (black 
holes)

RM cerebral normal o no 
específicas. Puede haber 
lesiones hipotalámicas, 
periacueductales y en área 
postrema

Frecuente afectación infra- y 
supratentorial de lesiones mal 
definidas extensas y bilaterales, 
afectación de sustancia gris 
cerebral (tálamo, ganglios de 
la base o córtex), pedúnculos 
cerebelares

Bandas oligoclonales Muy habituales (> 90%) Poco frecuente (10%) Poco frecuente (10%)

Anticuerpos MOG/AQP4 Muy excepcionalmente MOG a 
títulos bajos*

AQP4 por definición, 
persistentes

MOG por definición, 
frecuentemente transitorios**

Curso clínico recurrente/crónico Remitente-recurrente por 
definición

Recidivante en > 80% Recurrente en 
aproximadamente 20%

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

Las manifestaciones clínicas de un primer epi-
sodio desmielinizante varían según el fenotipo 
clínico con el que se presentan. Como se ha co-
mentado, las mismas formas de presentación 

pueden representar diferentes enfermedades 
(Tabla 1). 

La presentación clínica puede ser monofocal 
o multifocal según el número de zonas afec-
tadas.
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Tabla 2. Clasificación y criterios diagnósticosa de los síndromes desmielinizantes adquiridos en la edad 
pediátrica.

Síndrome Criterios diagnósticos

Síndrome 
clínicamente 
aislado (CIS)b

• Un primer evento desmielinizante del SNC monofocal o multifocal. Por ejemplo, síndrome de tronco o de 
cerebelo, neuritis óptica, mielitis transversa aguda, síndrome cerebral sin encefalopatía, a menos que sea 
explicada por fiebre

Encefalomielitis 
diseminada aguda 
(ADEM)

• Un primer evento clínico polifocal del SNC con probable causa inflamatoria
• Encefalopatía que no puede explicarse por la fiebre
• La RM cerebral típicamente muestra lesiones difusas, mal delimitadas, grandes, > 1-2 cm que involucran 

predominantemente la sustancia blanca cerebral; las lesiones de sustancia blanca hipointensas en T1 son raras 
• Pueden estar presentes lesiones de la sustancia gris central (por ejemplo, tálamo o ganglios basales)
• Estabilidad radiológica y clínica después de tres meses del debut de ADEM

ADEM multifásico • Nuevo evento de ADEM tres meses o más después del evento inicial. Pueden aparecer nuevas lesiones y clínica 
nueva o recidiva respecto a los hallazgos previos. No relación con el tratamiento con corticoides

Esclerosis múltiple 
(EM)

Cualquiera de los siguientes:
• Dos o más eventos clínicos del SNC no encefalopáticos separados por 30 días, que involucren más de un área del SNC
• Un evento clínico no ADEM que cumple criterios DISc y nuevas lesiones en nueva RM de control (criterio DIT)dUn solo 

evento clínico que cumple criterios DISc en RM y lesiones con y sin captación de contraste (criterio DITd) o bandas 
oligoclonales positivas en el líquido cefaloraquídeo (criterio alternativo a DIT)

• ADEM seguido 3 meses después por un evento clínico no encefalopático con nuevas lesiones en resonancia 
magnética cerebral compatible con EM (que cumple DIS y DIT)

Esclerosis múltiple (EM) NMOSD-AQP4+  MOGAD

Tratamiento inmunomodulador 
crónico

Sí, indefinido Sí, indefinido Solo en formas recurrentes 
o graves, duración no 
determinada

Pronóstico Adquisición de discapacidad 
y en algunos casos fase 
progresiva con el tiempo. Puede 
haber afectación cognitiva 
precoz

Mala recuperación tras los 
episodios, discapacidad visual y 
motora precoz

En general buena recuperación. 
Algunas formas (p.ej., ADEM 
multifásico con RM tipo 
leucodistrofia o corticales) con 
mal pronóstico

*Bajos títulos de anticuerpos contra MOG se han detectado en algunos pacientes con EM, pero altos títulos de estos 
anticuerpos en suero se asocian fuertemente a formas no-EM. 

**Persistencia de anticuerpos contra MOG a largo plazo se ha asociado a un mayor riesgo de padecer formas recurrentes 
de MOGAD que pacientes en los que los anticuerpos se negativizan. 

Abreviaturas

ADEM: encefalomielitis diseminada aguda; AQP4: acuaporina 4; EM: esclerosis múltiple; LETM: mielitis transversa lon-
gitudinal extensa (afecta ≥3 segmentos contiguos); MOG: glicoproteína de la mielina de los oligodendrocitos; MOGAD: 
síndromes asociados a anticuerpos contra MOG; NMOSD-AQP4+: trastornos del espectro de la neuromielitis óptica aso-
ciada a anticuerpos contra AQP4; RM: resonancia magnética; SB: sustancia blanca. 
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Síndrome Criterios diagnósticos

Trastorno del 
espectro de la 
neuromielitis 
óptica (NMOSD)

• Criterios diagnósticos en pacientes con anticuerpos AQP4. Al menos 1 síndrome clínico característico (core) 
• Criterios diagnósticos en pacientes sin anticuerpos o si son desconocidosAl menos 2 síndromes clínicos característicos 

(core)e diferentes ocurriendo en uno o más episodios y cumpliendo además las siguientes características adicionales 
 −Uno de los síndromes debe ser neuritis óptica, LETM o síndrome del área postrema 
 −Diseminación en espacio (≥ 2 síndromes clínicos característicos [core] diferentes) 
 −Cumplir criterios radiológicos adicionalesf

En ambos casos los anticuerpos se deben haber realizado mediante un test validado (test de elección: ensayo 
basado en células) y se deben excluir diagnósticos alternativos

Síndrome clínico 
asociado a 
anticuerpos MOG 
(MOGAD)a

• Presencia de anticuerpos contra MOG mediante un test validado asociado a neuritis óptica, mielitis aguda, ADEM, 
síndrome cerebral o encefalitis, síndrome de tronco o crisis

• Puede ser monofásico o recurrente

a Criterios diagnósticos de CIS, ADEM, y ADEM multifásico según criterios del Grupo de Estudio Internacional sobre la 
Esclerosis Múltiple Pediátrica (IPMSSG) en Krupp et al., 2013; criterios diagnósticos de EM según actualización de McDo-
nald en Thomson et al. (2018), los cuales han sido validados en la edad pediátrica, aunque se recomienda su aplicación 
con cautela en menores de 12 años debido a su baja frecuencia; criterios diagnósticos de NMOSD según actualización de 
Wingerchuk et al. (2015). Actualmente no existen criterios formalmente aceptados para MOGAD. 
b Aunque el término CIS podría corresponder a cualquier primer episodio desmielinizante sin encefalopatía que no 
cumpla criterios de EM o NMOSD, en general este término denota riesgo de evolución a EM, por lo que en un paciente 
con bajo riesgo (bandas oligoclonales negativas, ausencia de lesiones supratentoriales, presencia de anticuerpos MOG) 
no se recomienda el uso de este término, y en su defecto se recomienda usar la descripción clínica del síndrome (p. ej., 
neuritis óptica). 
c Criterios radiológicos DIS: al menos ≥1 lesión en 2 de las 4 localizaciones características (periventriculares, yuxtacorticales 
o corticales, infratentorial o médula espinal). 
d Criterios DIT: al menos ≥1 lesión hiperintensa inequívoca nueva en T2/FLAIR en una RM de control en cualquier mo-
mento respecto a una RM basal, o lesiones con y sin captación de contraste de forma simultánea en una RM cerebral en 
cualquier momento. 
e Síndromes clínicos característicos (core) en NMOSD: neuritis óptica, mielitis aguda, síndrome del área postrema (sín-
drome de hipo o vómitos incoercibles no explicados por otra causa), síndrome de tronco agudo, narcolepsia sintomática 
o síndrome clínico diencefálico agudo (con lesiones diencefálicas características de NMOSD) o síndrome cerebral con 
lesiones típicas de NMOSD. 
f Criterios radiológicos adicionales en NMOSD: 
En neuritis óptica: RM cerebral que muestre (a) resultado normal o hallazgos inespecíficos, o (b) nervio óptico con lesión 
hiperintensa en T2 o con realce con gadolinio en T1 que se extiende >1/2 del nervio óptico o que afecte al quiasma. 
En mielitis aguda: requiere lesión intramedular que se extiende ≥3 segmentos contiguos (LETM) o ≥3 segmentos de atrofia 
en pacientes con historia de mielitis. 
En síndrome del área postrema requiere afectación de área postrema por imagen. 
En síndrome de tronco: requiere lesiones periependimarias de tronco asociadas.

Abreviaturas

ADEM: encefalomielitis diseminada aguda; CIS: síndrome clínicamente aislado; DIS: diseminación en espacio; DIT: 
diseminación en tiempo; EM: esclerosis múltiple; LETM: mielitis transversa longitudinal extensa (que afecte a ≥3 seg-
mentos contiguos); MOG: glicoproteína de la mielina de los oligodendrocitos; MOGAD: síndrome clínico asociado a 
anticuerpos MOG; NMOSD: trastorno del espectro de la neuromielitis óptica; RM: resonancia magnética; SNC: sistema 
nervioso central.
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3. SÍNDROMES MONOFOCALES

O afectación de una única región del SNC. Los 
más característicos son:

3.1. Neuritis óptica 

 • Unilateral o bilateral.

 • Dolor con el movimiento ocular (muy carac-
terístico).

 • Alteración en la visión de los colores (dis-
cromatopsia).

 • Pérdida de agudeza visual o visión borrosa.

 • Defecto pupilar aferente (DPAR) en caso de 
afectación unilateral.

 • Alteraciones campimétricas.

3.2. Mielitis transversa

 • Debilidad en extremidades superiores o in-
feriores de inicio agudo o subagudo.

 • Alteraciones en la sensibilidad en tronco y 
extremidades con o sin nivel sensitivo (pue-
de ser el único síntoma en casos de mielitis 
parciales típicas de la EM).

 • Retención o incontinencia urinaria o fecal.

3.3. Síndromes troncoencefálicos

 • Alteraciones en nervios craneales (la oftalmo-
plejía internuclear es característica de la EM).

 • Ataxia.

 • Náuseas o vómitos. Pueden ser incoercibles 
en caso de afectación del área postrema en 
la NMOSD-AQP4+.

Figura 1. Algoritmo diagnóstico y tratamiento en enfermedades desmielinizantes pediátricas.

Estudio de anticuerpos IgG contra MOG y AQP4 en sangre, 
RM cerebral/espinal, bandas oligoclonales en suero/LCR

Anti-AQP4 IgG positiva Anti-MOG IgG positiva
Anti-AQP4 IgG negativo 
Anti-MOG IgG negativo

Cumple criterios 
NMOSD - AQP4 + 

(ver tabla 2)

Iniciar inmunoterapia crónica 
(ver tratamiento NMOSD-

AQP4+)

Clínica compatible con síndrome 
clínico asociado a anticuerpos 
MOG (MOGAD) (ver tabla 2)

Recuperación 
completa 

Caso grave con escasa 
recuperación

Monitorizar

Recidiva

Valorar iniciar tratamiento 
inmunomodulador en el 

debut o monitorizar

Cumple criterios de  
esclerosis múltiple 

(ver tabla 2)

Cumple criterios de 
NMOSD - AQP4 -

(ver tabla 2)

Otros
(ADEM, CIS)

Monitorizar

Recidiva

Reevaluar anticuerpos, reconsiderar 
diagnóstico y valorar iniciar 

inmunoterapia crónica

Iniciar tratamiento 
modificador de la 
enfermedad (ver 
tratamiento EM)

Iniciar inmunoterapia crónica (duración 
óptima no conocida, ver tratamiento 

MOGAD)
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3.4. Otros síndromes clínicos aislados 
monofocales

Por ejemplo, síndrome hemisférico, en el cual 
la clínica va a depender de la zona afectada.

4. SÍNDROMES MULTIFOCALES

4.1. Síndrome multifocal sin encefalopatía

Combinación de diferentes regiones afectas 
anteriormente mencionadas sin encefalopa-
tía. Puede corresponder a un síndrome clínico 
aislado (CIS, por sus siglas en inglés) multifocal, 
sugestivo de posterior evolución a EM, o en al-
gunos casos puede cumplir criterios de NMOSD 
(ver Tabla 2).

4.2. Síndrome multifocal con encefalopatía

El más característico es la encefalomielitis agu-
da diseminada (ADEM, por sus siglas en inglés), 
en la cual los pacientes presentan de forma 
aguda o subaguda un síndrome multifocal 
acompañado de encefalopatía definida como 
alteración de conciencia o de comportamiento 
que no pueda explicarse por fiebre; así como 
lesiones desmielinizantes difusas en la RM (ver 
Tabla 2). A nivel clínico, además de la encefa-
lopatía, son frecuentes los síntomas y signos 
piramidales, la ataxia, la disfunción de nervios 
craneales, las crisis epilépticas con o sin esta-
tus epiléptico y las alteraciones del lenguaje. 
Los pacientes con ADEM pueden presentar de 
forma concomitante neuritis óptica y mielitis, 
pero estas dos últimas afectaciones pueden ser 
difíciles de valorar debido a la encefalopatía o a 
que son asintomáticas. Más del 50% de los pa-
cientes con ADEM asocian a anticuerpos contra 
la glicoproteína de la mielina de los oligoden-
drocitos (MOG).

5. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS ANTE 
LA SOSPECHA DE UN PRIMER EPISODIO 
DESMIELINIZANTE

Ante un paciente pediátrico con sospecha de ADS 
es imperativo realizar siempre una historia clíni-
ca detallada con una exploración general y neu-
rológica sistematizada. También es importante 
interrogar de forma dirigida para identificar 
posibles episodios anteriores de ADS que hayan 
pasado desapercibidos (por ejemplo, un episo-
dio de mielitis parcial típico de EM puede dar un 
cuadro sensitivo autolimitado en 2-4 semanas). 

Las exploraciones complementarias recomen-
dadas en todos los pacientes con un primer 
episodio de ADS son: 

 • RM cerebral y medular, que en caso de sos-
pecha de neuritis óptica puede ampliarse a 
RM de órbita. 

 • Estudio de bandas en el LCR (únicamente 
se consideran patológicas si hay producción 
intratecal de estas, comparando las bandas 
presentes en LCR y en suero de forma simul-
tánea). También será útil para el diagnósti-
co diferencial el estudio citoquímico del LCR 
(contaje celular, concentración de proteínas 
y glucosa) y, en caso de encefalopatía, valo-
rar PCR virales/bacterianas (ver protocolo de 
Encefalopatías agudas).

 • Estudio de anticuerpos contra MOG y AQP4 
en sangre. Estos anticuerpos son más sensi-
bles en el suero que en el LCR y la técnica de 
elección para determinación son los ensayos 
basados en células. Se debe tener en cuen-
ta que el único test comercial actualmente 
disponible es un test basado en células fija-
das, en el cual se ha observado una menor 
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sensibilidad y especificidad que en los test 
basados en células vivas, que se realizan en 
laboratorios de investigación.

En los pacientes con sospecha de neuritis óptica 
también se recomienda un estudio oftalmológi-
co completo que incluya valoración de agudeza 
visual (por ejemplo, test de Snellen), discroma-
topsia (p. ej., láminas de Ishihara), campimetría, 
fondo de ojo y tomografía de coherencia óptica 
(OCT, por sus siglas en inglés), la cual permite 
valorar las diferentes capas de la retina y con 
la que se puede observar un grosor normal o 
aumentado en la fase aguda debido al edema, 
y una disminución durante el seguimiento debi-
do a la atrofia. El estudio mediante potenciales 
visuales evocados también puede ser de utili-
dad sobre todo para objetivar una afectación 
residual de un episodio previo ante la historia 
de un cuadro sugestivo de neuritis óptica.

Se recomienda además estudio de niveles de vi-
tamina D en sangre en todos los pacientes para 
valorar su suplementación (ver el apartado de 
tratamiento), así como valorar otras pruebas 
de cara al diagnóstico diferencial y estudio del 
estado inmunológico previo a un posible trata-
miento inmunosupresor (p.ej., autoanticuerpos 
reumatológicos, niveles de inmunogammaglo-
bulinas, estado vacunal, despistaje de infeccio-
nes previas y latentes como virus varicela-zóster 
[VVZ], hepatitis y tuberculosis, entre otras).

El diagnóstico diferencial es importante, dado 
que algunas enfermedades infecciosas, genéti-
cas, metabólicas o reumatológicas pueden mi-
metizar un ADS. Algunos signos de alarma son: 
debut en pacientes menores de un año, antece-
dentes de retraso o alteraciones del neurodesa-
rrollo, historia de consanguinidad en la familia, 
antecedentes familiares de alteraciones neuro-

lógicas agudas y graves, progresión gradual de 
los síntomas o afectación multisistémica o de 
otros síntomas acompañantes (Tabla 3). 

Por otra parte, como se ha comentado en algu-
nas ocasiones, la EM puede ser diagnosticada 
desde el primer episodio si cumple unos crite-
rios específicos (Tabla 2), pero a veces solo un 
estrecho seguimiento clínico y radiológico nos 
dará el diagnóstico, por lo que todo paciente 
con un primer episodio de ADS debe ser segui-
do tanto clínica como radiológicamente (RM 
cerebral o medular) a lo largo del tiempo.

6. CLAVES DIAGNÓSTICAS

La Figura 1 muestra un algoritmo diagnóstico 
ante un primer episodio de ADS. Un primer epi-
sodio de ADS, ya sea monofocal o multifocal, 
puede ser el único episodio de una enferme-
dad monofásica (p. ej., la mayoría de formas de 
MOGAD) o ser el primer episodio de una enfer-
medad crónica como la EM, la NMOSD-AQP4+ 
o algunas formas recurrentes de MOGAD. La 
Tabla 1 muestra algunas características dife-
renciales de estas entidades que nos pueden 
ayudar a identificarlas.

6.1. Síndromes clínicos asociados a 
anticuerpos MOG (MOGAD) 

La mayoría de las formas clínicas asociadas a 
estos anticuerpos son monofásicas (p. ej., más 
del 50% de los casos de ADEM monofásico tie-
nen anticuerpos MOG asociados), por lo que la 
identificación de estos anticuerpos en un niño 
con un primer episodio de ADS no implica el ini-
cio de un tratamiento crónico. No obstante, un 
subgrupo de pacientes (aproximadamente el 
20%) presentará un curso recurrente y se pue-
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den beneficiar de tratamiento (ver más ade-
lante). Las formas recurrentes tienen una gran 
variabilidad tanto en la forma clínica o grave-
dad como en el número de episodios o tiempo 
trascurrido entre ellos. Estos síndromes recu-
rrentes incluyen, entre otros, ADEM multifásico 
(más de un episodio de ADEM, algunos de ellos 
evolucionando a un patrón de RM tipo leuco-
distrofia), ADEM-ON (ADEM seguido de uno o 
más episodios de neuritis óptica), NMOSD-like 

(cuadros similares a NMOSD-AQP4+ pero sin 
estos anticuerpos) u otras formas recurrentes. 

6.2. Esclerosis múltiple (EM) 

Enfermedad inflamatoria crónica más carac-
terística del adulto joven pero en la que apro-
ximadamente el 5% de los pacientes pueden 
presentar los primeros síntomas antes de los 
18 años. En la edad pediátrica prácticamente 

Tabla 3. Diagnóstico diferencial de ADS en manifestaciones clínicas atípicas.

Manifestaciones clínicas atípicas Diagnóstico diferencial

Manifestaciones multisistémicas Linfohistiocitosis hemofagocítica, enfermedad de Behçet, vasculitis del SNC, LES, enfermedades 
mitocondriales, sarcoidosis, síndrome de Sjögren, histiocitosis de Langherhans, infecciones

Paraplejia espástica
LES, síndrome de Sjögren, enfermedad de Lyme, encefalitis del virus del Nilo Occidental, 
déficit de vitamina B12, tumor/isquemia/trauma en médula espinal, paraplejia espástica 
familiar, adrenomieloneuropatía, enfermedad de Krabbe, enfermedad de Alexander

Cefalea +/- episodios stroke-like LES, MELAS, MERFF, HIV, CADASIL, linfohistiocitosis hemofagocítica, vasculitis del SNC, 
enfermedad de Fabry, síndrome de Susac

Epilepsia Enfermedad mitocondrial, alteraciones del metabolismo de la B12

Ataxia NPC, SCA, PDH

Síntomas extrapiramidales Encefalitis anti-NMDAR, enfermedad de Wilson, enfermedad mitocondrial, déficit de 
biotinidasa, enfermedad ganglio basal sensible a biotina, LBSL

Síntomas psiquiátricos Vasculitis primaria del SNC, encefalitis anti-NMDAR, alteraciones del metabolismo de la B12, 
enfermedades mitocondriales, LES, síndrome de Susac

Enfermedad progresiva con demencia Leucodistrofias, enfermedades mitocondriales

Disfunción hipotalámica Sarcoidosis, LCH

Neuropatías de nervios craneales Enfermedad de Krabbe, MLD, enfermedad de Alexander, enfermedad de Lyme, sarcoidosis

Neuropatía periférica Enfermedad de Krabbe, MLD, enfermedad mitocondrial, ALD/adrenomieloneuropatía

Pérdida auditiva neurosensorial Síndrome de Susac, enfermedad mitocondrial

Neuropatía óptica LHON, MELAS, MERFF, OPA1

Adaptado de Rostasy et al., 2016. 

Abreviaturas

ALD: adrenoleucodistrofia; CADASIL: arteriopatía cerebral autosómica dominante-infartos subcorticales-leucoencefalopa-
tía; LBSL: leucoencefalopatía con afectación; de tronco y médula espinal y lactato elevado; HLH: linfohistiocitosis hemo-
fagocítica; LCH: histiocitosis de Langherhans; LES: lupus eritematosos sistémico; LHON: neuropatía óptica hereditaria de 
Leber; MELAS: síndrome de encefalopatía mitocondrial, acidosis láctica y episodios stroke-like; MERFF: epilepsia mioclónica 
con fibras rojas rasgadas; MLD: leucodistrofia metacromática; NMDAR: N-metil-D-aspartato; NPC: Niemann-Pick C; OPA: 
atrofia óptica; PDH: déficit de piruvato deshidrogenasa; SCA: ataxia espinocerebelosa 

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Primer episodio de enfermedad desmielinizante en la edad pediátrica

251

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

todos los pacientes presentan una forma re-
mitente recurrente, con múltiples episodios 
focales o multifocales sin encefalopatía, y en 
algunas ocasiones su diagnóstico es posible 
desde el primer episodio si se cumplen unos 
criterios específicos (Tabla 2). Aunque los niños 
en general presentan una buena recuperación 
tras los episodios, sin un tratamiento adecua-
do asocia a alta discapacidad a largo plazo, así 
como afectación cognitiva precoz. 

6.3. NMOSD-AQP4+

Los pacientes con este síndrome presentan 
un curso multifásico/recidivante en más del 
80% de los casos, con episodios característicos 
de afectación de áreas ricas en AQP4 como el 
nervio óptico o la médula espinal, así como la 
sustancia gris periacueductal o el hipotálamo, 
lo que da lugar a un síndrome del área pos-
trema que se manifiesta como hipo o vómitos 
incoercibles, o anorexia o narcolepsia sintomá-
tica, respectivamente (Tablas 1 y 2). Aunque 
es muy poco frecuente en la edad pediátrica, 
debido a la recurrencia y agresividad de los 
episodios los pacientes asocian a alta discapa-
cidad con graves déficits visuales motores, por 
lo que es importante identificarlo y tratarlo de 
forma precoz. 

7. TRATAMIENTO

7.1. Tratamiento del brote agudo en ADS 
(tanto un primer episodio como una recidiva)

Se consideran tributarios a tratamiento con 
inmunoterapia los episodios con afectación 
moderada o grave y el tratamiento de prime-
ra línea es la metilprednisolona endovenosa 
(30 mg/kg/día, 3-5 días consecutivos; dosis 

máxima: 1 g/día). Algunos estudios recientes 
en adultos sugieren que una pauta oral a altas 
dosis podría ser igualmente efectiva. Se discute 
en todo caso la necesidad de una pauta des-
cendente con corticoides orales posterior a las 
altas dosis de corticoides, y no se considera ne-
cesaria si hay una recuperación completa tras 
los bolos endovenosos. En caso de necesitarla, 
se recomienda lo más corta posible y en única 
dosis matutina diaria o a días alternos.

En caso de no presentar una respuesta satis-
factoria a los corticoides endovenosos se pue-
de valorar tratamiento con inmunoglobulinas 
endovenosas (IgIV, 2 g/kg repartidos entre 2 y 
5 días) o recambio plasmático (5-7 recambios 
en 2 semanas). El recambio plasmático es de 
elección en casos graves, sobre todo con afec-
tación de tronco o medular, y su inicio precoz 
está asociado a un mejor pronóstico.

En casos de EM ya diagnosticada también es 
importante informar al paciente y a la familia 
de que en casos de infección intercurrente o 
aumento de temperatura (p.ej., ejercicio físico, 
altas temperaturas ambientales), los pacientes 
con EM pueden presentar síntomas leves de 
corta duración (< 24 horas) correspondientes 
a zonas de afectación previa, debido a menor 
conductividad de la mielina previamente afec-
tada; este fenómeno se conoce como pseudo-
brote y no requiere un tratamiento específico. 

Ante un primer ADS se deberá valorar la su-
plementación con vitamina D para alcanzar 
niveles serológicos en el límite alto de la nor-
malidad, así como recomendar medidas no 
farmacológicas de hábitos de vida saludables, 
como una dieta sana y equilibrada, la práctica 
de ejercicio físico y evitar la exposición al humo 
del tabaco. Esto es especialmente importante 
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en pacientes con EM y en primeros episodios 
con alto riesgo de EM debido a que la hipovi-
taminosis D, el hábito tabáquico y la obesidad 
infantil se han asociado a mayor riesgo de con-
versión a EM y de actividad en pacientes con 
EM ya establecida.

7.2. Inmunoterapia crónica

Debe plantearse al diagnóstico en enfermeda-
des con un curso crónico o recurrente, debido a 
que su instauración precoz disminuye el ries-
go de secuelas físicas y cognitivas en estos pa-
cientes. Por este motivo, al diagnóstico de estas 
enfermedades y previamente a iniciar un tra-
tamiento inmunosupresor, se recomienda ac-
tualizar el calendario vacunal y realizar el des-
pistaje de infecciones latentes o pasadas como 
VVZ, hepatitis o tuberculosis. Las vacunas con 
virus vivos atenuados están contraindicadas en 
pacientes con tratamiento inmunosupresor, re-
comendándose, por el contrario, la vacunación 
por gripe anual en estos pacientes. Debido a 
sus potenciales efectos secundarios, los fárma-
cos inmunosupresores deben administrarse y 
monitorizarse por equipos especializados con 
alta experiencia en su uso.

7.2.1. Tratamientos modificadores  
de la enfermedad en la EM pediátrica

En la actualidad hay más de 15 fármacos mo-
dificadores de la enfermedad aprobados en 
adultos. No obstante, en la edad pediátrica, 
hasta hace poco y debido a la falta de ensayos 
aleatorizados en estas edades, la mayoría de re-
comendaciones farmacológicas se basaban en 
estudios retrospectivos o series de casos. Más 
recientemente, debido a recomendaciones de 
las agencias internacionales del medicamen-

to (EMA y FDA), se están realizando ensayos 
clínicos aleatorizados también en la edad pe-
diátrica con los nuevos fármacos emergentes 
para la EM para su posterior aprobación (p.ej., 
fingolimod).

Aunque clásicamente se ha tomado una acti-
tud terapéutica de la EM en escalada (de menor 
a mayor efectividad según la respuesta del pa-
ciente), actualmente la tendencia es usar una 
terapia de alta eficacia desde el principio si la 
enfermedad es muy activa, con la intención de 
mejorar el pronóstico a largo plazo.

Clásicamente se han considerado como fárma-
cos de primera línea los fármacos inyectables, 
como los interferones o el acetato de glatirá-
mero. Ambos tienen una eficacia discreta para 
esta enfermedad, aunque tienen un perfil de 
seguridad favorable (los síntomas viral-like el 
día de la inyección son el efecto secundario más 
frecuente de los interferones). Otros fármacos 
de primera línea aprobados en adultos, actual-
mente en estudio en la edad pediátrica, son el 
dimetil-fumarato y la teriflunomida, ambos 
orales. Fármacos de segunda línea o conside-
rados desde el debut en enfermedad activa 
son el fingolimod (oral) y los fármacos de in-
fusión endovenosa, incluyendo el natalizumab 
(anti-α4-integrina), los fármacos contra CD20, 
como ocrelizumab o rituximab, y el alemtuzu-
mab (anti-CD52), aunque este último es poco 
usado en la edad pediátrica debido a su perfil 
de seguridad desfavorable. 

7.2.2. Tratamiento crónico en la NMOSD-AQP4+

Tratamientos clásicamente usados son la aza-
tioprina, el micofenolato mofetil y el rituximab 
(anti-CD20) (todos recomendación grado IV). 
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Recientemente se ha demostrado alta eficacia 
en ensayos clínicos aleatorizados en adultos 
con los siguientes anticuerpos monoclonales: 
eculizumab (contra la fracción 5 del comple-
mento), tocilizumab y sartralizumab (contra el 
receptor de la interleucina 6), y el inebilizumab 
(contra células plasmáticas y plasmablastos, 
anti-CD19). 

7.2.3. Inmunoterapia crónica en formas  
de MOGAD recurrente

Debido a que en la mayoría de casos de MO-
GAD los pacientes presentan un curso monofá-
sico y con buena recuperación, no se recomien-
da inmunoterapia crónica en general ante 
un primer episodio. En casos de enfermedad 
recurrente (o a valorar en un primer episodio 
en casos graves con escasa recuperación, ver 
Figura 1), las recomendaciones actuales (ba-
sadas en comités de expertos, debido a la falta 
de ensayos clínicos) plantean iniciar un trata-
miento inmunomodulador con azatioprina, 
micofenolato mofetil, rituximab (anti-CD20) 
o IgIV periódicas. El tiempo de duración de la 
inmunosupresión es actualmente discutido en 
estos pacientes.
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1. INTRODUCCIÓN

El síndrome opsoclono-mioclono (SOM) es una 
enfermedad de probable base neuroinmunoló-
gica, definida por la presencia de determinados 
síntomas y signos, fundamentalmente ataxia, 
mioclono (sacudidas musculares de origen cen-
tral), opsoclono (movimientos oculares erráti-
cos y multidireccionales), irritabilidad e insom-
nio, en diferentes combinaciones. En niños 
pequeños esta clínica puede aparecer asociada 
a la existencia de un neuroblastoma hasta en 
el 50% de los casos, lo que constituye otro de 
los elementos definitorios de la enfermedad. 
Por consenso internacional, su diagnóstico se 
ha simplificado en la presencia de tres de los 
siguientes cuatro criterios: 

 • Opsoclono o flutter ocular.

 • Mioclono o ataxia.

 • Neuroblastoma.

 • Cambios de humor o trastorno del sueño o 
irritabilidad. 

Se ha estimado una incidencia de 0,18 casos por 
millón de habitantes o 0,27-0,40 casos por millón 

de niños. La mayoría de los pacientes desarrollan 
la enfermedad antes de los 3 años, situándose la 
edad media de inicio en torno a los 18-24 meses.

Como se ha comentado, el SOM en niños pe-
queños se asocia con un tumor de la cresta 
neural hasta en el 50% de los casos (etiología 
paraneoplásica) y el más frecuente es el neuro-
blastoma (con predominio de localización adre-
nal), seguido de ganglioneuroblastoma y gan-
glioneuroma. Algunos autores especulan sobre 
que este porcentaje puede ser mucho mayor, 
pero una respuesta inmunológica provocaría la 
destrucción de la masa tumoral antes de que 
pudiese ser detectada en algunos pacientes. 
En ausencia de tumor, en algunos casos se ha 
establecido una relación temporal con diversas 
infecciones, entre ellas el virus de Epstein-Barr 
(VEB), Mycoplasma pneumoniae, adenovirus C 
o rotavirus. No obstante, en muchos casos es 
difícil establecer una verdadera causalidad, por 
lo que la etiología aquí se consideraría idiopá-
tica. De todos modos, incluso con la presencia 
de una infección, se debe descartar siempre 
una causa paraneoplásica. En todos los casos 
de SOM, una base inmunomediada parece la 
responsable de la sintomatología cardinal por 
afectación no solo en tronco-encéfalo o cere-
belo, sino también supratentorial. 
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Se han publicado datos de un elevado porcen-
taje de pacientes con secuelas neurocognitivas 
y psiquiátricas, aunque, en los últimos años, el 
pronóstico ha mejorado con el uso temprano 
de terapias combinadas. A pesar de esto, exis-
ten aún controversias sobre la influencia del 
retraso diagnóstico o terapéutico en sí mismo 
sobre estos aspectos cognitivos-conductuales.

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS 

La forma de presentación y el curso clínico del 
SOM son variables, tanto en síntomas y signos 
presentes y la gravedad de estos (desde leve 
desequilibrio hasta encamamiento y alimen-
tación por sonda nasogástrica) como en la ve-
locidad de instauración. En los casos típicos, el 
conjunto de manifestaciones aparece de forma 
aguda pero no simultánea, completándose y 
agravándose el cuadro clínico a lo largo de días 
o pocas semanas. Entre los síntomas y signos 
cardinales podríamos diferenciar aquellos de 
tipo motor (ataxia, opsoclono, mioclono), que 
suelen detectarse con mayor precocidad por ser 
“más objetivos”, y los de tipo conductual (irri-
tabilidad y trastorno de sueño). Estos últimos 
son más difíciles de identificar por su inespeci-
ficidad y por verse influenciados por múltiples 
factores (dolor o malestar secundario a otros 
síntomas, personalidad del niño, manejo de la 
situación por los familiares...) pero deben te-
nerse en cuenta cuando aparecen asociados a 
alguno de los otros, pues como veremos des-
pués tienen el mismo valor en el diagnóstico y 
el seguimiento. 

Para una adecuada identificación de los sín-
tomas cardinales es importante conocer sus 
características típicas. Las más significativas 
se exponen a continuación.

2.1. Ataxia

El paciente sufre una alteración del control mo-
tor, del tono muscular y de la coordinación del 
movimiento. Con frecuencia es el primer sín-
toma en aparecer, generalmente en forma de 
inestabilidad para la marcha (o una regresión 
en un lactante con marcha todavía inmadura), 
que con frecuencia llega a imposibilitarla com-
pletamente (la pérdida de esta en días puede 
ser el motivo de consulta). A medida que se 
agrava o desde el principio, la ataxia puede ha-
cerse manifiesta en sedestación e involucrar a 
los miembros apareciendo dismetría y temblor 
durante el movimiento activo.

2.2. Opsoclonus

Se trata un tipo de movimiento ocular anómalo, 
rápido, conjugado, que debe tener un elemento 
multidireccional aleatorio o caótico (a diferen-
cia del nistagmo). Suele ser intermitente y apa-
recer en “ráfagas”, pudiendo desencadenarse 
en ocasiones con los cambios en la fijación de 
la mirada (por ejemplo, en la convergencia al 
pasar de mirada lejana a cercana). En algunas 
ocasiones el movimiento puede asemejarse 
más a un flutter ocular, manifestándose como 
episodios breves de movimientos conjugados 
rápidos que siguen el plano horizontal. Dado 
que los trastornos del movimiento ocular pue-
den ser complejos, la documentación en vídeo 
casero puede ser de gran utilidad.

2.3. Mioclonías

Se trata de un mioclono de origen subcortical, 
que se manifiesta en forma de contracciones 
musculares irregulares e involuntarias. Puede 
exacerbarse por las emociones intensas y por 
la acción, dificultando o impidiendo la activi-
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dad motora fina. En ocasiones es complicado 
diferenciar el componente de dismetría y el 
mioclónico, que pueden entremezclarse. En 
los casos leves, el mioclono puede adquirir una 
apariencia trémula y llegar a confundirse con 
un verdadero temblor. 

2.4. Trastorno de sueño

Puede aparecer un aumento del tiempo de la-
tencia con insomnio de conciliación, pero tam-
bién fragmentación (despertares frecuentes) y 
reducción del tiempo total de sueño. Todo ello 
puede condicionar un sueño no reparador y 
somnolencia diurna. 

2.5. Irritabilidad y trastorno de conducta

Junto con la ataxia, suele ser uno de los pri-
meros síntomas en aparecer, pero es difícil de 
identificar por su inespecificidad y subjetividad. 
Aun pudiendo ser en ocasiones infravalorado 
por el médico, llega a ser realmente pertur-
bador para la familia. Los ataques de ira o el 
trastorno explosivo intermitente pueden ocu-
rrir varias veces al día, en forma de rabietas 
sin desencadenante que lo justifique y que se 
prolongan durante más de 5 minutos a pesar 
de los intentos de contención de los padres. La 
agresión del niño suele dirigirse al cuidador 
principal. El niño de velcro es otro fenómeno 
común; en este, el niño se aferra a uno de los 
padres o a ambos, sin querer separarse.

2.6. Otros síntomas

El babeo, el empeoramiento del lenguaje en 
diferentes aspectos (fluencia o articulación en 
niños verbales; estancamiento y disminución 
de la intención comunicativa en los preverba-
les) o la pérdida del control de esfínteres en los 

continentes pueden acompañar a los síntomas 
principales. 

En general, la dinámica familiar se ve afectada 
por la pérdida de sueño, el estrés y la ansiedad. 
Puede comprometerse el aprendizaje y afectar-
se el neurodesarrollo. 

La evolución a largo plazo de los pacientes con 
SOM está marcada principalmente por las se-
cuelas neuropsicológicas, los trastornos de 
conducta y las dificultades de aprendizaje. Los 
síntomas neurológicos iniciales de opsoclono-
mioclono y ataxia tienden a mejorar (o a resol-
verse completamente) con la inmunoterapia o 
incluso espontáneamente, aunque son frecuen-
tes nuevos episodios de empeoramiento (curso 
crónico recurrente) durante los primeros años, 
sobre todo coincidiendo con infecciones. Y es 
que, aunque una proporción de pacientes man-
tienen un neurodesarrollo normal tras el SOM, 
un alto porcentaje desarrollará ciertos déficits 
que pueden afectar a las funciones ejecutivas, 
la atención, la memoria, las habilidades visomo-
toras o la memoria de trabajo, entre otras, gene-
ralmente con un pronóstico motor normal o casi 
normal. También podrían aparecen síntomas de 
disregulación afectiva, impulsividad e incluso 
trastorno oposicionista-desafiante. Factores 
como la menor edad al diagnóstico, el retraso en 
el tratamiento inmunosupresor, la presentación 
clínica más grave o la reaparición de síntomas 
tras el descenso de la inmunoterapia se han dis-
cutido como factores de mal pronóstico.

3. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

El diagnóstico de SOM es fundamentalmen-
te clínico y viene dado exclusivamente por el 
cumplimiento de los criterios especificados. 
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Los objetivos principales de las pruebas com-
plementarias son, por un lado, descartar otras 
etiologías neurológicas plausibles (diagnóstico 
diferencial) y por otro detectar un tumor de la 
cresta neural si lo hubiera. Además, en los últi-
mos años se han ido desarrollando herramien-
tas que nos permiten estudiar la situación neu-
roinmunológica antes de iniciar el tratamiento 
y que pueden ayudarnos a monitorizar el efecto 
de algunas terapias inmunomoduladoras.

Dada la importancia de la precocidad en el 
diagnóstico y el tratamiento para evitar secue-
las a largo plazo y la potencial gravedad de esta 
enfermedad, estas pruebas deben realizarse 
de forma urgente, lo que hace necesario ge-
neralmente el ingreso hospitalario del pacien-
te. Esto permitirá además una observación y 
monitorización clínica estrecha, recomendable 
inicialmente. 

Ante un paciente con diagnóstico de SOM (que 
cumple 3 criterios clínicos) o con alta sospecha 
(si cumple 2 criterios, dado que el hallazgo de 
un neuroblastoma constituiría el tercero) deben 
realizarse las pruebas complementarias que se 
enumeran en los siguientes apartados, orienta-
das a cumplir los dos primeros objetivos. 

3.1. Pruebas complementarias de cribado  
de tumores de la cresta neural

 • Pruebas de imagen: radiografía de tórax y 
ecografía abdominal. Podrían sustituirse 
ambas por una resonancia magnética (RM) 
corporal total, según disponibilidad. 

 • Pruebas que miden actividad metabólica: 
gammagrafía con metayodobencilguani-
dina (MIBG) y estudio de catecolaminas en 
orina de 24 horas.

 • Estudio de anticuerpos neuronales: algunos 
casos de SOM pediátrico asociado a neuro-
blastoma se han asociado a anticuerpos 
onconeuronales (intracelulares) contra la 
proteína Hu en sangre. De forma muy ex-
cepcional también se ha asociado SOM a 
anticuerpos contra superficie neuronal en 
LCR (por ejemplo, anticuerpos contra el re-
ceptor GABAA; ver protocolo de Encefalopa-
tías agudas).

Debemos saber que el neuroblastoma puede 
ser más difícil de diagnosticar en pacientes con 
SOM que en los que no lo presentan, dado que 
con frecuencia se trata de tumores de muy pe-
queño tamaño y bajo grado de malignidad, que 
no condicionan alteraciones detectables en las 
pruebas referidas. Es por ello que en pacientes 
con diagnóstico definitivo de SOM deben repe-
tirse de forma periódica bajo los criterios y el 
seguimiento de un especialista en Oncología 
Infantil.

En pacientes adolescentes, aunque previamen-
te el SOM era considerado idiopático, más re-
cientemente se han descrito casos paraneoplá-
sicos asociados a teratoma de ovario. Por esta 
razón, en pacientes adolescentes se debe rea-
lizar un cribaje de este tumor y la RM pélvica 
es la prueba de elección. 

3.2. Pruebas orientadas al diagnóstico 
diferencial

En los casos típicos, según la bibliografía, no 
existe ninguna prueba estrictamente obligato-
ria en el diagnóstico diferencial, aunque en la 
práctica habitual nadie duda de lo imprescin-
dible de realizar una prueba de neuroimagen. 
Otros estudios se valorarán en función de la 
presencia o no de datos de atipicidad, de los 
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síntomas y signos predominantes y de la exis-
tencia de otros síntomas que puedan sugerir 
otra etiología. Teniendo en cuenta lo anterior, 
algunas de las pruebas complementarias po-
tencialmente útiles en el diagnóstico diferen-
cial son: 

 • Neuroimagen (RM craneal): permite descar-
tar causas estructurales, como un tumor de 
fosa posterior u otras entidades infecciosas 
o inflamatorias (cerebelitis).

 • Valoración oftalmológica: si existen dudas, 
podría ayudar a catalogar los movimientos 
oculares anormales y descartar otras altera-
ciones oculomotoras. La exploración del fon-
do de ojo o de la agudeza visual podría revelar 
datos sugestivos de otra etiología, pues su 
alteración no está justificada en el SOM.

 • Pruebas electrofisiológicas como el elec-
troencefalograma (si aparecen manifesta-
ciones paroxísticas que pudieran recordar a 
crisis epilépticas, aunque no son un síntoma 
característico del SOM) o electroneurogra-
ma (si presenta datos sugestivos de polineu-
ropatía, dada la existencia de variantes que 
pueden compartir síntomas).

 • Estudio de LCR: estudio citológico y de las 
características bioquímicas básicas del LCR 
(en el SOM generalmente normales, aunque 
puede existir una elevación discreta de pro-
teínas), así como estudios microbiológicos 
(por ejemplo, PCR virus herpes simple 1-2) 
para descartar cuadros infecciosos que po-
drían causar SOM o cuadros similares. 

 • Análisis de sangre, incluyendo hemograma 
y coagulación (previos a realizar punción 
lumbar para descartar alteración hemostá-

tica que pudiera contraindicar el proceso). Se 
pueden valorar también, según la sospecha, 
estudios microbiológicos serológicos para 
descartar un desencadenante infeccioso, 
así como despistaje de infecciones laten-
tes y de respuesta vacunal previo a iniciar 
tratamientos inmunosupresores. Encontrar 
un agente infeccioso podría informar sobre 
el posible desencadenante, aunque nunca 
debe eximir de la búsqueda de una causa 
tumoral.

En los pacientes en los que exista una confir-
mación de SOM y se valore el tratamiento con 
rituximab (anticuerpos monoclonales anti-
CD20, ver tratamiento) también se realizará 
un estudio de inmunofenotipaje en sangre 
basal, así como durante la monitorización del 
tratamiento y la reconstitución inmunológica.

3.3. Pruebas microbiológicas 

Según sospecha y datos epidemiológicos po-
dría ser útil realizar prueba de reacción en cade-
na de la polimerasa (PCR) para virus neurotro-
pos y estudios serológicos para determinados 
virus o bacterias. 

3.4. Detección de neuroinflamación y estudio 
de biomarcadores de autoinmunidad  
(no asistenciales)

 • Inmunofenotipado celular por citometría de 
flujo en sangre y LCR: puede ser normal o 
documentar datos de inflamación, sin exis-
tir un patrón específico de SOM. 

 • Estudio de barrera hematoencefálica (en 
sangre y LCR): el resultado puede ser normal 
o documentar una alteración (sin asociarse 
el SOM a un patrón específico). 
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Es importante extraer todas las muestras de 
sangre y LCR siempre que sea posible antes de 
iniciar cualquier tratamiento inmunomodula-
dor, para evitar así posibles interferencias de 
estos con los test de laboratorio, ya que podrían 
conducir a resultados erróneos. 

4. CLAVES DIAGNÓSTICAS

Como se ha comentado, el diagnóstico de SOM 
es fundamentalmente clínico. Según un con-
senso internacional, requiere el cumplimiento 
de al menos 3 de estos 4 criterios:

 • Opsoclono o flutter ocular.

 • Mioclono o ataxia.

 • Trastorno de sueño o de conducta.

 • Neuroblastoma.

La anamnesis y la exploración física exhaus-
tivas tienen un papel clave en el diagnóstico 
para determinar la presencia o no de los 3 pri-
meros criterios. Es fundamental profundizar en 
los síntomas que manifiesta el paciente para 
determinar si se ajustan a las características 
típicas (por ejemplo, si se trata realmente de 
opsoclono o de otro tipo de trastorno de la mo-
tilidad ocular; si la inestabilidad traduce una 
verdadera ataxia, etc.) y por tanto constituyen 
verdaderamente un criterio diagnóstico. 

En pacientes que presentan criterios aislados 
(< 3, insuficientes para diagnóstico) pero muy 
sugestivos de esta enfermedad, sería necesario 
un seguimiento inicial estrecho a fin de detec-
tar precozmente la agregación de otros nuevos. 
De este modo, el manejo del paciente que se 

encuentra en proceso diagnóstico podría variar 
en función del número de criterios que presen-
te, con una propuesta reflejada en el algoritmo 
(Figura 1).

Se debe tener cuidado con algunos síntomas 
como la ataxia, síntoma de debut más fre-
cuente. El inicio de una ataxia aislada dificulta 
y retrasa el diagnóstico al plantearnos el diag-
nóstico diferencial, principalmente con la ata-
xia aguda posinfecciosa. Esta última entidad 
afecta menos a lactantes, con mayor frecuen-
cia asocia pródromos y aparición de exantema 
(asociación con el virus de la varicela zóster, 
principalmente) y su curso es autolimitado 
en el tiempo. La aparición de otros síntomas, 
incluso solo conductuales, junto a una ataxia 
persistente, debe plantear la posibilidad de un 
SOM. En este sentido es importante la búsque-
da activa de otros síntomas y signos sugesti-
vos en pacientes con ataxia que no mejoran 
en el tiempo habitual, ante los cuales se debe 
mantener un alto nivel de sospecha e incluso 
instruir a los padres sobre su aparición. 

Así mismo, debe extremarse la precaución en el 
diagnóstico y persistir en la búsqueda de otras 
etiologías ante la presencia de datos atípicos 
(por ejemplo, alteración de la agudeza visual, 
presencia de microcefalia, crisis epilépticas...) y 
sobre todo ante la aparición a una edad inhabi-
tual, siendo muy improbable el diagnóstico de 
SOM antes de los 12 meses de edad y práctica-
mente inexistente antes de los 6 meses.

5. TRATAMIENTO

Aunque existen casos infrecuentes de reso-
lución espontánea, es preciso un tratamiento 
inmunomodulador. En los últimos años se ha 
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Figura 1. Algoritmo diagnóstico ante posible SOM. 

Clínica estable
 

Resolución completa 

Control habitual AP 

Ataxia o mov. 
oculares  

Cumple 2/4 criterios 
 

Valoración +/- seguimiento oftalmológico 
Valoración +/- seguimiento neurológico 
 (si ámbito AP/Urgencias) 
Revisión en 1 mes o antes si incidencias 
(si ámbito consulta Neurología) 

 
Control simultáneo AP cada 1-2 semanas)  

Ingreso para: 
Estudio y diagnóstico diferencial 

 Cribado de tumores  de la cresta neurald (+1 criterio)  

 
Tratamiento si diagnóstico final de SOM 

 

Cumple 1/4 criterios 
 

T. del sueño o 
irritabilidad 

Manejo específico  

Cumple ≥ 3/4 criterios 
 

Diagnóstico SOMc 

Anamnesis dirigidaa (síntomas cardinales, evolución cronológica, pródromos) 
Exploración física completab (con exploración neurológica completa) 
Antropometría y constantes vitales (peso, talla, perímetro cefálico; tensión arterial, frecuencia cardiaca)  

 
 

 Aplicar criterios diagnósticos 
Deben cumplirse 3 de los siguientes 4 criterios (Génova 2004): 

Opsoclono 
Ataxia / Mioclono 
Irritabilidad / Trastorno de sueño 
Neuroblastoma 

No confirmado SOM

 

 

• 

• 
• 
• 
• 

• 
• 

• 

• 
• 
• • 

• 

• 

aAnamnesis dirigida. No olvidar profundizar en:

• Síntomas cardinales: 

 −Presencia o no de movimientos oculares y caracterización (¡solicitar vídeos caseros!)

 −Presencia o no de mioclonías o temblor y caracterización

 −Presencia o no de signos de ataxia y caracterización (pueden referir torpeza, inestabilidad/mareo o incluso rechazo de la marcha o 
debilidad...)

 −Alteración del patrón de sueño, cambios en conducta o lenguaje

• Tiempo de evolución de la clínica y forma de debut (insidioso vs. brusco, estático vs. progresivo (lenta o rápidamente), episódico vs. 
continuo) 

• Presencia de antecedente infeccioso / pródromos / tumor previo (extirpe neural)
bExploración física completa. No olvidar exploración detenida de:

• Signos de ataxia en diferentes situaciones (sedestación, bipedestación y marcha, según edad), observando estabilidad en giros/cambios 
de dirección, agacharse y levantarse... 
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producido un cambio en los regímenes de tra-
tamiento, que abogan por la intensificación 
precoz del mismo, instaurando una biterapia 
desde el principio. Esta consiste generalmente 
en esteroides (dexametasona, dosis de 20 mg/
m2/día divida en 3 dosis diarias durante 3 días) 
e inmunoglobulinas (dosis total de 2 g/kg di-
vidida en 3-5 días) y asociando un fármaco de 
segunda línea precozmente si la respuesta no 
es satisfactoria (el más empleado es el rituxi-
mab, a dosis de 375 mg/m2 cada semana du-
rante 4 semanas). El objetivo de la optimización 
del tratamiento no es solo la resolución de la 
clínica neurológica aguda, sino minimizar las 
repercusiones cognitivas permanentes. 

El tratamiento y seguimiento de esta enfer-
medad debe realizarse desde el ámbito de la 

Neuropediatría y valorar la derivación a un 
centro de referencia en este tipo de patología 
si existe cualquier limitación para su adecuado 
manejo, especialmente en casos refractarios a 
las primeras líneas de tratamiento. Así mismo, 
es necesario un seguimiento oncológico espe-
cializado para detectar y tratar precozmente un 
eventual tumor. 

En la evaluación y seguimiento clínico de los 
pacientes sería deseable el empleo de escalas 
específicas que permitiesen una estratificación 
del grado de afectación así como una valora-
ción más objetiva de la respuesta al tratamien-
to. La escala de Mitchell (Tabla 1) y la escala de 
Pranzatelli (Tabla 2) son las empleadas habi-
tualmente.

• Motilidad ocular descartando limitaciones o paresias. Observar movimientos oculares espontáneos normales y anómalos (si se 
presentan): determinar si corresponden a opsoclono (multidireccionales, caóticos). Explorar convergencia ocular, cambios de fijación 
cerca-lejos y movimientos sacádicos, ya que pueden desencadenar opsoclono.

• Mioclono (observar su presencia o no durante la inspección)

• Lenguaje expresivo (especialmente fluidez, articulación)

• Abdomen (masas)
c El diagnóstico (puramente clínico) debe revalorarse ante curso clínico o hallazgos no esperables en las pruebas comple-
mentarias, tanto al inicio como durante la evolución
d Pruebas de imagen* + metabolitos de las catecolaminas en orina + gammagrafía MIBG

*Rx tórax + ecografía abdominopélvica o RM-corporal total según disponibilidad (considerar RM-corporal total si resto 
de pruebas complementarias negativas)
e Analítica de sangre con hemograma, coagulación, bioquímica con perfil renal, hepático e iónico, Ac antitiroideos, hor-
monas tiroideas, serologías (según sospecha y epidemiología), Ac antineuronales. Estudio de LCR con bioquímica básica, 
microbiología (PCR virus/bacterias según sospecha y epidemiología) 

Fuente: modificado de Cantarín et al., 2020.
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Tabla 1. Escala de Mitchell. Opsoclonus myoclonus syndrome severity scale developed by Drs. Wendy Mit-
chell and Michael Pike following the Advances in Neuroblastoma Research (ANR) Meeting in Genoa, 2004.

• Stance

   0 standing and sitting balance normal for age

   1 mildly unstable standing for age, slightly wide-based

   2 unable to stand without support but can sit without support

   3 unable to sit without using hands to prop or other support

  

• Gait

   0 walking normal for age

   1 mildly wide-based gait for age but able to walk indoors and outdoors independently

   2 walks only or predominantly with support from person or equipment

   3 unable to walk even with support from person or equipment

   

• Arm and hand function

    0 normal for age

    1 mild infrequent tremor or jerkiness without functional impairment

    2 fine motor function (e. g., pincer grip of small object, pencil use) persistently impaired for age but less precise manipulative 
tasks (e. g., playing with larger toys feeding, dressing) normal or almost normal.

    3 major difficulty with all age-appropriate manipulative tasks

  

• Opsoclonus

 0 none

 1 rare or only when elicited by change in fixation

 2 frequent, interfering frequently with fixation and / or tracking

 3 persistent, interfering continuously with fixation and tracking

  

• Mood / behavior

   0 normal

   1 mild increase in irritability but consolable and / or mild sleep disturbance but easily settled

   2 irritability and sleep disturbance, interfering substantially with child and family life

   3 persistent severe distress

  

• In addition, for children aged 18 months or less:

• able to hold head consistently erect when trunk vertical? yes / no / no information

• able to reach and grasp object with each hand? yes / no / no information

• able to roll back to front and front to back?  yes / no / no information

• able to finger-feed self?  yes / no / no information

Fuente: De Grandis, et al., 2009.
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Tabla 2. Escala de Pranzatelli (Opsoclonus-myoclonus evaluation scale of motor performance)

1. Walking: side-to-side imbalance

0– normal

1– mild

2– moderate

3– severe

  

2. Walking: front-to-back imbalance

0– normal

1– mild

2– moderate

3– severe

  

3. Walking: wide base

0– normal

1– mild

2– moderate

3– severe

  

4. Instability while standing (feet apart)

0– normal

1– mild

2– moderate

3– severe

  

5. Difficulty achieving standing position

0– achieves standing normally

1– achieves with jerks, but no support

2– achieves with self-support

3– unable to reach standing without assistance

  

6. Truncal instability while sitting

0– sits with no support from arms and no jerking

1– sits with minimal support from arms and occasional jerking

2– sits with total support from arms or trunk to maintain balance

3– unable to sit in chair

7. Targeting difficulty

0– reaches target with no jerks

1– reaches target with minimal jerks

2– reaches target with moderate to severe jerks

3– unable to reach target

8. Difficulty grasping with one hand

0– grasps object (cup, crayon, etc.) with one hand

1– grasps object with two hands

2– grasps object with two hands, but has difficulty holding it

3– unable to grasp object

  

9. Difficulty with pincer grasp

0– grasps with thumb and tip of digit (pincer)

1– grasps with thumb and digit but unstable hold

2– grasp with closed fist

3– unable to grasp object

   

10. Abnormal eye movements while tracking (fixation)

0– eyes track smoothly and do not jerk

1– eyes have infrequent/small amplitude jerks

2– eyes have frequent/large amplitude jerks

3– eyes cannot track

  

11. Abnormal eye movements while resting

0– eyes do not jerk

1– eyes have infrequent/small amplitude jerks

2– eyes have frequent/small amplitude jerks

3– eye have frequent/large amplitude jerks

   

12. Speech abnormality (dysarthria)

0– normal

1– mild

2– moderate

3– severe

Fuente: Pranzatelli, et al., 2001. 
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1. INTRODUCCIÓN

El término encefalopatía aguda se refiere a 
un síndrome de disfunción cerebral, de inicio 
agudo, consistente en alteración de conscien-
cia con o sin trastorno de conducta, epilepsia u 
otras alteraciones focales, que puede ser cau-
sado por múltiples etiologías:

 • Tóxicas.

 • Endocrinometabólicas.

 • Inflamatorias o autoinmunes.

 • Infecciosas y posinfecciosas.

 • Postraumáticas. 

 • Posanóxicas.

 • Estatus focales, poscrítico.

 • Encefalopatía posterior reversible.

 • Por hipertensión endocraneal.

 • Séptica.

 • Otros.

Lo que caracteriza a la encefalopatía aguda es 
principalmente la alteración de consciencia, que 
puede ser de rango variable, desde la letargia al 
coma, y que hace de este trastorno una urgencia 
neurológica. Hay que tener presente que es un 
síntoma evolutivo, y, por tanto, se precisa de una 
valoración inicial y de revaloraciones periódicas, 
para descartar que siga progresando. Además, 
la instauración de dicha alteración de conscien-
cia puede ser brusca o progresiva, pero debe ser 
reciente (al menos 7 días, aunque en la mayoría 
de casos se presenta en horas). 

Encefalopatía no es lo mismo que encefalitis, 
puesto que para el diagnóstico de encefalitis se 
requiere la evidencia de inflamación del encéfa-
lo (generalmente evidenciada mediante neuroi-
magen o mediante análisis citoquímico del LCR), 
mientras que en la encefalopatía no. Las encefa-
litis se presentan en general con encefalopatía, 
pero no todas las encefalopatías son debidas a 
encefalitis. Para el diagnóstico probable o posible 
de encefalitis o encefalopatía de probable causa 
infecciosa o autoinmune se puede recurrir a los 
criterios diagnósticos de Venkatesan et al. (2013):

 • Criterio mayor (obligatorio): estado mental 
alterado (definido como nivel de conscien-
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cia alterado, letargia o cambios en perso-
nalidad) de más de 24 horas sin otra causa 
identificada.

 • Criterios menores (se requieren 2 para diag-
nóstico de posible encefalitis y 3 o más para 
encefalitis probable o confirmada).

 – Fiebre documentada de ≥ 38° C en el pe-
riodo de 72 h anteriores o posteriores al 
debut clínico.

 – Crisis focales o generalizadas no atribui-
bles totalmente a trastornos preexistentes.

 – Inicio de focalidad neurológica.

 – Pleocitosis de ≥ 5/mm3.

 – Alteración en parénquima cerebral en 
neuroimagen sugestiva de encefalitis de 
inicio agudo o bien que es nueva respecto 
a estudios previos.

 – Alteración en electroencefalograma (EEG) 
que es consistente con el diagnóstico de 
encefalitis y no se puede atribuir a otras 
causas.

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

Las encefalopatías y las encefalitis suelen ser 
polisintomáticas. Los síntomas más frecuen-
tes son: 

2.1. Fiebre

En general, la presencia de fiebre en el mo-
mento de disfunción neurológica se asocia 
a encefalitis infecciosas, mientras que en las 

encefalitis autoinmunes, aunque puede haber 
síntomas prodrómicos como la fiebre, suele 
ser en las semanas previas. Aun así, debemos 
tener en cuenta que algunos procesos febri-
les o intercurrentes pueden desencadenar 
cuadros encefalopáticos no infecciosos como 
crisis metabólicas o cuadros posinfecciosos 
como la encefalomielitis diseminada aguda 
(ADEM, por sus siglas en inglés), en los que la 
fiebre puede también estar presente en el mo-
mento de la encefalopatía. La fiebre también 
está presente o puede desencadenar el FIRES 
(Febrile Infection-Related Epilepsy Syndrome), 
un síndrome de epilepsia refractaria de causa 
desconocida.

2.2. Alteración de consciencia

La alteración de consciencia es prácticamente 
constante en todo cuadro encefalopático agu-
do. El grado es variable, en función de la etio-
logía y de variaciones interindividuales. La al-
teración de consciencia tradicionalmente se ha 
clasificado en varios tipos, según su gravedad.

 • Letargia: el paciente muestra tendencia a 
somnolencia, pero puede despertar con re-
lativa facilidad.

 • Obnubilación: el paciente está dormido, 
pero despierta ante estímulos leves y pue-
de obedecer órdenes sencillas, aunque se 
muestra bradipsíquico.

 • Estupor: el paciente despierta solo ante es-
tímulos dolorosos, pero no a la orden verbal, 
y no puede obedecer órdenes.

 • Coma: el paciente no despierta ante nin-
gún tipo de estímulo. Es el grado máximo 
de afectación de la consciencia.
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Para valorar la gravedad de la alteración de cons-
ciencia se puede usar la escala de coma de Glas-
gow adaptada para la edad pediátrica (ver Tabla 1) 
que, a pesar de que no ha sido descrita para esta 
indicación, sino para valoración de la gravedad del 
traumatismo craneoencefálico, constituye una 
forma de valorar la profundidad de depresión del 
sensorio, así como describir las fluctuaciones a lo 
largo del periodo de observación. 

2.3. Crisis epilépticas

Las crisis pueden ser de cualquier tipo, pero 
las más frecuentemente descritas son las que 
tienen componente motor, tanto focales como 

generalizadas; debemos tener presente tam-
bién la posibilidad de estatus epiléptico tanto 
convulsivo como no convulsivo. En algunas 
encefalopatías las crisis pueden ser el síntoma 
más importante, como en algunas encefalitis 
autoinmunes asociadas a anticuerpos (p.ej., 
receptor ácido γ-aminobutírico subunidad A 
[GABAAR], ver Tabla 2) o en el FIRES. 

2.4. Alteración de conducta

Se pueden encontrar en algunos pacientes 
trastornos conductuales como agitación e 
inquietud ideomotriz, así como alteraciones 
psiquiátricas que incluyen desorganización 

Tabla 1. Escala pediátrica de coma de Glasgow.

Puntos ≤ 2 años (paciente no verbal) > 2 años (paciente verbal)

Apertura de ojos (O)

4 Apertura espontánea Apertura espontánea 

3 Apertura al estímulo verbal Apertura al estímulo verbal

2 Apertura solo al dolor Apertura solo al dolor

1 Sin respuesta Sin respuesta

Mejor respuesta verbal (V)

5 Balbucea, hace ruiditos (coos) Orientado/apropiada

4 Irritable/llora Confuso 

3 Llanto (solo) en respuesta al dolor Palabras inapropiadas

2 Gemido en respuesta al dolor Sonidos / palabras incomprensibles

1 Sin respuesta Sin respuesta

Mejor respuesta motora (M)

6 Se mueve espontáneamente / con sentido Obedece órdenes

5 Retira al tacto Localiza el dolor

4 Retira al dolor Retira al dolor

3 Postura anormal en flexión ante el dolor Postura anormal en flexión ante el dolor

2 Postura anormal en extensión ante el dolor Postura anormal en extensión ante el dolor

1 Sin respuesta al dolor Sin respuesta al dolor

NT: no testable si bajo anestesia/sedación, intubación, parálisis, etc.

Puntuación: ≥ 13, traumatismo craneoencefálico leve; 9-12, traumatismo moderado; < 9, grave.

Fuente: Borgialli et al., 2016.
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Tabla 2. Encefalitis autoinmunes mediadas por anticuerpos en niños.

Síndrome /
Frecuencia relativa

Síndrome clínico característico 
(edad media referida a casos 
pediátricos) 

Características de la RM Asociación tumoral y 
otros desencadenantes

Test diagnóstico 
de elección; 
muestra de 
elección

Encefalitis asociadas a anticuerpos contra antígenos sinápticos o de superficie neuronal

Encefalitis anti-
NMDAR
EA por anticuerpos 
de superficie más 
frecuente

• Edad media: 14 años (rango 
2 meses-18 años) ~80% sexo 
femenino

• El síndrome clásico se 
caracteriza por alteración 
psiquiátrica y del 
comportamiento, insomnio, 
disminución del nivel de 
conciencia, crisis y disautonomía

Con frecuencia normal o 
inespecífico (excepto en 
encefalitis anti-NMDAR 
post-HSE)

Teratoma de ovario en el 
36% de niñas > 12 años, 
raro en < 12 años
HSE u otras infecciones 
del SNC

CBA fijadas; LCR

Encefalitis anti-
GABAAR
Rara

• Edad media: 13 años (rango 2,5 
meses-16 años)

• Con frecuencia caracterizado 
por estatus epiléptico y crisis 
refractarias y encefalopatía; 
puede presentar también 
alteración psiquiátrica y 
movimientos anormales

Lesiones hiperintensas 
en T2/FLAIR córtico-
subcorticales

Raramente asociado a 
tumores (p.ej., linfoma de 
Hodgkin)
HSE u otras infecciones 
del SNC

CBA vivasa; LCR

Encefalitis anti-
mGluR5
Rara

• Edad media: 15 años (rango 
6-16 años)

• Síndrome de Ofelia (encefalitis 
con psicosis y déficits de 
memoria asociado a linfoma de 
Hodgkin)

Con frecuencia lesiones 
unilaterales o bilaterales 
en lóbulos temporales, 
puede ser normal

Asociación frecuente con 
linfoma de Hodgkin

CBA fijadasa; LCR

Encefalitis anti-D2R
Muy rara

• Edad media: 5,5 años (rango 1,6-
15 años); 50% sexo femenino

• Manifestaciones psiquiátricas, 
alteración del movimiento, 
hipomimia

Hiperintensidades en 
T2/FLAIR en tálamos y 
ganglios de la base

Asociación tumoral no 
descrita; HSE, aunque 
información muy 
limitadab

CBAa; NAb

Encefalitis asociadas a anticuerpos contra antígenos gliales/astrocitarios

Encefalitis asociada a 
anticuerpos MOGc

EA más
frecuente en niños

• Edad media: 6,2 años (rango 3,7-
10 años); 50% sexo femenino

• Encefalopatía y déficits 
multifocales dependiente de la 
zona afectada

Lesiones en SB bilaterales 
difusas (ADEM). También 
lesiones corticales y 
subcorticales con o sin 
lesiones de SB asociadas
Frecuente afectación  
de tálamos y ganglios de 
la base, tronco y SB de 
cerebelo

No asociación tumoral 
descrita; puede ser 
posinfeccioso

CBA vivas; suero
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del pensamiento, ideas autorreferenciales, an-
siedad, catatonia, alucinaciones... Estos últimos 
síntomas son muy característicos de las ence-
falitis autoinmunes asociadas a anticuerpos, 
principalmente contra el receptor N-metil-D-
aspartato (NMDAR, ver Tabla 2). 

2.5. Trastornos cognitivos

Los trastornos cognitivos puede ser difíciles de 
valorar en fase aguda debido a la alteración de 
consciencia o de conducta; cuando estas alte-
raciones mejoran, se pueden observar déficits 
en una o varias funciones cognitivas, como la 
memoria, la atención o las funciones ejecuti-

vas. Los déficits mnésicos son característicos de 
la encefalitis límbica, de afectación exclusiva de 
áreas límbicas, muy rara en la edad pediátrica, 
y también en la encefalitis herpética en el niño 
mayor y adulto.

2.6. Trastornos motores

También se pueden encontrar en algunos 
pacientes, y en función de la etiología de la 
encefalopatía, se producen las siguientes al-
teraciones:

 • Por afectación de la vía piramidal. Hiperto-
nía, hiperreflexia, reflejo cutáneo-plantar en 

Síndrome /
Frecuencia relativa

Síndrome clínico característico 
(edad media referida a casos 
pediátricos) 

Características de la RM Asociación tumoral y 
otros desencadenantes

Test diagnóstico 
de elección; 
muestra de 
elección

Encefalitis asociadas a anticuerpos contra antígenos gliales/astrocitarios

NMOSD asociada a 
anticuerpos AQP4c

Rara en edad 
pediátrica

• Edad media: 10 años (rango 
2-17 años); 80% sexo femenino

• Habitualmente episodios de 
mielitis o neuritis de repetición 
sin encefalopatía, pero también 
puede presentarse con síndrome 
o encefalitis de tronco aguda, 
síndrome del área postrema 
(vómitos o hipo incoercibles) 
o con encefalitis diencefálica 
(secreción inadecuada de 
hormona antidiurética, 
hipotensión, hipersomnia, 
hipotermia, cambio del 
comportamiento)

Lesiones en áreas ricas 
en AQP4 como nervio 
óptico (con frecuencia 
bilateral y afectación 
de quiasma), médula 
espinal (habitualmente 
≥ 3 segmentos 
contiguos), sustancia 
gris periacueductal o 
hipotálamo

No descrita asociación 
tumoral; frecuente 
coexistencia de otras 
autoinmunidades

CBA vivas; suero

aActualmente no incluido en los test comerciales disponibles; precisa determinación en laboratorio de investigación.
bEscasos datos disponibles. 
cVer protocolo de Primer episodio desmielinizante. 

ADEM: encefalomielitis aguda diseminada; AQP4: acuaporina 4; CBA: ensayo basado en células; D2R: receptor de dopa-
mina 2; EA: encefalitis autoinmune; FLAIR: fluid-attenuated inversion recovery; GABAAR: receptor ácido γ-aminobutírico 
A; VHS: encefalitis por el virus herpes simple; mGluR5: receptor metabotrópico del glutamato 5; MOG: glicoproteína 
de la mielina de los oligodendrocitos; NMDAR: receptor N-metil-D-aspartato; NMOSD: enfermedad del espectro de la 
neuromielitis óptica; SB: sustancia blanca; SNC: sistema nervioso central. 
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extensión y clonus. Típico en el ADEM y en 
algunas encefalitis infecciosas.

 • Por afectación de la vía extrapiramidal. 
Movimientos anómalos como disquinesias 
o coreoatetosis y posturas distónicas (ca-
racterístico de la encefalitis anti-NMDAR), 
o rigidez en rueda dentada e hipomimia, 
característicos de las encefalopatías con 
afectación de ganglios basales como el sín-
drome de Leigh.

 • Por afectación del cerebelo. Hipotonía, tem-
blor, dismetría y ataxia. Típico del ADEM, las 
cerebelitis agudas y la romboencefalitis por 
enterovirus A71, por ejemplo.

3. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Las pruebas complementarias se realizarán 
según historia clínica y exploración física y 
neurológica. Deben ir dirigidas a identificar en 
primer lugar causas tratables de encefalopatía 
aguda (Figura 1). 

3.1. Analítica de sangre y orina

Se hará de manera inmediata, al canalizar la 
vía venosa periférica y con el paciente moni-
torizado. En un primer nivel se realizarán: he-
mograma, estudio de coagulación, glucemia, 
equilibrio ácido-base con determinación de 
láctico y pirúvico, carboxihemoglobina, cetone-

Figura 1. Encefalopatía aguda.

¿Traumatismo?

¿Sospecha de causa inflamatoria o encefalitis?

Encefalopatía aguda (alteración de conciencia o del 
estado mental)

TC, valoración por Neurocirugía
Anamnesis, exploración física

ABC (air breath circulation)
Vía y analítica sangre/orina urgente
Corrección glucosa/diselectrolitemias

si precisa 
(ver texto) ¿Intoxicación? Tratamiento específico

LCR, TC/RM, EEG + serologías/anticuerpos (ver Tabla 3)
Inicio aciclovir EV hasta descartar VHS +/- antibióticos*

Causas no inflamatorias:
PRES, metabólico, ictus…Causas infecciosas Causas autoinmunes

No

No

Sí

Sí

Sin signos inflamación / 
otra causa identificada

Tto. antimicrobiano/antiviral Tto. corticoides ev +/- IgIV/PEX Tto. específico

*Valorar además cóctel metabólico de enfermedades tratables si sospecha de causa metabólica (ver protocolo específico).

EEG: electroencefalograma; EV: endovenoso; VHS: virus herpes simple; IgIV: inmunoglobulinas endovenosas; LCR: líquido 
cefalorraquídeo; PEX: recambio plasmático; PRES: síndrome encefalopatía posterior reversible; RM: resonancia magnética; 
TC: tomografía computarizada; Tto: tratamiento.
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mia, iones, calcio, magnesio, función hepática, 
renal, amonio y creatina cinasa (CK), así como 
determinación de tóxicos en sangre y orina, 
además de sedimento urinario. Ante sospecha 
de encefalitis, la Tabla 3 nos muestra las sero-
logías y autoanticuerpos recomendados según 
las características epidemiológicas o clínicas. 

De manera dirigida, o si no existe un diagnósti-
co etiológico, se podrían realizar exploraciones 
adicionales para un diagnóstico diferencial más 
extenso incluyendo: perfil tiroideo, cortisol, 
autoanticuerpos reumatológicos, inmunoglo-
bulinas, vitaminas o estudio metabólico con 
aminoácidos y ácidos orgánicos en sangre y 
orina y acilcarnitinas.

3.2. Estudio del LCR

Se debe realizar lo antes posible en casos de 
encefalopatía aguda, sobre todo si se sospecha 
una causa infecciosa o inflamatoria. 

Existen algunos datos clínicos que contraindi-
can realizar una punción lumbar sin estudio de 
neuroimagen previo: 

 • Alteración del nivel de consciencia: escala 
de Glasgow < 13.

 • Signos de focalidad en exploración neuro-
lógica.

 • Papiledema.

 • Datos clínicos de hipertensión intracraneal: 
bradicardia con hipertensión arterial.

 • Alteración en coagulación.

 • Alteración hemodinámica.

La Tabla 3 muestra los estudios microbioló-
gicos y de autoinmunidad según recomen-
daciones internacionales. Aunque estas in-
cluyen estudios microbiológicos específicos 
por PCR, actualmente, con la disponibilidad 
de las pruebas de PCR múltiple rápidas (apro-
ximadamente 1 hora), en pacientes seleccio-
nados se puede valorar su realización en LCR 
u otras muestras. Actualmente, por ejemplo, 
en el panel de FilmArray® de meningoence-
falitis (Biofire®) en LCR se incluyen PCR para 
el estudio de 14 patógenos, entre los que se 
encuentran: Escherichia coli K1, Haemophilus 
influenzae, Listeria monocytogenes, Neisse-
ria meningitidis, Streptococcus pneumoniae, 
Streptococcus agalactiae, citomegalovirus, 
enterovirus, VHS 1 y 2, HHV6, parechovirus 
humano, virus varicela-zóster y Cryptococcus 
neoformans / Cryptococcus gattii. Es impor-
tante destacar que no incluye PCR de virus 
Epstein-Barr, por lo que ante sospecha clíni-
ca, se deben realizar estudios específicos (ver 
Tabla 3). 

Al igual que el suero, también será muy im-
portante guardar muestras de LCR congeladas 
por si nuevos datos indican la realización de 
estudios adicionales posteriormente, como 
estudios metabólicos o inmunológicos en 
caso de sospecha de encefalitis autoinmune: 
bandas oligoclonales (pareadas con el suero) 
o anticuerpos contra proteínas de superficie 
neuronal como los anticuerpos anti-NMDAR.

3.3. Estudios de neuroimagen

Tomografía computarizada (TC) craneal. Es la 
más accesible en el servicio de Urgencias. Es 
útil en el diagnóstico de traumatismo craneal, 
edema cerebral, herniación, hidrocefalia, tumo-
res, abscesos o hemorragias del SNC. Puede ser 
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Tabla 3. Estudio etiológico según consenso internacional ante paciente pediátrico con sospecha de encefa-
litisa (fuera del periodo neonatal)b.

Estudios de rutina

LCRc

Medir la presión de obertura y recoger 5 ml de LCR, guardando siempre que sea posible el restante no usado congelado por si es 
necesario realizar más test posteriormente

Bioquímica, incluyendo nivel de proteínas, leucocitos, glucosa, hematíes

Tinción de Gram y cultivo bacteriano

PCR VHS 1-2

PCR enterovirus

Sangre

Cultivos bacterianos

Serología virus Epstein-Barr (VCA-IgG e IgM y EBNA-IgG)

Serología Mycoplasma pneumoniae (IgG e IgM)

Guardar suero congelado de la fase aguda y recoger suero a los 14 días para poder hacer serologías pareadas, si es posible, u otras 
determinaciones según sospecha clínica posterior

Neuroimagen

RM preferible a TC

Neurofisiología

EEG

Otros tejidos/muestras

PCR a Mycoplasma pneumoniae en frotis faríngeo

PCR a enterovirus o cultivo para este en frotis faríngeo y heces

Si hay manifestaciones clínicas de afectación fuera del SNC también hacer pruebas adicionales, como por ejemplo: biopsia de 
lesiones cutáneas, lavado broncoalveolar o biopsia endobronquial en neumonía/lesiones pulmonares, PCR/cultivo frotis faríngeo 
en pacientes con enfermedad de vías respiratorias superiores, cultivo de heces en niños con diarrea

Estudios adicionales según algunas condiciones

Según las condiciones del paciente

Edad < 3 años: PCR en LCR para parechovirus

Inmunodeprimidos: PCR LCR a CMV, HHV6/7, VIH; antígeno criptocócico; PCR o serología a Toxoplasma gondii; pruebas de MTB; 
pruebas fúngicas; test para VWN

Según factores geográficos

Europa, según zona geográfica en zonas endémicas: encefalitis transmitida por garrapatas (encefalitis de Tick-borne) (serología); en 
el sur de Europa, considerar testar para VWN y virus de la Toscana (TOSCV)

Para otras zonas geográficas, si viajes recientes, consultar artículo original

Según la época del año y exposición

Verano/otoño (en zonas endémicas): arbovirus y pruebas de enfermedades transmitidas por garrapatas 

Gato (particularmente si tiene convulsiones, LCR paucicelular): anticuerpo para Baronella (suero), evaluación oftalmológica 

Exposición a garrapatas: test para enfermedades transmitidas por garrapatas 
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Estudios adicionales según algunas condiciones

Exposición a mordeduras de animales/murciélagos: test para rabia 

Nadar o bucear en agua dulce templada o irrigación nasal/sinusal: Naegleria fowleri (PCR y wet mount en LCR)

Según características clínicas

En sospecha de meningitis bacteriana también: PCR S. pneumoniae, N. meningitidis. Valorar L. monocytogenes si factores de riesgo

Alteración de comportamiento (p. ej., agitación, agresión, trastorno psicótico), convulsiones o trastornos del movimiento: 
anticuerpos anti-NMDAR (suero, LCR), bandas oligoclonales, índice de IgG, test de la rabia

Cambio de conducta seguido de espasmos mioclónicos/sacudidas: IgG sarampión en suero y LCR

Rash vesicular: IgG e IgM en suero y PCR VVZ en LCR (baja sensibilidad; considerar IgG e IgM si disponible)

Descompensación rápida (particularmente con antecedentes de mordeduras de animales o viajes previos a áreas endémicas de 
rabia): test de la rabia

Clínica respiratoria: prueba de imagen pulmonar (radiografía de tórax o CT pulmonar), test para virus respiratorios, PCR 
Mycoplasma pneumoniae en LCR

Parálisis flácida aguda: serología para arbovirus, test de la rabia, enterovirus en heces, frotis faringoamigdalar y muestras 
respiratorias

Parkinsonismo: test para arbovirus y serología toxoplasma

Lesiones cutáneas resistentes a curación: test para Balamuthia, Acanthamoeba

Síntomas límbicos prominentes: estudio para encefalitis autoinmune, PCR HHV6/7 en LCR

Según resultados analíticos

Si la serología a VEB es sugestiva de infección aguda, testar PCR VEB en LCR

Elevación de transaminasas: serología Rickettsia, enfermedad de Tick-borne

Proteína en LCR > 100 mg/dl o glucosa LCR < 2/3 de glucosa periférica o pleocitosis linfocítica con clínica subaguda: MTB, hongos, 
serología Balamuthia mandriallis

Proteína en LCR > 100 mg/dl o LCR glucosa < 2/3 de glucosa periférica y neutrofilia predominante con inicio agudo de síntomas y 
reciente uso de antibióticos: PCR para S. pneumoniae y N. meningitidis en LCR

Eosinofilia en LCR: test para MTB, hongos, serología Baylisascaris procyonis (suero y LCR); test para Angiostrongylus cantonensis, 
Gnathostoma spinigerum 

Hiponatremia: test para MTB 

Serología a Mycoplasma pneumoniae o PCR en frotis positivo, PCR a Mycpolasma pneumoniae en LCR

Según resultados de afectación en neuroimagen podremos valorar

Lóbulo frontal: Naegleria fowleri (wet mount y PCR en LCR)

Lóbulo temporal: PCR HHV6/7 en LCR 

Ganglios basales o tálamos: test para virus respiratorios, arbovirus, MTB, anticuerpos anti-MOGd

Tronco encefálico: test para virus respiratorios, arbovirus, PCR para Lysteria; anticuerpos para Brucella (suero); test para MTB

Cerebelo: serología IgG e IgM suero y PCR para VVZ en LCR (debido a baja sensibilidad, si disponible hacer también IgG/IgM en LCR); 
PCR para VEB en LCR

Edema cerebral difuso: test para virus respiratorios

Lesión ocupante de espacio o lesiones con realce en anillo: test para MTB, hongos, Balamuthia mandrillaris y Acanthamoeba, 
serología Toxoplasma gondii
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necesaria la administración de contraste en ca-
sos de abscesos y tumores.

Resonancia magnética (RM) cerebral. Es la 
técnica de neuroimagen preferible, aunque 
habitualmente no está disponible de manera 
urgente o, debido a su mayor duración, pue-
de no ser factible en un paciente inestable. Se 
debe realizar lo antes posible si las pruebas 
anteriores no han permitido conocer la causa 
de la encefalopatía o incluso con una causa 
confirmada debido a que es mucho más infor-
mativa. Es útil para el diagnóstico de encefalo-
patías hipóxico-isquémicas, ictus isquémicos 
precoces, enfermedades desmielinizantes, 
encefalopatía posterior reversible y encefalitis 
infecciosas. Los estudios de difusión (DWI, por 
sus siglas en inglés) y el coeficiente de difusión 
aparente (ADC, por sus siglas en inglés) permi-
ten distinguir entre edema celular y vascular. 

Aunque en algunas entidades la RM cerebral 
suele ser normal (p. ej., encefalitis anti-NM-
DAR), existen patrones radiológicos caracterís-
ticos y reconocibles de algunas encefalopatías 
agudas en la infancia. Por ejemplo, la ence-
falitis herpética se caracteriza típicamente 
por afectación bilateral asimétrica de lóbulos 
temporales, aunque en niños pequeños pue-
de tener un predominio occipital o frontal. 
En la encefalopatía necrotizante aguda, que 
puede ser desencadenada por algunos virus 
respiratorios como el de la gripe o el HHV6, 
los pacientes presentan lesiones bilaterales y 
simétricas en ambos tálamos. Los niños con 
ADEM muestran lesiones bilaterales asimétri-
cas predominantes de sustancia blanca difu-
sas y es frecuente la afectación de sustancia 
gris central como tálamo o ganglios basales 
(ver protocolo de Enfermedad desmielinizan-
te). En el FIRES, la RM puede mostrar lesio-

Estudios adicionales según algunas condiciones

Hidrocefalia o realce meníngeo basilar: test para MTB, hongos, Balamuthia mandrillaris

Infarto o hemorragia: test para MTB, hongos, virus respiratorios

Lesiones de sustancia blancad: bandas oligoclonales, índice IgG, anticuerpos contra MOGd, Lyme (ELISA en suero y Western-blot), 
Brucella (serología o cultivo de LCR), serología para sarampión para descartar SSPE, anticuerpos para Baylisascaris procyonis (suero  
y LCR); test para Balamuthia mandrillaris

aNo comprende todas las causas de encefalitis y debe valorarse la situación clínica, epidemiológica y geográfica (p. ej., 
valorar COVID-19 en actual pandemia), y consultar consejo de expertos en enfermedades infecciosas. 
bEn periodo neonatal es importante valorar infecciones de transmisión vertical (p. ej., PCR en LCR para Escherichia Coli, 
Listeria monocytogenes y Streptoccocus grupo B). 
cAlgunos miembros del consorcio también recomendaron M. Pneumoniae en LCR de rutina para todos los niños.
dAunque no considerado en el consenso debido a ser anterior a su descripción, actualmente también se recomienda 
testar por anticuerpos contra MOG ante lesiones de sustancia blanca o ganglios de la base/tálamo (ver protocolo Primer 
episodio desmielinizante).

ABLV: lisavirus australiano del murciélago; CMV: citomegalovirus; TC: tomografía computerizada; VEB: virus Epstein-Barr; 
EEG: electroencefalograma; HHV6/7: virus herpes humano 6-7; VIH: virus de la inmunodeficiencia humana; VHS: virus 
herpes simple; Ig: inmunoglobulina; LCR: líquido cefalorraquídeo; PCR: reacción en cadena de la polimerasa; MTB: Myco-
bacterium tuberculosis; NMDAR: N-metil-D-aspartato; RM: resonancia magnética; SNC: sistema nervioso central; SSPE: en-
cefalitis esclerosante subaguda; VWN: Virus del West Nile; VVZ: virus varicela-zóster.

Basado en Venkatesan et al., 2013.
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nes en hipocampos, corteza insular, tálamo y 
ganglios basales. En la encefalopatía leve con 
lesiones reversibles del esplenio del cuerpo ca-
lloso, generalmente asociada a infecciones, la 
DWI muestra una reducción de la difusión del 
esplenio del cuerpo calloso, con alteraciones 
leves en la señal en imágenes potenciadas en 
T1 y T2.

3.4. Electroencefalograma (EEG)

En las encefalopatías agudas, el registro EEG 
multicanal es una herramienta muy sensible 
pero muy poco específica para el diagnóstico. 
Suele mostrar enlentecimiento generalizado 
y existen algunos patrones electroencefalo-
gráficos que pueden ayudar al diagnóstico. La 
presencia de asimetrías en la actividad cerebral 
con ondas lentas persistentes orienta a una 
lesión estructural hemisférica, aunque puede 
ocurrir después de una crisis focal prolongada. 
La actividad epileptiforme periódica lateralizada 
(PLED) es típica de la encefalitis herpética, aun-
que puede aparecer en meningitis y en otras 
encefalopatías no infecciosas. El patrón extreme-
delta brush, caracterizado por ondas rápidas beta 
superpuestas sobre ondas lentas delta, es típico 
de la encefalitis anti-NMDAR. En pacientes con 
bajo nivel de consciencia, el EEG permite des-
cartar un estatus epiléptico no convulsivo. Los 
registros EEG continuos en la UCI pueden ayudar 
a diagnosticar crisis subclínicas, así como a tener 
un valor pronóstico. 

4. CLAVES DIAGNÓSTICAS

Ante un cuadro encefalopático de instauración 
aguda o subaguda en la edad pediátrica, algu-
nos cuadros clínicos son muy sugestivos y los 
debemos tener siempre presentes:

4.1. Encefalitis por virus herpes simple (VHS) 
1 o 2

Es la causa más común de encefalitis en ni-
ños en el primer mes de vida y la segunda 
causa en el resto de grupos de edad. Aun-
que en adultos es característico el debut en 
forma de síntomas de afectación de lóbulos 
temporales como afasia, disgeusia y alte-
raciones mnésicas en el contexto de fiebre, 
estos síntomas son poco frecuentes en niños 
más pequeños, en los que se suele presen-
tar en forma de crisis epilépticas repetidas o 
estatus epiléptico en contexto de fiebre con 
posterior afectación del sensorio. También 
son frecuentes en niños los déficits motores 
residuales (hemiparesia) tras las crisis, debi-
do a la afectación de la vía piramidal secun-
daria a lesiones necróticas producidas por el 
virus, que pueden confundirse inicialmente 
con parálisis de Todd. La RM cerebral mues-
tra característicamente lesiones en lóbulos 
temporales asimétricas, aunque puede mos-
trar predominio frontal u occipital en niños 
pequeños. Hasta en el 25% de pacientes con 
encefalitis herpética de todas las edades, en 
las siguientes semanas a la infección viral, 
se puede desencadenar una encefalitis au-
toinmune mediada por anticuerpos contra 
superficie neuronal (anti-NMDAR, la más fre-
cuente). En niños < 4 años, esta complicación 
se presenta en forma de coreoatetosis y dis-
minución del sensorio, y puede acompañarse 
de crisis epilépticas refractarias, incluyendo 
espasmos epilépticos, mientras que en niños 
> 4 años y adultos se presenta en forma de 
trastorno de comportamiento (p.ej., rasgos 
psicóticos) sin alteración de movimiento. La 
identificación de esta complicación es impor-
tante porque los pacientes pueden responder 
a inmunoterapia.
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4.2. Romboencefalitis por enterovirus A71

En niños, las infecciones por enterovirus no 
polio (A-D) son causa de frecuentes infecciones 
benignas que no requieren tratamiento, como 
síndromes febriles, la enfermedad boca-mano-
pie, la herpangina y cuadros de diarrea. En un 
porcentaje pequeño de casos y con frecuencia 
en forma de brotes epidémicos puede dar lu-
gar a cuadros de meningitis (causa de > 90% 
de encefalitis virales con germen identificado, 
sobre todo en niños < 3 meses) o de encefalitis 
(10-20% de causa identificable de encefalitis). 
El serotipo EV71 se ha asociado a brotes epidé-
micos de romboencefalitis, sobre todo en niños 
< 4 años, caracterizados por ataxia, mioclonías 
y alteración de pares craneales. Aunque la ma-
yoría de los casos tienen una rápida resolución 
y buen pronóstico, en algunos casos pueden 
asociar a shock y miocarditis. Varias formas de 
enterovirus no polio se han asociado a parálisis 
flácida aguda con debilidad motora debido a 
afectación de células del asta anterior medular. 
Esta asocia con frecuencia a alteraciones longi-
tudinales en la RM, afectando a la sustancia gris 
medular, lo que se conoce como mielitis aguda 
flácida (AFM, por sus siglas en inglés). La afec-
tación de las extremidades suele ser asimétrica 
y puede afectar de 1 a 4 extremidades, con gra-
vedad variable desde leve a parálisis comple-
ta. La disfunción de pares craneales, incluidas 
parálisis bulbar e insuficiencia respiratoria que 
requiera intubación, se ha visto asociada al se-
rotipo D68, con mal pronóstico de recuperación. 

4.3. Encefalitis autoinmunes asociadas  
a anticuerpos contra superficie neuronal

Grupo heterogéneo de síndromes neurológicos 
que asocian anticuerpos dirigidos contra proteí-
nas de la superficie neuronal o la sinapsis en LCR. 

Según el anticuerpo asociado, el síndrome clínico 
varía y también las características epidemiológi-
cas de los pacientes (edad, sexo), así como el ries-
go de asociación tumoral. En la Tabla 3 se des-
criben las principales encefalitis autoinmunes 
asociadas a anticuerpos que afectan a la edad 
pediátrica, siendo la encefalitis anti-NMDAR la 
más frecuente. De forma global, es caracterís-
tico un inicio agudo-subagudo de diferentes 
síntomas, incluyendo trastorno de conducta o 
síntomas psiquiátricos, déficits cognitivos, crisis 
epilépticas o estatus epiléptico, trastornos de 
movimiento (p.ej., disquinesias o coreoatetosis), 
disautonomía y disregulación vigilia-sueño.

4.4. Encefalomielitis aguda diseminada 
(ADEM)

Encefalitis con afectación difusa de sustancia 
blanca. Es frecuente su asociación con neuritis 
o mielitis. Más del 50% de los pacientes asocian 
anticuerpos contra la glicoproteína de la mielina 
de los oligodendrocitos (MOG) en sangre. (Ver 
protocolo de Primer episodio desmielinizante). 

4.5. Encefalopatías de causa metabólica

Ante un niño que debuta con un cuadro encefalo-
pático agudo, siempre tenemos que plantearnos 
la posibilidad de que se trate de un trastorno me-
tabólico y precisar de un tratamiento específico 
precoz. La presencia de fiebre o proceso intercu-
rrente no lo excluye, puesto que puede ser el fac-
tor desencadenante. Este cuadro se halla descrito 
en el protocolo de Encefalopatías metabólicas.

5. TRATAMIENTO

Se debe realizar un manejo global del paciente 
con una alteración del nivel de consciencia, ini-
ciando el ABC (air breath circulation) mientras 
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se realiza la anamnesis, la exploración y las 
pruebas complementarias necesarias. Como 
principios básicos del tratamiento se debe:

 • Mantener la vía aérea permeable, con ade-
cuada oxigenación y ventilación, adminis-
trando oxigenoterapia si la saturación de O2 
es baja. Si el paciente presenta un nivel de 
consciencia bajo (escala de coma de Glas-
gow ≤ 8, ver Tabla 1) se debe intubar y co-
nectar a ventilación mecánica.

 • Mantener la función cardiovascular, monito-
rizando al paciente, obteniendo vía venosa y 
administrando fluidoterapia. Estar especial-
mente atentos a la aparición de hipertensión 
arterial junto con bradicardia, que podría ser 
indicativo de hipertensión endocraneal.

 • Determinación de glucosa y corrección de 
hipoglucemia.

 • Determinación de equilibrio ácido-base, io-
nes y corrección de las alteraciones.

 • Mantener al paciente en normotermia. Ad-
ministrar antitérmicos si el paciente tiene 
fiebre. El control estricto de la temperatu-
ra mediante hipotermia inducida es una 
técnica de neuroprotección al conseguir 
reducir el metabolismo y permitir que los 
órganos toleren periodos de isquemia más 
prolongados sin que se produzca un daño 
irreversible. Aunque su uso se ha generali-
zado en el tratamiento de adultos con daño 
hipóxico tras parada, en niños su uso no está 
protocolizado, aunque cada vez existe más 
evidencia de su utilidad.

 • Se deben tratar los síntomas asociados: 
crisis convulsivas, agitación, hipertensión 

intracraneal (monitorización y tratamiento 
médico o quirúrgico).

 • Aunque el tratamiento de la encefalopatía 
depende de su etiología, en todos los pa-
cientes con sospecha de encefalitis se re-
comienda el inicio de aciclovir endovenoso 
(60 mg/kg/día en neonatos y 30 mg/kg/día 
fuera del periodo neonatal, repartido cada 8 
horas) hasta descartar infección por VHS. De-
bido a la alta tasa de falsos negativos duran-
te los primeras días, ante una alta sospecha 
clínico-radiológica, se recomienda repetir el 
estudio del LCR en 24-72 h ante un primer 
resultado negativo. Además, se debe añadir 
antibioticoterapia empírica si hay sospecha 
o no se puede descartar meningoencefalitis 
bacteriana. En el inmunocompetente, esta 
generalmente consiste en cefotaxima aso-
ciada a vancomicina, aunque puede variar 
según zona geográfica y resistencias. En 
caso de sospecha de ADEM o de encefalitis 
autoinmune están indicados los corticoides 
endovenosos u otros inmunomoduladores, 
como las gammaglobulinas endovenosas o el 
recambio plasmático (ver protocolo de Enfer-
medad desmielinizante). Si se sospecha una 
enfermedad metabólica, se debe considerar 
la suplementación empírica con tiamina, 
biotina, piridoxina, riboflavina y vitamina B12. 
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1. INTRODUCCIÓN

La contracción muscular es la acción clave para 
el movimiento, que comienza con un pensa-
miento. La idea de moverse se genera en el 
área motora suplementaria del lóbulo frontal 
y se expresa eléctricamente como un potencial 
de preparación que ocurre breves momentos 
antes del movimiento. Las neuronas corticales 
motoras contribuyen con sus axones a la vía 
motora que desciende hasta el tronco cerebral 
(fibras corticobulbares) y la médula espinal 
(tractos corticoespinales) para conectar con los 
nervios motores que inervarán los músculos.

El sistema motor es jerárquico y está compues-
to por una cadena de centros de control que 
cumplen funciones concretas. Además, para 
la ejecución exitosa de un movimiento es ne-
cesario contar con la implicación del sistema 
nervioso sensitivo, que recopila información 
de la posición corporal y del ambiente que le 
rodea, mediante la exploración visual, audi-
tiva, vestibular, táctil y propioceptiva. A con-
tinuación describimos los principales centros 
de control motor y sus funciones, un conoci-
miento imprescindible para poder examinar 
los movimientos corporales e interpretar las 
alteraciones de la marcha.

1.1. Los centros de control motor cortical y vía 
corticoespinal

El pensamiento de moverse puede surgir en 
cualquier rincón de la corteza cerebral, des-
de donde se envía una señal eléctrica al área 
motora suplementaria, en la parte anterior 
del lóbulo frontal. La orden pasa entonces a la 
corteza premotora, que nos prepara para el mo-
vimiento, y de ahí a la corteza motora primaria, 
desde donde surgen los tractos corticoespina-
les (también llamados piramidales). Mientras 
descienden, estos tractos (primera motoneuro-
na) se agrupan en la parte más posterior del 
brazo posterior de la cápsula interna, y más 
abajo forman los pedúnculos cerebrales. Estas 
fibras compactadas, durante su descenso, al 
entrar en el tronco cerebral cruzan al lado con-
trario en una región del tronco llamada pirámi-
de. Después siguen bajando por el lado opues-
to hasta hacer sinapsis con las motoneuronas 
de la médula espinal, en las astas anteriores 
(segunda motoneurona). De allí, los axones de 
la motoneurona inferior o segunda salen de la 
médula para formar el nervio periférico, cuyo 
destino es el músculo, que queda inervado por 
la vía corticoespinal contralateral. La lesión de 
las vías corticoespinales (corteza cerebral, tála-
mo, tronco cerebral, médula espinal) se presen-
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tará con síntomas negativos, como debilidad, 
disminución del control motor fino y déficit 
sensitivo, dependiendo de la localización de la 
lesión, y síntomas positivos, como movimientos 
involuntarios, crisis epilépticas y espasticidad. 
La característica clínica de la espasticidad es 
una elevación del tono muscular evidenciada 
por un incremento velocidad-dependiente de la 
resistencia a los movimientos pasivos.

1.2. Los ganglios basales (sistema 
extrapiramidal)

Son esenciales en la planificación e iniciación del 
movimiento voluntario, cuya función se ejerce 
a través de un circuito cerrado de conexión con 
la corteza cerebral, sin acceso directo a las mo-
toneuronas inferiores. Acumulan información 
sobre movimientos realizados con anteriori-
dad, de manera que pueden asistir a la corteza 
cerebral con un almacén de memoria motora 
respecto a postura y posición en ese momento 
requerido, facilitando una ejecución más preci-
sa de los movimientos voluntarios. Los ganglios 
basales integran información sobre propósito y 
secuencia del movimiento y se lo comunican a 
la corteza, la cual a su vez regula la emisión de 
información al tracto corticoespinal y este a la 
segunda motoneurona. Las lesiones en los gan-
glios basales pueden conducir a trastornos de la 
marcha con dificultad en el inicio y en la veloci-
dad de los movimientos (hipo- o hipercinesias).

1.3. El cerebelo

Está conectado con el resto del sistema ner-
vioso a través de los pedúnculos cerebelosos y 
su función motora es ejecutar y completar los 
movimientos de forma suave y con un adecua-
do control del balance corporal. Así, al mismo 
tiempo que la corteza cerebral envía señales a 

los músculos para que se contraigan y comien-
cen el movimiento, envía también señales a los 
ganglios basales para que modulen el inicio 
suave de esos movimientos y al cerebelo para 
que esté informado del patrón de movimiento 
deseado. Entonces, el cerebelo comienza a reco-
ger información de los patrones de contracción 
muscular, a través de las vías espinocerebelosas, 
para controlar el margen de error entre la orden 
cortical dada y lo ejecutado. Las lesiones cere-
belosas pueden conducir a ataxia e hipotonía.

1.4. El control motor de la médula espinal

La médula espinal tiene su propio circuito 
intrínseco: el arco reflejo espinal o reflejo de 
estiramiento (osteotendinoso). Su función es 
mantener el músculo en una longitud concreta 
para una función específica. Es un reflejo au-
tónomo, aunque está inhibido por la primera 
motoneurona. Así, el tono muscular normal 
se mantiene mediante el balance entre las 
fibras excitatorias musculares aferentes y la 
inhibición superior. La pérdida de este balance 
puede llevar a un mayor incremento del reflejo, 
velocidad-dependiente, o a espasticidad.

2. EVALUACIÓN DE LA MARCHA

La marcha normal tiene cinco características 
que se pierden en la marcha patológica:

 • Estabilidad en apoyo: el cuerpo tiene que 
estar continuamente alterando la posición 
del tronco para mantener el balance sobre 
la base de sostén (fase de apoyo) o durante 
el paso (fase de despegue).

 • Aclaramiento del pie durante el despegue: 
para levantar el pie de forma eficaz para 
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avanzar en el paso, se requiere, por un lado, 
una adecuada posición y fuerza del tobillo 
que apoya (extremidad estática) y, por otro 
lado, una suficiente flexión del tobillo, la 
rodilla y la cadera del lado que avanza (ex-
tremidad dinámica).

 • Preparación de posición del pie que termina 
el balanceo: cuando la extremidad inferior 
dinámica está terminando la fase de despe-
gue y va a apoyar el pie de nuevo, necesita 
equilibrio y estabilidad de la extremidad es-
tática y una adecuada posición de la cadera, 
la rodilla y el tobillo de la extremidad que 
va a apoyar.

 • Longitud de paso: para ello se requiere equi-
librio, apoyo estable y una adecuada flexión 
de cadera y extensión de rodilla de la extre-
midad dinámica.

 • Conservación de la energía: para una mar-
cha eficaz, con mínimo gasto energético, se 
requiere estabilidad articular, equilibrio y 
fuerza, principalmente.

En el niño que comienza a caminar no se dan 
estos requisitos de marcha. Inicialmente, las 
rodillas están relativamente más rígidas y la 
base de sustentación es más ancha. Conforme 
el niño adquiere mejor equilibrio, el patrón se 
acerca al del adulto, llegando a una marcha 
madura de tipo talón-punta en torno a los 3 
años y medio. Respecto al gasto energético, 
cada persona encontrará una velocidad de mar-
cha que permita un mínimo gasto, acorde con 
su constitución física. Cualquier desviación de 
esa tendencia a ahorrar energía en la marcha 
de cada persona le llevará a un mayor coste 
energético al caminar.

3. CLASIFICACIÓN CLÍNICA DE LOS 
TRASTORNOS DE LA MARCHA

De manera general, los trastornos de la marcha 
se pueden clasificar en: trastornos de la ejecu-
ción del movimiento (corticoespinal, ganglios 
basales y cerebelo), trastornos de la marcha 
por debilidad neuromuscular (segunda mo-
toneurona, nervio periférico, placa motora y 
músculo), trastornos de la marcha por falta de 
equilibrio (cerebelo, vías vestibulares y propio-
ceptivas) y, por último, trastornos del sistema 
osteomuscular (articulación, músculo, hueso).

3.1. Trastornos de la ejecución del movimiento

3.1.1. Por afectación de las vías corticoespinales

 • Marcha hemipléjica. Se produce por una le-
sión corticoespinal unilateral y cursa con de-
bilidad, falta de destreza y aumento del tono 
del hemicuerpo afecto, contralateral a la le-
sión. Se acompaña de una sinergia extensora 
de la extremidad inferior, con extensión de la 
rodilla, flexión plantar del tobillo (pie equino) 
y varo del pie. En la marcha hemipléjica, el 
niño inclina el tronco hacia el lado sano y ab-
duce la cadera del lado afectado, avanzando 
el muslo con un movimiento en semicírculo 
(de tipo “guadaña” o “segador”). El apoyo del 
pie se realiza con la parte anterior e inter-
na del mismo. El brazo pierde su balanceo 
normal, el codo se mantiene en semiflexión, 
el antebrazo en pronación y la muñeca en 
flexión con desviación cubital. En formas le-
ves, la postura de la extremidad superior se 
hace evidente solo si se hace correr al niño. 
En la exploración física se objetiva debilidad 
del hemicuerpo afectado, asociado a mayor 
o menor grado de espasticidad, reflejos os-
teotendinosos vivos y signo de Babinski. Si la 
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hemiplejia es congénita o de larga evolución, 
puede además existir atrofia de dicho hemi-
cuerpo y asociar retracciones ostearticulares. 
En el estudio de RM cerebral se observará, en 
la mayoría de los casos, una lesión unilateral 
o muy asimétrica cortical, subcortical, talá-
mica o de tronco cerebral.

 • Marcha paraparética. Es consecuencia de 
una afectación corticoespinal bilateral que 
compromete principalmente las extremi-
dades inferiores. Se presenta con debilidad, 
espasticidad y equinismo en ambas piernas. 
No es posible la flexión de la rodilla ni la fle-
xión dorsal del pie necesarias en la extremi-
dad dinámica, por lo que el niño se ve obli-
gado a balancear la pelvis como mecanismo 
compensador para facilitar el despegue de 
la extremidad y el apoyo del pie se realiza 
con la punta en vez del talón. Además, sue-
le existir hipertonía de los aductores con lo 
que las piernas se entrecruzan dificultando 
la marcha (marcha en tijera). En la explora-
ción objetivaremos el síndrome piramidal 
en extremidades inferiores (con hiperre-
flexia, espasticidad y signo de Babinski bi-
lateral). Se debe investigar la presencia de 
signos que indiquen lesión medular nivel 
sensitivo, afectación de esfínteres, disfun-
ción autonómica, etc.

3.1.2. Por afectación de ganglios basales

 • Marcha parkinsoniana. Es muy rara en la 
infancia y es secundaria a una lesión en el 
sistema pálido-estriatal. No existe debili-
dad, sino una alteración en la ejecución del 
movimiento, con rigidez y bradicinesia como 
características principales. Existe dificultad 
para el inicio de la marcha (freezing), flexión 

anterior del tronco, disminución del braceo y 
bradicinesia generalizada. Los pasos son cor-
tos y los giros en bloque. Otros signos que 
podemos objetivar son: facies amímica, tem-
blor de reposo o rigidez de extremidades. 

 • Marcha distónica. Marcha afectada por 
contracciones musculares involuntarias 
(debidas a contracción simultánea de mús-
culos agonistas y antagonistas), que resulta 
en una postura anormal mantenida, movi-
mientos anormales de torsión o movimien-
tos de sacudidas repetidos. El tono fluctúa 
entre hipotonía, normotonía e hipertonía, y 
las alteraciones surgen o pueden empeorar 
por intentos de movimiento o por cambios 
en el estado emocional.

3.2. Trastornos de la marcha por debilidad 
neuromuscular

En estos casos, el síntoma principal será la de-
bilidad, asociado a hipotonía. Según la distri-
bución de la debilidad, se pueden observar dos 
patrones de marcha:

3.2.1. Marcha balanceante, dandinante  
o anadeante

Aparece cuando existe debilidad de los múscu-
los de la cintura pélvica. La debilidad muscular 
impide la sujeción de la pelvis sobre el miembro 
estático (signo de Trendelemburg) y cae hacia 
la extremidad dinámica. Para compensar este 
balanceo pélvico, se inclina el tronco en sentido 
contrario. Suele asociar hiperlordosis lumbar 
por debilidad de la musculatura paravertebral. 
En el caso de ser secundaria a patología de ner-
vio periférico o asta anterior, encontraremos 
una arreflexia asociada. 

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Trastornos de la marcha

285

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

3.2.2. Marcha en estepaje (o steppage)

Se produce cuando existe una debilidad de la 
musculatura distal de las extremidades infe-
riores, con dificultad o incapacidad para la fle-
xión dorsal del pie. La extremidad dinámica se 
levanta exageradamente flexionando la rodilla 
para no arrastrar el pie durante la marcha, y 
al tocar el suelo lo hace con la punta en vez 
de con el talón (pie caído o pie pendular). Es 
un tipo de marcha muy típica de las polineu-
ropatías, y en esos casos puede asociar con 
frecuencia arreflexia e hipoestesia distal en 
extremidades. 

3.3. Trastornos de la marcha por falta  
de equilibrio

3.3.1. Marcha atáxica

Se caracteriza por la alteración de la coordi-
nación de los movimientos voluntarios y del 
equilibrio. Puede ser debida a lesiones en el 
cerebelo, las vías cerebelo-vestíbulo-espinales 
o las vías propioceptivas en los cordones pos-
teriores medulares. 

Las lesiones del vermis cerebeloso suelen aso-
ciar una marcha con aumento de la base de 
sustentación, sin clara lateropulsión a ninguno 
de los dos lados. La inestabilidad aumenta en 
los giros y también está presente en reposo. La 
falta de equilibrio se intenta compensar llevan-
do el tronco algo inclinado hacia atrás y con los 
brazos despegados del cuerpo. 

En las lesiones de los hemisferios cerebelosos, 
el aumento de la base de sustentación y la 
falta de equilibrio asocian además dismetría 
de las extremidades inferiores al dar el paso. 
Si la lesión es solo de uno de los hemisferios 

cerebelosos, la marcha se lateralizará hacia el 
lado de la lesión. 

En las ataxias cerebelosas, en la exploración, 
podemos encontrar además dismetría de ex-
tremidades superiores, disdiadococinesia, di-
sartria o nistagmo.

Cuando la lesión se produce a nivel vestibular, 
existe una lateropulsión de la marcha compen-
sadora hacia el vestíbulo anulado. Si se le hace al 
niño andar hacia delante y hacia atrás, la marcha 
se realizará en estrella hacia el lado hipofuncio-
nante (signo de estrella de Babinski). En la prueba 
de Unterberger el niño da pasos sobre el mismo 
punto, sin desplazarse, y va girando hacia el lado 
hipofuncionante. En el resto de la exploración 
objetivaremos un nistagmo con el componente 
rápido hacia el lado contrario a la lateropulsión, 
pero no existe dismetría ni disartria. 

3.3.2. Marcha tabética

Es la producida por un déficit propioceptivo 
causado por una afectación de los cordones 
posteriores, de los ganglios dorsales, de una 
neuropatía sensitiva de fibra gruesa o de las 
vías espinocerebelosas. Por eso la marcha em-
peora con la oscuridad o al cerrar los ojos (signo 
de Romberg). Además, el apoyo de la extremi-
dad dinámica no está controlado a nivel pro-
pioceptivo y por tanto puede golpear al suelo, 
denominándose entonces marcha taconeante.

3.4. Trastornos del aparato osteomuscular

Un porcentaje importante de los trastornos de 
la marcha que se observan en el niño no tienen 
un origen neurológico, ya que son debidos a 
problemas a nivel articular, muscular u óseo. 
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3.4.1. Marcha antiálgica

Se observa una asimetría en la longitud y du-
ración del paso entre ambas extremidades in-
feriores. La fase dinámica del lado sano es más 
corta para que la extremidad con dolor cargue 
el peso del cuerpo durante menos tiempo. Tam-
bién se puede observar marcha claudicante en 
los pacientes con diferencias de más de 1 cm 
en la longitud de las extremidades inferiores, 
aunque no presenten dolor. En la exploración 
es preciso buscar deformidades y explorar las 
diferentes articulaciones en busca del punto 
doloroso. 

3.5. Otros tipos de marchas

3.5.1. Trastorno de la marcha funcional

Frecuentemente se observan adolescentes 
con trastornos de la marcha con caracterís-
ticas complejas, abigarradas, que no tienen 
características propias de ninguno de los tras-
tornos mencionados. Generalmente suele ser 
una marcha inestable, cautelosa, pero que en 
cambio no empeora con situaciones en las que 
se requiere mayor equilibrio (por ejemplo, en 
el giro, al correr o con la distracción). Además, 
suelen ser poco habituales las caídas y realizan 
movimientos abigarrados para recuperar la po-
sición erecta. En otras ocasiones, se observan 
pasos cortos, con movimientos en bloque de 
las piernas, tipo robot, sin otros signos típicos 
de bradicinesia o parkinsonismo.

3.5.2. Marcha de puntillas

Es aquella en la que la marcha se produce con 
el apoyo de los pies en puntas. A pesar de que 
es habitual en otros trastornos de la marcha co-
mentados previamente (en lesión corticoespi-

nal, asociada a retracciones en patología mus-
cular o en deformidades articulares del tobillo), 
existe una marcha de puntillas que no asocia 
otro tipo de anomalías. Puede verse en niños 
sin patología al iniciar la deambulación y suele 
ser transitoria. En algunos casos persiste du-
rante la infancia, y es más frecuentes en niños 
con trastornos del neurodesarrollo (principal-
mente con trastornos del espectro autista). La 
exploración motora es, por lo demás, normal. 

4. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS Y CLAVES 
DIAGNÓSTICAS

El trastorno de la marcha puede ser de presen-
tación aguda o crónica, y las causas y las formas 
de estudio son diferentes en cada caso. En la 
Tabla 1 se describen las principales causas de 
los trastornos de la marcha de instauración 
aguda y en la Tabla 2 los trastornos de la mar-
cha de instauración crónica en la infancia. En 
la Figura 1 se detallan, además, las caracterís-
ticas clínicas diferenciales de cada etiología 
y las pruebas complementarias que pueden 
llevarnos al diagnóstico etiológico definitivo.

BIBLIOGRAFÍA

 • Cerda L. Evaluación del paciente con trastor-
no de la marcha. Rev Hosp Clin Univ Chile. 
2010;21:326-36. 

 • Cottalorda J, Violas P, Seringe R; French Society of 
Pediatric Orthopaedics. Neuro-orthopaedic eva-
luation of children and adolescents: a simplified 
algorithm. Orthop Traumatol Surg Res. 2012;98(6 
Suppl):S146-S153.

 • Fenichel GM. Neurología pediátrica clínica un 
enfoque por signos y síntomas. 6.ª edición. Bar-
celona: Elsevier; 2010. p.227-67.

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Trastornos de la marcha

287

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

 • Gage JR, Schwartz MH. Normal gait. En: Gage 
JR, Schwartz MH, Koop SE and Novacheck TF 
(eds.). The identification and treatment of gait 
problems in cerebral palsy. 2.ª edición. Londres: 
Mac Keith Press; 2009. p.31-64.

 • Singer HS, Mink JW, Gilbert DL, Jankovic J. Move-
ment disorders in childhood. Filadelfia: Saunders 
Elsevier; 2010. p.219-31.

Tabla 1. Trastornos de la marcha de instauración aguda. 

Marcha hemipléjica aguda 

• Por lesión hemisférica cerebral contralateral. Puede asociar otros déficits hemisféricos según la extensión de la lesión, como 
hipoestesia homolateral, hemianopsia o afasia, si es por lesión en hemisferio dominante

• Por lesión en el tronco del encéfalo. Menos frecuente que las de origen hemisférico. No asocia sintomatología hemisférica y sí 
puede asociar déficit de pares craneales: parálisis facial periférica contralateral a la hemiparesia o trastorno oculomotor

• La neuroimagen cerebral será la prueba de elección en toda hemiparesia aguda. Angio-TC craneal urgente y RM cerebral como 
prueba de elección

Etiología Características clínicas

ACV isquémico o hemorrágico Instauración brusca, puede asociar otros déficits hemisféricos según extensión. En 
ocasiones, crisis convulsiva previa 

Tumores cerebrales Instauración insidiosa, signos de hipertensión intracraneal (HTIC), otros déficits hemisféricos

Infecciones del SNC Fiebre, disminución del nivel de consciencia, signos de HTIC

Parálisis de Todd Debilidad transitoria de un miembro o un hemicuerpo tras convulsiones prolongadas o 
repetidas; en la mayoría de los casos cede en menos de 1 hora

Migraña hemipléjica familiar / no familiar Episodios de cefalea con características migrañosas y hemiparesia de horas o días

Hemiplejia alternante de la infancia Episodios recurrentes de hemiplejia que afecta a uno u otro lado, asociado a trastorno 
del movimiento (crisis distónicas, coreoatetosis) y retraso psicomotor progresivo

Marcha paraparética aguda

La aparición de una marcha por lesión corticoespinal aguda paraparética es poco frecuente y suele ser debida a una lesión medular. Es 
importante diferenciar entre una debilidad de extremidades inferiores de origen medular y una de origen neuromuscular. En el caso de 
haber lesión medular, se asociará a trastorno sensitivo y afectación de esfínteres. La espasticidad puede ser poco evidente si el cuadro es 
muy agudo. Los reflejos osteomusculares estarán vivos y se encontrará Babinski bilateral

Etiología Características Pruebas complementarias

Traumatismo Paraplejia flácida, nivel sensitivo, hiporreflexia y 
retención urinaria

RM medular completa urgente ante sospecha de lesión 
medular. Puede haber lesión medular sin lesión ósea tras 
traumatismo (SCIWORA)

Infección (absceso 
epidural, discitis)

Fiebre, dolor local, rigidez de nuca, posible 
incontinencia de esfínteres

• TC de columna: útil para el estudio óseo vertebral
• RM de columna completa o gammagrafía 

Tumores Además de la debilidad, se pueden presentar con 
dolor local de tipo radicular y alteración de esfínteres

RM medular 

Mielitis transversa Proceso desmielinizante agudo, habitualmente 
precedido de infección vírica. Afectación de un 
segmento torácico, con parestesias, dolor de 
espalda y debilidad de piernas. Evolución rápida 
con aparición de nivel sensitivo e incontinencia de 
esfínteres

• RM medular
• Analítica sanguínea: serología viral, estudios específicos 

para vasculitis y enfermedades desmielinizantes
• LCR: PCR de virus y bandas oligoclonales
• Otras pruebas para diagnóstico diferencial de 

enfermedades desmielinizantes
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Ataxia aguda

Etiología Características clínicas Pruebas complementarias

Intoxicación por 
drogas, fármacos, 
tóxicos ambientales

Alteración del nivel de conciencia o del comportamiento 
asociado a la ataxia

Tóxicos en sangre y orina

Cerebelosa Dismetría de extremidades superiores, disdiadococinesia, 
disartria y nistagmo

Ataxia cerebelosa 
posinfecciosa

Puede cursar con nistagmo, cefalea, vómitos y disartria. Tras 
infecciones virales, principalmente varicela

Si el cuadro es muy típico y tras 
varicela, pueden no realizarse pruebas 
complementarias. Valorar neuroimagen si 
cuadro no típico

Cerebelitis aguda Asocia fiebre, mal estado general. Puede asociar signos de 
HTIC

Neuroimagen

Neoplasia: astrocitoma 
cerebeloso, 
ependinoma, 
meduloblastoma…

Ataxia progresiva, afectación de otras vías y pares craneales. 
Puede asociar HTIC

Neuroimagen

ACV Ictus isquémico o hemorrágico Neuroimagen: angio-TC en fase aguda. 
Analítica estudio ACV

Traumatismos Puede aparecer ataxia posconmoción o secundaria a 
disección arteria vertebral traumática

Neuroimagen si clínica persistente

Opsoclonus-mioclonus Opsoclonus y mioclonías asociados a ataxia. Irritabilidad y 
alteraciones de sueño

Búsqueda de neuroblastoma: catecolaminas 
en orina, RM cuerpo completo

Vestibular Vértigo, nistagmo horizontal hacia lado hiperfuncionante, 
lateropulsión hacia lado hipofuncionante

Migraña vestibular Cuadro vestibular asociado a cefalea

Vértigo paroxístico 
benigno

Aparecen ataques súbitos, breves y recurrentes de 
desequilibrio, que pueden estar acompañados de palidez y 
nistagmo. El niño está asustado y se agarra con fuerza a su 
cuidador o se queda muy quieto

No precisa pruebas complementarias si 
estudio normal. Valorar estudio ORL

Neuritis vestibular y 
laberintitis

Ataxia vestibular asociada a vértigo intenso con náuseas y 
vómitos. Nistagmo contralateral a la lateropulsión

Valoración ORL
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Tabla 2. Trastorno de la marcha de instauración crónica.

Marcha hemipléjica

• La localización de la lesión será la misma que en las de instauración aguda
• La mayoría de los casos de hemiparesia en la infancia son formas de parálisis cerebral tipo hemiplejia congénita. La mayoría serán 

de origen vascular, aunque existen otras etiologías
• La prueba complementaria de elección será la RM cerebral

Etiología Clínica

Lesión vascular perinatal. Principalmente 
ACV en territorio de arteria cerebral media

• Primeros síntomas hacia los 6 meses
• Mayor afectación braquial que extremidad inferior
• Antecedentes de convulsiones perinatales
• Pocas veces historia previa de encefalopatía hipóxico-isquémica (EHI) 
• En las formas leves, el trastorno de la marcha puede ser el único signo clínico, a 

veces solo evidente en la carrera o el salto

Malformación cerebral (malformación 
cortical, trastorno de la migración neuronal)

Hemiparesia frecuentemente asociada a epilepsia

Infección congénita/perinatal • CMV: calcificación periventricular, microcefalia, coriorretinitis
• VHS tardío: encefalitis de lóbulos temporales-frontales
• Toxoplasmosis: hidrocefalia, calcificaciones difusas, convulsiones
• Varicela precoz: malformación SNC
• Virus Zika: malformación SNC, microcefalia

Síndrome de Sturge-Weber • Epilepsia (75-90%)
• Déficit intelectual (65-85%)
• Episodios stroke-like (episodios transitorios de hemiplejia sin crisis y con EEG normal)
• Angioma rojo vinoso en vino de Oporto en recorrido de primera y segunda ramas 

del trigémino
• Glaucoma

Marcha paraparética

A diferencia de las formas agudas, la marcha paraparética crónica en el niño suele ser principalmente secundaria a lesión cerebral 
periventricular posterior en niños con antecedentes de prematuridad o a una causa genética hereditaria. La lesión medular es 
mucho menos frecuente

Etiología Clínica Pruebas complementarias

Medular
• Infarto/traumatismo medular neonatal
• Malformación congénita: disrafismo espinal, 

mielomeningocele, médula anclada 
• Tumores medulares
• Malformación arteriovenosa

• Espasticidad, ROT aumentados, déficit sensitivo en 
extremidades inferiores, alteración esfinteriana

• Si hay alteración a nivel de cono medular o cola 
de caballo: combinación de síntomas medulares 
y de segunda motoneurona

RM medular
Estudio urodinámico

Paraparesia espástica hereditaria (SPG) • Cuadro progresivo
• Formas de inicio en la infancia y otras más 

tardías
• Puede asociar otros síntomas en las formas plus 

(ataxia, neuropatía, déficit cognitivo)

RM medular
Estudio genético, a través de 
paneles o exoma
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Etiología Clínica Pruebas complementarias

Parálisis cerebral infantil: diplejía espástica • Antecedente de prematuridad 
• Hipotonía hasta los 4 meses
• Retraso en desarrollo motor
• Luxación o subluxación de caderas

RM cerebral: leucomalacia 
periventricular quística o 
difusa extensa

Marcha distónica

Por lesión de ganglios basales. La mayoría de las veces secundario a PCI distónica. En el caso de instauración progresiva, plantear 
diagnóstico de formas genéticas y metabólicas. A continuación se describen algunas de las más frecuentes

Etiología Clínica Pruebas complementarias

Parálisis cerebral infantil distónica 
(causa más frecuente): EHI en 
neonatos a término y kernícterus

Tono en reposo variable, lenguaje alterado 
por afectación bucofaríngea-laríngea, 
sialorrea. Respuestas motoras primitivas. 
Poca afectación intelectual

RM cerebral: lesiones hiperintensas en 
ganglios basales (T2), atrofia cortical

Distonía genética
D. primaria: DYT 1,4,16,13 
D. plus: DYT 5,12,3,11

• Distonía, con variabilidad en gravedad y 
edad de debut según gen afecto

• D. plus: distonía como síntoma principal, 
asocia otros síntomas (coreatetosis, 
parkinsonismo, sordera, neuropatía óptica)

• Estudio genético
• Algunas mejoran con levodopa, por lo 

que se recomienda hacer una prueba 
terapéutica

Neurodegeneración asociada a la 
pantotenato-quinasa (PKAN)

Distonía, disartia, disfagia, coreatetosis, 
rigidez, temblor, retinopatía (2/3), deterioro 
cognitivo y espasticidad progresiva

• RM cerebral: baja intensidad del globo 
pálido con una zona central de intensidad 
aumentada (T2) signo del ojo de tigre = 
depósito de hierro

• Estudio genético (PANK2)

Acidemia glutárica tipo I Macrocefalia progresiva, retraso motor, 
síndrome distónico-discinético, episodios de 
encefalopatía epiléptica

• Estudio metabólico (incluida con frecuencia 
en cribados neonatales)

• RM cerebral: atrofia frontotemporal y 
estriatal en violín, hematoma/higroma 
subdural

• Estudio genético

Síndrome posencefálico El cuadro puede empezar en el momento 
agudo a la encefalopatía aguda o años 
después, sin otra degeneración adicional. Las 
de comienzo tardío tienen una distribución 
generalizada

RM cerebral

Marcha parkinsoniana

Marcha extremadamente infrecuente en el niño. Existen algunas enfermedades genéticas y degenerativas que pueden producirla 
a lo largo de la infancia tardía o adolescencia

Etiología Clínica Pruebas complementarias

Parkinsonismo juvenil (gen parkina) Distonía inicial en una extremidad inferior, 
progresa a bradicinesia y rigidez

• RM cerebral 
• Estudio genético

Enfermedad de Huntington Bradicinesia y rigidez. Distonía, temblor, 
epilepsia, regresión cognitiva, trastorno de 
la conducta, disartria, signos piramidales... 

• Estudio genético
• RM cerebral: atrofia de núcleos caudados, 

evolutivamente atrofia generalizada SNC
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Etiología Clínica Pruebas complementarias

Enfermedad de Wilson Parkinsonismo de predominio en 
musculatura facio-bucofaríngea. Temblor, 
distonía, problemas de comportamiento, 
risa sardónica

• ↑cobre sérico y en orina de 24 h (> 100 
µg/día). 

• ↓ceruloplasmina en sangre. Anillo de 
Kayser-Fleischer. 

• RM: hiperseñal de ganglios basales (T2)

Marcha dandinante 

Producida por debilidad neuromuscular, habitualmente por enfermedades musculares de origen genético. Otras causas menos 
frecuentes pueden ser las inflamatorias (polimiositis, dermatomiositis) o farmacológicas (miopatía corticoidea). Se describen a 
continuación las más frecuentes

Etiología Clínica Pruebas complementarias

Distrofinopatías
    D. Duchenne o Becker

Varones, debilidad muscular de cinturas, hipertrofia 
de pantorrillas, signo de Gowers, retracción 
aquílea, equinismo. 30% discapacidad intelectual, 
miocardiopatía dilatada

• CK ↑↑ (x10-50), GOT↑, GPT↑
• Estudio genético
• Ecocardiografía/función respiratoria

Distrofia muscular de cinturas Amiotrofia y debilidad progresiva de cintura 
escapulopelviana, con evolución distal. Edad de 
aparición según el tipo

• CK ↑
• EMG: miopático
• Biopsia: cambios distróficos
• Estudio genético según tipo

Atrofia muscular espinal tipo 3 Hipotonía, debilidad de predominio en extremidades 
inferiores, arreflexia, fasciculaciones linguales, temblor 
de manos

• EMG: neuropático 
• Estudio genético: gen SMN1

Miopatía de Bethlem (defecto de 
colágeno VI)

Hiperlaxitud distal, retracción articular (aquilea y 
flexores de los dedos), queratosis folicular, queloides. 
ROT N o ↓

• CK N o ↑
• EMG: miopático
• Biopsia: miopatía inespecífica
• Estudio genético

Marcha en estepaje

Secundaria a debilidad distal en extremidades inferiores, por afectación de segunda motoneurona, nervio periférico o musculatura 
distal. Se exponen las más frecuentes

Etiología Clínica Pruebas complementarias

Atrofia muscular espinal 
distal

Calambres y dolor de músculos distales con 
ejercicio y frío

• Estudio neurofisiológico
• Estudio genético

Neuropatías hereditarias: 
Charcot-Marie-Tooth 
(desmielinizante, axonal, 
formas intermedias)

Amiotrofia distal, dedos de garra, dedos en 
martillo, pies cavos. Escoliosis. Ataxia sensitiva

• Estudio neurofisiológico 
• Estudio genético

Distrofia muscular de tipo 
Emery-Dreifuss

Contractura de Aquiles, codo y cuello. Posterior 
debilidad peroneo-humeral (bíceps/tríceps) 
con evolución lenta progresiva. Trastorno de 
conducción cardiaca

• CK x10
• EMG: miopático
• Biopsia: cambios distróficos, emerina
• Estudio genético

Distrofia miotónica tipo 1 Debilidad de cara (atrofia temporal y de 
maseteros) y distal de extremidades, miotonía, 
cataratas, bloqueo AV, problemas cognitivos

• Estudio genético y antecedentes familiares
• EMG
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Ataxia crónica no progresiva

Etiología Clínica Pruebas complementarias

Malformación de Arnold Chiari 
tipo I/II

Cefalea occipital con esfuerzos, ataxia, disfunción 
de PC bajos, inclinación cefálica

RM cerebral

Impresión basilar Inclinación cefálica, rigidez de nuca y cefalea. Más 
riesgo en síndrome de Down

RM cerebral

Hipoplasia congénita de
• Hemisferio cerebeloso: síndrome 

de Norman, PEHO
• Vermis cerebeloso: síndromes 

de Joubert, Dandy-Walker, 
Marinesco-Sjogren

Retraso del desarrollo, hipotonía, titubeo cefálico, 
dismetría, ataxia, temblor intencional...

• RM cerebral
• Estudio genético

Ataxia congénita Hipotonía, retraso motor, ataxia, temblor 
intencional

• RM cerebral: puede no haber relación entre 
imagen y clínica (atrofia cerebelo o normal)

• Antecedentes perinatales o causas 
genéticas, muy heterogéneas

Ataxia crónica progresiva

Existen múltiples enfermedades que pueden debutar o presentar como síntoma principal la ataxia.
Se describen algunas de ellas. Se remite al protocolo de ataxias para una revisión más profunda

Ataxia de Friedreich. La más 
frecuente de las ataxias 
hereditarias

Ataxia, arreflexia de extremidades inferiores, pies 
cavos, Babinski. Miocardiopatía hipertrófica

• RM: atrofia de médula espinal cervical, 
ligera atrofia cerebelo

• Ecocardiografía
• Estudio genético: gen frataxina, expansión 

de triplete GAA

Enfermedad von Hippel-Lindau Hemangioblastoma de cerebelo y retina, quistes 
pancreáticos, carcinoma renal, feocromocitoma

• Estudio genético
• Oftalmología 
• ECO renal 
• RM cerebral

Ataxias hereditarias 
espinocerebelosas

Ataxia asociada a otros síntomas según el tipo de 
SCA. Herencia autosómica dominante o recesiva 

• Estudio genético (paneles o exoma)

Ataxia-telangiectasia Ataxia troncal progresiva, apraxia oculomotora, 
regresión cognitiva, telangiectasia conjuntival y en 
cara, inmunodepresión (infecciones de repetición), 
patología hematológica

• ↑ Alfafetoproteína
• ↓ Ig A/E/G(2)
• Acantocitosis
• Estudio genético

Niemann-Pick tipo C Ataxia asociada a apraxia oculomotora vertical. 
Hepatoesplenomegalia, regresión cognitiva

• Oxiesteroles en suero 
• Tinción de filipina en fibroblastos

Déficit de vitamina E Ataxia, hiporreflexia, trastorno de sensibilidad 
vibratoria, disminución de agudeza visual

• Niveles de vitamina E
• Estudio genético TTPA

Ataxia crónica recurrente

Ataxia episódica 
• Tipo 1
• Tipo 2

• Tipo 1: episodios recurrentes de ataxia, disartria, 
temblor, visión borrosa. Duran segundos 

• Tipo 2: desencadenado por ejercicio, estrés, 
emociones. Duran unas horas. A veces asocia 
hemiplejia o migraña

Estudio genético
• Tipo1: gen KCNA1
• Tipo 2: gen CACNA1A
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Figura 1. Algoritmo diagnóstico de la marcha balanceante de instauración aguda

• Debilidad simétrica  
• Dolor en las extremidades inferiores y en la espalda 
• Signo de Lasègue 
• Arreflexia 
• Disfunción autonómica 
• Posible parálisis respiratoria 
• Posible afectación de pares craneales  
• Posible afectación sensitiva

 

• Fiebre 
• Dolor muscular 
• Rechazo de la deambulación 

 • Reflejos osteotendinosos normales 
 

 
• Sensibilidad normal 

 

• Analítica sanguínea: hemograma, bioquímica 
con CK, perfil hepático y renal, PCR, coagulación, 
gasometría 

• Serologías 
• LCR: disociación albuminocitológica  
• EMG/ENG 

• Analítica sanguínea: hemograma, bioquímica, 
CK (2 veces el límite superior), perfil hepático y 
renal, PCR, coagulación, gasometría 

• Serologías 
• Aspirado nasofaríngeo 
• Tira reactiva de orina y sedimento (posible 

mioglobinuria) 

• Miositis vírica: antecedente de infección por Influenza 
 (especialmente B), Coxsackie, VEB, VVZ, sarampión y VIH   
• Piomiositis bacteriana (S. aureus, Streptococcus, E. coli, 

 
• Miositis parasitaria (triquinosis, cisticercosis, 

toxoplasmosis) 

• Síndrome de Guillain-Barré  
• Enfermedad de Lyme (normalmente asocia dolor) 

 

Historia 
Examen físico

 

Miopatía aguda

 Neuropatía aguda

Yersinia) 
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Tics
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(1) Unidad de Neurología Pediátrica. Unidad de Gestión Clínica de Pediatría y sus Especialidades.  
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(2) Instituto Maimónides de Investigación Biomédica de Córdoba (IMIBIC) y CIBERER
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González Campillo T, López Laso E, Madruga Garrido M. Tics. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:295-303.

1. INTRODUCCIÓN

Los tics en la infancia son un motivo de consul-
ta frecuente en Pediatría y en ocasiones gene-
ran preocupación, no solo por la posibilidad de 
un trastorno neurológico subyacente, sino por 
la posible disfunción física o social que pueden 
conllevar. 

Se estima que entre un 10 y un 20% de la po-
blación pediátrica presenta tics en la edad es-
colar y que la mayoría de ellos tienen un curso 
transitorio (menos de un año de evolución), 
cronificándose en un 2-4% y cumpliendo cri-
terios para síndrome de Tourette o síndrome de 
Gilles de la Tourette (ST) en un 0,3-0,8% de di-

cha población (ver Tabla 1 para la clasificación y 
criterios de los trastornos por tics de la DSM-5). 

Con frecuencia se hace referencia a los tics 
como “tics nerviosos”, aludiendo a que ciertos 
estados de estrés son la causa de los tics. Si 
bien es cierto que determinadas situaciones 
emocionales (exámenes, frustraciones, viajes, 
celebraciones...) pueden desencadenar los tics, 
el origen de estos tiene una base biológica so-
bre la que influyen los factores ambientales. 
Numerosos estudios en el ST han puesto de 
manifiesto la alta proporción de antecedentes 
familiares (52%), así como la existencia de un 
número variable de genes implicados sobre los 
que influirán factores ambientales. Estos ac-

Tabla 1. Características de los trastornos por tics según criterios de DSM-5.

Inicio 
< 18 años

Duración Tics motores o fónicos Curso 
fluctuante

Ausencia de otra causa de 
tics (trastorno o fármaco)

Trastorno de tics transitorios  
o provisionales

√ < 1 año > 1 motor o fónico √ √

Trastornos de tics motores crónicos √ > 1 año ≥ 2 motores √ √

Trastornos de tics vocales crónicos √ > 1 año ≥ 2 fónicos √ √

Síndrome de Tourette* √ > 1 año ≥ 2 motores y ≥ 1 fónico √ √

*En el síndrome de Tourette los tics motores y fónicos no tienen necesariamente que coincidir en el tiempo.a
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tuarán a través de mecanismos epigenéticos y 
modularán la expresividad clínica del trastorno, 
y es controvertida la infección estreptocócica 
respecto al origen en un subgrupo de pacien-
tes con tics. Estos genes de riesgo codifican 
proteínas relacionadas principalmente con la 
neurotransmisión y las conexiones sinápticas. 

2. CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS

Los tics son movimientos o sonidos abruptos, 
breves, repetitivos, estereotipados, no rítmi-
cos. Tienen un carácter semivoluntario, pues 
muchos pacientes pueden suprimir los tics 
voluntariamente, aunque en ocasiones, espe-
cialmente en situaciones emocionales inten-
sas, puede producirse un rebote marcado de 
los tics tras dicha supresión voluntaria. 

Según la forma de manifestarse se clasifican 
en tics motores simples (afectan a un músculo 
o grupo muscular) y complejos (implican varios 
grupos musculares coordinados con un patrón 
específico), y en tics fónicos simples (emisión 
de sonidos sin significado verbal) y complejos 
(emisión de palabras o frases) (ver Tabla 2 para 
ejemplos de tics).

Los tics motores simples se subclasifican en tics 
clónicos (movimientos con sacudidas bruscas), 

tónicos (contracciones musculares isométricas) 
y distónicos (condicionan posturas mantenidas).

La coprolalia es un tic característico del ST, aun-
que poco frecuente, cuya presencia se estima en 
solo el 10-20% de los pacientes y que aparece 
generalmente tras 5 años del inicio de los tics.

Los tics suelen comenzar entre los 5 y los 
7 años, aunque en ocasiones pueden presen-
tarse a edades más precoces, y son más fre-
cuentes en el sexo masculino. Es habitual que 
comiencen en ojos, cara o cuello, y pueden pro-
gresar de manera rostrocaudal a otras partes 
del cuerpo, como el tronco y los miembros. Es 
frecuente que los niños comiencen con un tic 
(casi siempre se inician con tics motores), que 
lo mantengan días o semanas y que cambien 
a otro tic diferente, presentando fluctuaciones 
en frecuencia e intensidad a lo largo del día y en 
diferentes días y semanas. Los niños controlan 
mejor los tics en el colegio y presentan más tics 
al llegar a casa, en la cena o viendo la televi-
sión al final del día. Por otro lado, actividades 
creativas como bailar, tocar instrumentos, leer 
o pintar y, en general, las que requieren concen-
tración especial, producen mejoría de los tics.

A diferencia de otros movimientos anormales, 
como corea o distonía, los tics pueden presen-
tarse durante el sueño. Son reproducibles por el 

Tabla 2. Tipos de tics y ejemplos.

Tipos de tics Ejemplos

Tics motores simples • Tics clónicos: parpadeo, arrugar nariz, movimientos de cuello
• Tics tónicos: contracción abdominal o de algún miembro
• Tics distónicos: apertura forzada de boca, crisis oculógira

Tics motores complejos Agacharse, salto al caminar, copropraxia (gestos obscenos)

Tics vocales simples Carraspeo, gritos, gruñidos, olfateo, sonidos de animales

Tics vocales complejos Ecolalia (repetir palabras de otros), palilalia (repetir palabras propias), coprolalia (palabras obscenas)
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niño si se le pide a voluntad y son sugestiona-
bles, pues en ocasiones hablar de los tics en casa 
o en la consulta inducen la realización del tic. 

Una característica importante de los tics es la 
presencia de una sensación premonitoria justo 
antes de estos, aunque es raro que sea referida 
o identificada por los niños antes de los 8-10 
años, y esta identificación es fundamental para 
el éxito de la terapia cognitiva que se puede 
realizar en formas crónicas e intensas de los 
tics. Dicha sensación premonitoria consiste en 
sensación interna (tensión, picor, hormigueo, 
cosquilleo) que lleva a la necesidad imperiosa 
de realizar el movimiento o sonido concreto.

3. EVOLUCIÓN DE LOS TICS

Como se ha mencionado anteriormente, los 
tics, tras el inicio, habitualmente desaparecen 
en semanas o meses, cronificándose (más de 
un año de evolución) en un 2-4% de los casos, 
sin que eso signifique en todos los casos una 
disfunción para el paciente en los años siguien-
tes o incluso en los casos en los que persisten 
en la vida adulta. 

En las formas que se hacen crónicas, como el ST, 
los tics presentan fluctuaciones, y adquieren en 
la mayoría de los casos un pico máximo en torno 
a los 10-12 años. En la evolución posterior, apro-
ximadamente un tercio desaparece, un tercio 
mejora y otro tercio persiste con fluctuaciones.

4. COMORBILIDADES

En la población pediátrica con tics no es raro 
encontrar síntomas de otros trastornos del 
neurodesarrollo o psiquiátricos (a veces más de 

uno), especialmente en las formas crónicas de 
los tics como el ST. Estos trastornos asociados 
pueden generar mayor disfunción que los tics 
y requerir mayor atención por los profesionales 
implicados. Se incluyen: 

 • Trastorno por déficit de atención e hiperac-
tividad (TDAH). Es el trastorno que más fre-
cuentemente se asocia a los tics, precedien-
do su sintomatología a los tics hasta en 2 o 
3 años. Entre el 10 y el 20% de la población 
con TDAH va a presentar tics y un 50-80% de 
pacientes con ST va a tener como comorbi-
lidad un TDAH. El inicio de tics en pacientes 
con TDAH tras el comienzo del tratamiento 
farmacológico, especialmente con metilfe-
nidato, puede ser identificado como efecto 
adverso de dicha medicación; sin embargo, 
podría ser parte de la evolución de pacientes 
con tics crónicos. 

 • Trastorno obsesivo compulsivo (TOC). Se 
ha descrito sintomatología de TOC hasta 
en un 50% de pacientes con ST y lo habitual 
es que los tics precedan a la sintomatología 
obsesiva compulsiva. En ocasiones es difícil 
diferenciar tics de compulsiones. Los tics van 
precedidos de una sensación premonitoria y 
se alivian al realizar el tic. Las compulsiones 
van precedidas de un pensamiento obsesi-
vo, se entienden como absurdas, aunque 
inevitables, y suelen generar malestar en 
el paciente. Las compulsiones del ST suelen 
estar más relacionadas con el orden, la si-
metría y la puntualidad que con la limpieza 
y la contaminación. 

 • Trastorno del espectro autista (TEA). Un 10-
25% de la población con TEA va a presentar 
tics, mientras que un 5-15% de la población 
con ST va a presentar TEA. 
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 • Trastornos del aprendizaje. Entre el 16 y el 
27% de los pacientes con ST pueden tener 
dificultades de aprendizaje.

 • Otros. En pacientes con ST pueden asociarse 
trastornos de ansiedad (20-36%), trastornos 
del ánimo (13-76%) y trastornos en el control 
de la ira o trastornos explosivos (25-70%). Es-
tos últimos son característicos de pacientes 
con ST y consisten en episodios súbitos de 
agresividad verbal o física, exagerados, in-
esperados, desproporcionados al estímulo 
que lo ocasiona, con duración de minutos 
a horas, con sensación de falta de control 
durante los mismos y alto grado de arrepen-
timiento tras dichos episodios. Generan una 
importante disfunción en el medio familiar 
y en el escolar si son repetidos.

5. TICS SECUNDARIOS

Se debe pensar una causa secundaria de los tics, 
a pesar de ser mucho menos frecuentes que los 
primarios, cuando la presentación de estos es 
tardía, está asociada a otras alteraciones neu-
rológicas o aparece en contexto de infección. 

Los tics pueden estar presentes en varios tras-
tornos del neurodesarrollo y enfermedades o 
síndromes genéticos: discapacidad intelec-
tual, trastorno del espectro autista, distrofia 
muscular de Duchenne, síndrome de X frá-
gil, síndrome de Lesch-Nyhan, síndrome de 
Beckwith-Wiedemann, esclerosis tuberosa y 
neurofibromatosis, hiperplasia suprarrenal 
congénita, fenilcetonuria y síndrome de Klin-
efelter, entre otros. 

A su vez, pueden aparecer tras una lesión agu-
da o subaguda del sistema nervioso central, 

sobre todo si afecta a circuitos de los ganglios 
basales que unen regiones de la corteza frontal 
con estructuras subcorticales (circuitos córtico-
estriado-tálamo-corticales): traumatismo cra-
neoencefálico, lesiones ocupantes de espacio 
intracraneales, intoxicación por monóxido de 
carbono, accidente cerebrovascular o infeccio-
nes (virus varicela-zóster, virus herpes simple, 
Mycoplasma pneumoniae, enfermedad de 
Lyme). 

Otras causas de tics secundarios son enfer-
medades neurodegenerativas (enfermedad 
de Huntington, neuroacantocitosis, enferme-
dades neurodegenerativas con acúmulo cere-
bral de hierro), enfermedades autoinmunes 
(enfermedad de Behçet, síndrome antifosfolí-
pido), consumo de sustancias psicoestimulan-
tes (cafeína, heroína, cocaína, anfetaminas) y 
algunos fármacos (metilfenidato, flunarizina, 
carbamazepina, fenobarbital, lamotrigina, fe-
nitoína, levodopa, antidepresivos). 

6. DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL

El principal grupo con el que debemos hacer 
diagnóstico diferencial es con el de otros tras-
tornos del movimiento, como por ejemplo: 

 • Distonía: contracciones musculares invo-
luntarias, sostenidas o intermitentes, que 
provocan posturas anormales, torsiones y 
movimientos repetitivos, predecibles y es-
tereotipados. No aparecen durante el sueño. 

 • Corea: movimientos involuntarios, general-
mente rápidos, de aparición aleatoria, que 
fluyen de un grupo muscular a otro. Pueden 
suprimirse hasta cierto grado, pero en me-
nor medida que los tics.
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 • Atetosis: movimientos de torsión lentos, 
continuos e involuntarios, que imposibilitan 
mantener una postura estable. Es típica su 
asociación con corea (coreoatetosis). 

 • Mioclonus: sacudidas repetidas y breves, no 
rítmicas, similares a una descarga, debidas 
a la contracción o relajación involuntaria y 
repentina de uno o más músculos. Pueden, 
como los tics, persistir durante el sueño. Su 
origen puede ser cortical o subcortical.

 • Temblor: movimiento involuntario rítmico 
y oscilante alrededor del eje de una articu-
lación. 

 • Estereotipia: movimientos simples y repe-
titivos, sobre todo de miembros superiores. 
Ausencia de impulso premonitorio claro, lo 
que es difícil de determinar en niños con re-
traso madurativo o trastorno del espectro 
autista, a los que está comúnmente asocia-
da. Tienden a ocurrir en contexto de estrés, 
emoción, aburrimiento o concentración, y 

pueden detenerse al distraer al paciente o 
iniciar otra actividad. Por lo general, no in-
terfieren en la capacidad de realizar tareas. 
La edad de aparición suele ser más tempra-
na que los tics (alrededor de los 2 años) y 
tienen un patrón más constante y rítmico 
(aleteo, ondulación) (ver Tabla 3).

 • Acatisia: inquietud motora asociada a sen-
sación de angustia e intranquilidad. 

La dificultad en el diagnóstico diferencial au-
menta cuando los tics aparecen en pacientes 
con comorbilidades o alteraciones neurológi-
cas, o cuando están asociados a otros trastor-
nos del movimiento. 

En primer lugar, es importante descartar una 
causa orgánica, ya que podría hacernos cata-
logar erróneamente como tics movimientos 
o sonidos que el paciente realiza y que están 
relacionados con una patología subyacente: 
parpadeo o guiño en el caso de un déficit vi-
sual, rascado en un paciente con parasitosis 

Tabla 3. Diagnóstico diferencial de tics y estereotipias.

Características Tics Estereotipias

Edad de inicio 5-7 años < 2 años

Movimientos Parpadeo, muecas, sacudidas Ondulante, postural o sacudidas de miembros 
superiores

Patrón Variable Fijos, idénticos, predecibles

Ritmo Rápido, repentino, sin un objetivo Rítmico

Duración Intermitente, corto, súbito Intermitente, repetido, prolongado

Sensación premonitoria Sí No

Desencadenantes Excitación, estrés Excitación, estrés, distraídos o absortos

Supresión Breve con esfuerzo consciente Distracción externa, rara vez con esfuerzo 
consciente

Impacto negativo en la calidad 
de vida

En ocasiones, en función de la gravedad de 
los síntomas

Infrecuente

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Tics

300

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

cutáneas o capilares, olfateo constante en una 
rinitis alérgica...

Los tics también pueden confundirse con cri-
sis epilépticas (mioclonías, crisis focales), com-
pulsiones presentes en el trastorno obsesivo-
compulsivo, trastornos del sueño (síndrome 
de piernas inquietas, parasomnias) o movi-
mientos psicógenos o funcionales (imitación, 
somatización). 

7. EXÁMENES COMPLEMENTARIOS

La anamnesis y la exploración física son las 
claves para el diagnóstico. Es por ello que en 
raras ocasiones será necesario realizar pruebas 
complementarias como electroencefalograma, 
neuroimagen o estudios de laboratorio para el 
diagnóstico diferencial con los trastornos pre-
viamente mencionados. 

En aquellos pacientes en los que sospechemos 
comorbilidad con el trastorno obsesivo com-
pulsivo o el trastorno de déficit de atención o 
hiperactividad, deberemos disponer de una 
evaluación psiquiátrica o cognitiva.

8. TRATAMIENTO DE LOS TICS EN LA EDAD 
PEDIÁTRICA

Como se ha comentado previamente, el tras-
torno por tics transitorio va a desaparecer antes 
del primer año desde que se inician los tics y, 
por norma general, no va a requerir más inter-
vención que la explicación de la naturaleza de 
los tics y algunas pautas generales por parte 
del profesional sanitario.

En las formas crónicas de los tics, en especial en 
el ST, una vez diagnosticado al paciente, el tra-

tamiento debe iniciarse proporcionando a la fa-
milia información detallada sobre el trastorno: 
en qué consiste, cuál es su evolución (carácter 
fluctuante de los tics, reconocimiento de situa-
ciones que pueden predisponer o empeorar la 
sintomatología), pronóstico, terapias disponi-
bles, indicaciones de tratamiento y objetivos 
terapéuticos. También se informa acerca de las 
comorbilidades que pueden aparecer asocia-
das al trastorno. Si es preciso, se proporciona-
rá información escrita al centro escolar u otros 
ámbitos relevantes para el paciente. El objetivo 
fundamental de esta psicoeducación es resol-
ver las dudas que pueda haber acerca de la en-
fermedad, disminuir los niveles de ansiedad y 
el sentimiento de culpa en el paciente y la fa-
milia, y como consecuencia, mejorar la calidad 
de vida del niño. En casos con afectación mo-
derada e importante grado de discapacidad, la 
psicoeducación suele resultar una terapia insu-
ficiente y es necesaria la introducción de otras 
intervenciones terapéuticas, como las terapias 
cognitivas o el tratamiento farmacológico. La 
derivación a Neuropediatría debería realizarse 
cuando los tics provoquen una gran disfunción 
en el paciente y el entorno y no se controle con 
las primeras líneas propuestas de medicación, 
o bien cuando se sospeche algún trastorno o 
enfermedad neurológica de base. En caso de 
existir importante comorbilidad psiquiátrica 
(TOC, trastornos de ansiedad o conductual) 
debería remitirse a la unidad de Salud Mental 
infanto-juvenil.

8.1. Tratamiento cognitivo-conductual

El entrenamiento en reversión de hábitos (HRT) 
y la intervención global de comportamien-
to para tics (CBIT) son tan efectivos como los 
tratamientos farmacológicos, pero con menos 
efectos secundarios, por lo que deben ser em-
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pleados de primera línea (nivel de evidencia A). 
Estos tratamientos no influyen sobre los proble-
mas comórbidos, y de 5 a 10 sesiones pueden 
ser efectivos, sean online o presenciales, si bien 
puede ser complicado encontrar psicólogos en-
trenados y especializados en su aplicación.

8.2. Tratamiento farmacológico

El tratamiento farmacológico se debe consi-
derar para aquellos pacientes con afectación 
moderada a grave cuyos tics repercuten social-
mente, trastornan la calidad de vida, interfieren 
funcionalmente o generan dolor u otros proble-
mas relevantes, en los que o bien no se pue-
dan aplicar terapias cognitivas con demostrada 
eficacia (HRT/CBIT) o estas no hayan resultado 
eficaces. Los agonistas alfa-2 adrenérgicos y los 
antipsicóticos (antagonistas de los receptores 
dopaminérgicos D2) han demostrado efectivi-
dad a corto plazo a través de ensayos clínicos 
controlados (nivel de evidencia A) y parece poco 
probable que existan diferencias significativas 
entre diferentes antipsicóticos y entre antipsi-
cóticos y agonistas alfa-2 adrenérgicos en los 
estudios comparativos. Al elegir el fármaco hay 
que tener en cuenta los efectos secundarios: 
los antipsicóticos producen ganancia de peso, 
somnolencia, alteraciones metabólicas y de la 
conducción cardiaca, además de efectos extra-
piramidales; los agonistas alfa-2 adrenérgicos 
(clonidina y guanfacina) tienen un perfil simi-
lar de efectos adversos, que incluyen sedación 
dosodependiente, alteraciones del sueño, bra-
dicardia e hipotensión arterial. Existe contro-
versia entre las diferentes guías acerca de cuál 
es la primera línea de tratamiento recomenda-
da; las guías europeas consideran de primera 
línea los antipsicóticos, mientras que las guías 
de EE. UU. y Canadá consideran como primera 
línea a los alfa-adrenérgicos por su perfil de 

efectos secundarios. La Figura 1 resume las 
opciones de tratamiento disponibles con mejor 
evidencia científica.

 • Agonistas alfa-2 adrenérgicos: la clonidina 
y la guanfacina tienen la mejor evidencia 
dentro de este grupo. Ambos fármacos, para 
el tratamiento del ST en España, son indi-
cación fuera de ficha técnica (uso off-label). 

 • Antipsicóticos: haloperidol, pimozida, ris-
peridona y aripiprazol, sin diferencias de 
efectividad entre ellos. El perfil de efectos 
secundarios sí difiere: la pimozida tiene 
riesgo de prolongación del intervalo QT, y es 
mejor el perfil del aripiprazol y la risperidona 
frente al haloperidol, por ser más selectivos 
a nivel de los receptores. Solamente halope-
ridol tiene indicación en ficha técnica para 
el ST en España.

 • Probablemente efectivo (nivel de evidencia 
B): flufenacina, tiaprida, sulpirida, ziprasi-
dona, olanzapina, metoclopramida y topi-
ramato. Dentro de este grupo, los antipsicó-
ticos, por sus efectos secundarios relevantes 
y menor evidencia de eficacia que los men-
cionados previamente, se emplean menos. 

 • Fármacos empleados para pacientes con ST 
y trastornos comórbidos: estas comorbili-
dades no parecen interferir en los efectos 
de los tratamientos farmacológicos men-
cionados sobre los tics. El objetivo, en estos 
casos, sería tratar aquello que provoque más 
disfunción, intentando evitar politerapias y 
monitorizando tanto la eficacia como la se-
guridad de los fármacos empleados.

 • TDAH: aparte de agonistas alfa-2 adre-
nérgicos, se emplean metilfenidato y ato-
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moxetina. A través de ensayos clínicos no 
hay evidencia de que empeoren o exacerben 
los tics; de hecho, los dos últimos fármacos 
pueden reducirlos. 

 • TOC: fluoxetina y sertralina; tampoco hay 
evidencia de que empeoren los tics.

La dificultad que conlleva en muchas ocasiones 
el correcto control de los tics y otros síntomas 
asociados al ST a pesar de las terapias disponi-
bles ha llevado a que se hayan ensayado múl-
tiples terapias dentro de las conocidas como 
terapias alternativas o complementarias. Es 
preciso insistir ante los pacientes y sus familias 
en que su uso carece de la suficiente evidencia 
científica que apoye su seguridad y eficacia. 
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López Lafuente A, Duat Rodríguez A, Cáceres Marzal C, Abeledo Gómez A. Trastornos paroxísticos no epilépticos. Protoc 
diagn ter pediatr. 2022;1:305-317.

1. INTRODUCCIÓN 

Los trastornos paroxísticos no epilépticos 
(TPNE) son un grupo heterogéneo de tras-
tornos que por su semiología clínica pueden 
ser confundidos con crisis epilépticas. Ante un 
episodio paroxístico, diferenciar si es o no de 
origen epiléptico es un reto para el pediatra. Y 
aunque la mayoría de estos episodios tienen 
buen pronóstico y tienden a desaparecer, ge-
neran una gran inquietud en las familias. Son 
muy frecuentes en la infancia, principalmente 
en el primer año de vida, cuando la inciden-
cia es del 9%, unas 10 veces mayor que la de 
las crisis epilépticas. En general, los TPNE no 
tienen una fisiopatología bien definida pero, 
a diferencia de la epilepsia, los signos y sínto-
mas del TPNE no son producidos por una des-
carga hipersincrónica excesiva de un grupo 
neuronal. Con frecuencia, los TPNE son edad-
dependientes y autolimitados, por lo que se 
les ha relacionado con un cerebro inmadu-
ro y en desarrollo. No obstante, algunos se 
han asociado a alteraciones genéticas como 
la hemiplejia alternante o las discinesias  
paroxísticas. 

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS. 
CLASIFICACIÓN 

Son un grupo muy heterogéneo que presen-
ta manifestaciones clínicas diferentes según 
la entidad y que mantiene como nexo de 
unión que se trata de imitadores de epilepsia  
(Tablas 1, 2, 3 y 4).

3. CLAVES DIAGNÓSTICAS. PRUEBAS 
COMPLEMENTARIAS

En primer lugar, es importante conocerlos para 
poder identificarlos. El desconocimiento que 
existe de los TPNE, al ser un grupo tan hetero-
géneo, implica la facilidad de considerar epilép-
tico cualquier episodio paroxístico.

La siguiente estrategia es identificar los ele-
mentos clave de la historia del paciente para 
un correcto diagnóstico diferencial, evitando 
las principales causas de error. 

La anamnesis del episodio paroxístico debe ser 
minuciosa y detallada. Debe referirse la situa-
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Tabla 1. Trastornos paroxísticos no epilépticos (TPNE) en el periodo neonatal.

Relacionados con el movimiento

Debut Descripción Evolución Diagnóstico 
diferencial

Pruebas 
complementarias

Tratamiento

Temblor 
neonatal o 
tremulaciones
(50% de los 
neonatos)

1.ª-2.ª 
semana

• Movimientos rítmicos, de igual 
amplitud, afecta extremidades o 
mentón, sin afectar la conciencia

• Se provocan por estímulos 
sensoriales (táctiles, auditivos)

• Ceden al sujetar la zona afecta
• No asocia trastornos vegetativos

Hasta los 2 
meses 
(recaídas)

Formas 
secundarias o 
patológicas 

Vídeo-EEG No

Hiperekplexia
“Enfermedad 
del sobresalto”

Primer 
día

• Reacción de sobresalto exagerada 
y sostenida en respuesta a 
estímulos auditivos, táctiles 
o visuales inesperados. Puede 
seguirse de rigidez muscular 
(crisis tónicas) y mioclonías 
nocturnas. Puede asociar apnea, 
cianosis y muerte súbita

• La percusión en la glabela 
provoca un espasmo flexor* 

• La flexión del neonato 
presionando la cabeza hacia las 
rodillas aborta la rigidez

Rigidez < 3 
años
Sobresalto 
hasta adulto

• Epilepsia
• Parálisis 

cerebral 
infantil (PCI)

• Artrogriposis

• Percusión 
glabelar

• Vídeo-EEG
• Mutación gen 

CLRA1

Clonacepan*

Apnea 
neonatal

Primeros 
días

Episodios de interrupción del 
flujo aéreo > 20 s, +/- ↓ frecuencia 
cardiaca, o < 20 s + repercusión 
cardiocirculatoria. Pueden asociar 
cianosis, palidez e hipotonía. 
La prematuridad es la causa + 
frecuente

Mejoran con la 
edad

Formas 
secundarias
Epilepsia

• Analítica, 
marcadores de 
infección

• Ecografía 
cerebral

• Vídeo-EEG 

Monitorizar 

Cafeína

Relacionados con el sueño

Mioclono 
neonatal 
benigno del 
sueño

Primeras 

semanas
• Mioclonías que se repiten 

en salvas, generalizadas o de 
extremidades, que ocurren solo 
durante el sueño (1-30 min) 

• Los favorece el balanceo
• Ceden al despertarlo

3-6 meses

[< 12 meses]

Epilepsia Vídeo-EEG No
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ción que precede al episodio y las condiciones 
asociadas, recoger el horario y lugar donde ha 
acontecido, si se presenta en vigilia o en sueño, 
en ayuno, durante un enfado, con cansancio o 
malestar. La descripción propia de los síntomas 
del episodio, la duración, el fin brusco o paulati-
no, así como el periodo posterior al episodio. Con 
frecuencia los padres, preocupados por lo suce-
dido, nos relatan con detalle el episodio, pero no 
describen la fenomenología previa al episodio, 
que nos ayuda a orientar la posibilidad de TPNE. 
De este modo, un espasmo del sollozo suele 
venir precedido de llanto por una frustración, 
o bien de un traumatismo inesperado o susto. 
Un síncope suele ir precedido de aturdimiento, 
visión borrosa y palpitaciones. Un inicio gradual 
es más propio de una hipoglucemia, una intoxi-
cación, una migraña o una pseudocrisis. En la 
descripción hay que evitar el lenguaje médico, 
que da lugar a interpretaciones erróneas; recha-
zar el uso de palabras como ausencia para decir 
que el paciente queda detenido o de crisis para 
hablar del episodio o de convulsión para descri-
bir fenómenos motores. Para recoger los datos 
del episodio hay que interrogar a las personas 
que lo presenciaron y al propio paciente si fuera 
posible. Registrar los episodios en vídeos case-
ros facilita su descripción clínica y ayuda con-
siderablemente al diagnóstico, pero no deben 
sustituir a una historia clínica detallada, pues 
los neuropediatras solo son capaces de juzgar 
correctamente estos episodios en el 67% de los 
casos y el porcentaje baja de forma considera-
ble cuando la valoración de los vídeos la realizan 
otros médicos o los padres. Es necesario evitar 
que un determinado fenómeno clínico aislado, 
más propio de epilepsia, nos lleve a la interpre-
tación directa del episodio paroxístico como epi-
léptico. Es el caso de la mordedura de lengua, la 
sialorrea, la pérdida de conciencia, la relajación 
de esfínteres, las clonías o la somnolencia pos-

crítica, que también pueden presentarse en un 
síncope convulsivo. Si el niño además presenta 
otra patología neurológica, aún puede resultar 
más difícil poder realizar el diagnóstico diferen-
cial con epilepsia, pues la mayor incidencia de 
epilepsia en este grupo puede sesgar y condicio-
nar nuestro diagnóstico. Pero también estos pa-
cientes tienen un mayor número de afecciones 
médicas asociadas que pueden predisponer a 
TPNE como, por ejemplo, el síndrome de Sandi-
fer en pacientes hipotónicos. Además, un mis-
mo paciente puede presentar epilepsia y TPNE. 
En este sentido, un niño con parálisis cerebral 
puede presentar episodios distónicos además 
de epilepsia, y en un niño con epilepsia pueden 
coexistir crisis y pseudocrisis.

Se realizará un examen físico general y una ex-
ploración neurológica, así como una adecuada 
valoración de los antecedentes. Además, se in-
dagará en los antecedentes familiares y per-
sonales, así como en los factores precipitantes 
que pueden orientar a la etiología. 

Es necesario realizar un enfoque racional para 
la solicitud de las pruebas complementarias. En 
la mayoría de los casos, no es necesario reali-
zar ningún examen adicional. Solo en caso de 
duda y para descartar se realiza electroencefa-
lograma (EEG) o, si es posible, un vídeo-EEG. Lo 
ideal es registrar los episodios, pero en general 
solo cuando los episodios son pluricotidianos 
tenemos mayor posibilidad. Aunque el EEG es 
la prueba fundamental en las crisis epilépticas, 
hay que tener presente que un EEG intercríti-
co normal no descarta una epilepsia y, por otro 
lado, la presencia de anomalías epilépticas no es 
diagnóstico de epilepsia. Hasta el 30-40% de las 
presuntas convulsiones fueron TPNE y, sin em-
bargo, es menos común que un trastorno epi-
léptico se diagnostique erróneamente de TPNE. 

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Trastornos paroxísticos no epilépticos

317

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

Por tanto, ante una sospecha de crisis epiléptica 
se debe considerar seriamente la posibilidad de 
que se trate de un TPNE, pues etiquetarlos como 
una crisis epiléptica da una orientación inicial 
errónea y un diagnóstico sesgado que, lamen-
tablemente con frecuencia, se arrastrará en caso 
de posteriores episodios y conllevará el uso de 
fármacos antiepilépticos sin efecto terapéutico 
y no exentos de efectos secundarios. 

Existen una serie de fenómenos motores paro-
xísticos no epilépticos en lactantes (síndrome 
de Fejerman) que pueden confundirse con los 
espasmos infantiles. En estos niños, se reco-
mienda realizar el estudio vídeo-EEG para evitar 
un retraso en el diagnóstico y aplicar tratamiento 
de un síndrome de West, en el cual los espasmos 
pueden ser sutiles e incluso confundirse con re-
flujo gastroesofágico. También suele estar in-
dicada su realización en los recién nacidos, por 
las características de la epilepsia a esta edad, 
así como en las pseudocrisis, para poder realizar 
una intervención temprana y ofrecer además una 
mayor comprensión por parte de los padres de la 
naturaleza emocional, no epiléptica de los even-
tos. Está igualmente indicada en pacientes en los 
que puedan coexistir epilepsia y TPNE.

En general, la historia clínica conduce al diagnós-
tico subyacente del TPNE pero, a veces, la realiza-
ción de pruebas complementarias (evaluaciones 
cardiacas, digestivas, neuroimagen u otras dirigi-
das en función de los síntomas o el tipo de TPNE) 
pueden estar indicadas para su confirmación.

4. TRATAMIENTO 

Aunque la mayoría de estos episodios son be-
nignos, autolimitados y desaparecen sin dejar 
secuelas, generan una gran inquietud en las 

familias, por lo que es importante tranquilizar 
e informar padres. Finalmente, al ser un grupo 
tan heterogéneo, una vez identificado el tipo de 
TPNE debemos profundizar en este, su posible 
tratamiento y pronóstico.
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1. INTRODUCCIÓN

Los trastornos del movimiento son un grupo 
heterogéneo de síndromes neurológicos que 
se manifiesta con anomalías de tono, postura 
y equilibrio o con movimientos involuntarios 
que producen un deterioro del control motor 
fino. Se dividen atendiendo a su cinética (dismi-
nución o exceso de movimiento) en dos gran-
des grupos: hipocinéticos e hipercinéticos. En 
conjunto, los movimientos hipercinéticos son 
mucho más frecuentes que los movimientos 
hipocinéticos.

Los trastornos del movimiento hipercinéticos 
son movimientos involuntarios anormales 
y repetitivos. Este grupo está formado prin-
cipalmente por los siguientes trastornos del 
movimiento: tics, estereotipias, corea, distonía, 
mioclonías, temblor y discinesias paroxísticas.

En Pediatría, a diferencia de lo que sucede con 
los pacientes adultos, estos movimientos sue-
len presentarse a menudo de forma combinada 
en el mismo paciente y aparecer en distintos 
momentos durante la enfermedad debido a la 

interacción del neurodesarrollo con la patolo-
gía de base. La etiología de estos trastornos del 
movimiento incluye afecciones tanto genéticas 
como adquiridas.

2. DEFINICIONES DE LOS TRASTORNOS  
DEL MOVIMIENTO HIPERCINÉTICOS

A continuación, ofrecemos la definición de es-
tos movimientos anormales según la frecuen-
cia y la facilidad para diagnosticarlos. 

2.1. Tics

Los tics son movimientos involuntarios repeti-
tivos que pueden ser imitados fácilmente y que 
son precedidos de una urgencia premonitoria a 
realizar el movimiento que el paciente refiere 
como sensación de incomodidad y que desapa-
rece al realizar el movimiento. Predominan en 
el sexo masculino y aparecen con dos picos de 
incidencia, uno en los 4-6 años de edad y el otro 
en los 10-12 años de edad. Los más frecuentes 
son el parpadeo, los tics oculares o el carraspeo 
(ver protocolo de Tics). 
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2.2. Estereotipias

Las estereotipias son movimientos involunta-
rios o semiinvoluntarios, rítmicos, repetitivos, 
no propositivos, en ocasiones ritualísticos, que 
ocurren siempre de la misma forma. Son a me-
nudo bilaterales y predominan en las extremi-
dades superiores. Suelen ocurrir cuando el niño 
está distraído, estresado, excitado o ensimis-
mado. Se interrumpen con el inicio del movi-
miento o la distracción y no interfieren con las 
actividades habituales. Pueden ser primarias 
o manierismos, en pacientes con desarrollo 
psicomotor normal con antecedentes familia-
res, como el head nodding, spasmus nutans o 
shuddering, o secundarias, en pacientes afectos 
de espectro autista / síndrome de Rett, déficit 
intelectual o sordera/ceguera congénita, como 
el aleteo de manos, movimientos de lavado de 
manos, morderse la mano, bruxismo en vigilia, 
lanzamiento de objetos o protrusión lingual.

2.3. Temblores

Los temblores son movimientos rítmicos y 
oscilatorios, en relación con un punto fijo o 
eje de una articulación del cuerpo, de una o 
varias partes del cuerpo, con una frecuencia 
fija y una amplitud variable. Se producen por 
contracción alternante de músculos agonistas 
y antagonistas. Los cambios de movimiento o 
postura, el cansancio y las emociones del indi-
viduo aumentan la variabilidad de la amplitud. 
Son muy frecuentes en las extremidades supe-
riores. Es importante clasificar el temblor según 
su condición de activación: 

 • Temblor de reposo. Se observa en una extre-
midad en la que no actúa la gravedad, por 
ejemplo, al apoyarla contra un objeto (mesa, 
cama, etc.). Este tipo de temblor es muy raro 

en niños y está asociado a parkinsonismo o 
síndrome rígido-acinético. 

 • Temblor de acción (postural, cinético o iso-
métrico). Para valorar el temblor postural 
se debe pedir al paciente que extienda sus 
brazos contra gravedad con las palmas hacia 
abajo y después ponerlas una frente a otra 
en la línea media. El temblor cinético se evi-
dencia durante la maniobra dedo-nariz, al 
dibujar una espiral o al verter agua en una 
taza, y se observa en la ataxia cerebelosa 
o temblor distónico. El temblor isométrico 
se explora contra una resistencia estáti-
ca y puede ser fisiológico. El temblor más 
frecuente es el esencial en > 5 años y se 
manifiesta como un temblor postural o de 
acción, bilateral, frecuentemente simétrico, 
que involucra las extremidades superiores.

2.4. Corea

La corea consiste en movimientos involunta-
rios, impredecibles, irregulares, no repetitivos 
ni rítmicos, breves y muy variables que se alter-
nan de una parte del cuerpo a otra. Suele ser 
generalizada, aunque habitualmente predomi-
na en extremidades superiores y cara. Empeora 
con el movimiento o las posturas, desaparece 
normalmente durante el sueño y no se suprime 
de forma voluntaria. 

Dentro del espectro de la corea podemos iden-
tificar el balismo y la atetosis. El balismo con-
siste en movimientos proximales, violentos y 
de gran amplitud que se observan sobre todo 
en extremidades superiores; suelen ser unila-
terales, en cuyo caso se denomina hemibalis-
mo. Si el balismo es muy grave puede producir 
una rabdomiolisis. Por el contrario, la atetosis 
consiste en movimientos distales, lentos y de 
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forma continua, que no permiten mantener 
una postura estable. 

La corea se explora solicitando al paciente que 
mantenga quietos ambos brazos extendidos 
hacia el frente o también solicitando que man-
tenga la lengua fuera de la boca; observaremos 
movimientos involuntarios de manos o brazos 
o de la lengua, con imposibilidad de mantener 
una postura estable. También se puede realizar 
el signo del ordeñador, en el que el paciente no 
es capaz de mantener el puño cerrado alrede-
dor del dedo examinador, simulando que están 
ordeñando el dedo. También es fácil observarla 
pidiendo al paciente que mantenga la lengua 
protruida hacia el exterior, de modo que se ve 
el movimiento constante de la lengua.  

2.5. Mioclonías

Son movimientos involuntarios abruptos en 
forma de descarga eléctrica, de duración bre-
ve, que suelen ser debidos a una contracción 
muscular (mioclonías positivas, las más fre-
cuentes) y en algunas ocasiones a una pérdi-
da brusca del tono muscular (mioclonías ne-
gativas). Pueden producirse de forma aislada 
o de forma continua en series, y cuando esto 
ocurre las contracciones pueden ser rítmicas o 
irregulares. Es importante valorar el momento 
en el que se producen: de forma espontánea en 
reposo, durante el movimiento (mioclonía de 
acción) o provocadas por un estímulo externo 
tanto táctil como acústico (mioclonía refleja). 
Las mioclonías pueden ser fisiológicas (como 
las que ocurren en las primeras fases del sueño, 
también denominadas hipnagógicas) o patoló-
gicas, causadas por un trastorno neurológico. 
En función del origen a nivel del sistema ner-
vioso, las mioclonías se clasifican en cortica-
les, subcorticales, espinales y periféricas. En las 

primeras etapas del desarrollo es frecuente el 
mioclonus benigno del lactante, un trastorno 
paroxístico no epiléptico autolimitado y que 
debe diferenciarse de los síndromes epilépticos 
por su curso benigno y la ausencia de anoma-
lías en el electroencefalograma. Las mioclonías 
patológicas pueden estar asociadas al síndro-
me de opsoclonus-mioclonus-ataxia (síndrome 
de Kinsbourne), con frecuencia añadidas a la 
presencia de opsoclonus (movimientos oculares 
multidireccionales rápidos), ataxia y trastorno 
de conducta (irritabilidad). Las mioclonías 
también pueden tener un origen epiléptico, y 
ante cualquier duda será necesario realizar un 
vídeo-EEG.

2.6. Distonía

Consiste en movimientos repetitivos involun-
tarios que ocasionan posturas anormales por 
contracciones musculares frecuentes, sos-
tenidas o intermitentes. La distonía siempre 
empeora con el inicio del movimiento volun-
tario y se observa una difusión a otros grupos 
musculares, lo que se denomina fenómeno 
de overflow. Al inicio del cuadro, la distonía 
suele ser de acción, es decir, puede no estar 
presente con el paciente en reposo o en una 
postura determinada, y aparecer con una ac-
ción concreta como caminar, correr o escribir. 
Con la evolución, la distonía puede progresar y 
estar presente también en reposo, provocando 
posturas fijas y contracturas osteotendinosas. 
Puede ceder con gestos antagonistas o trucos 
sensitivos, como presionar el mentón cuando 
existe una distonía de apertura bucal, el can-
to externo de la cara en el blefaroespamo o el 
dorso de la mano en la distonía del escribiente. 
La distonía cervical (retrocolis) con desviación 
oculógira aguda es muy sugestiva de distonía 
por fármacos.
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2.7. Discinesias paroxísticas

Las discinesias paroxísticas son movimientos 
episódicos, frecuentemente coreodistónicos, 
que suelen ser desencadenados por movimien-
tos voluntarios, como correr o levantarse de la 
silla (discinesias paroxísticas cinesigénicas), con 
el ejercicio (discinesia paroxística inducida por 
el ejercicio) y, en ocasiones, sin desencadenante 
previo (discinesia paroxística no cinesigénica).

3. ESTUDIO INICIAL DE UN PACIENTE  
CON TRASTORNO DEL MOVIMIENTO 

Por frecuencia, los movimientos hipercinéticos 
adquiridos más frecuentes son los tics (ver pro-
tocolo Tics), de muy fácil identificación. Los tics 
transitorios, o de leve intensidad (sin repercu-
sión funcional, social o familiar) pueden ma-
nejarse en la consulta del pediatra de Atención 
Primaria. Los tics moderados-graves, o asociados 
a patología neuropsiquiátrica, deben derivarse a 
Salud Mental (SM) de zona o a la Unidad de Tras-
tornos del Movimiento (UTM) para valoración. 

La presencia de estereotipias es muy común en 
las primeras fases del desarrollo neurológico 
(aleteo o balanceo en lactantes, mirarse las ma-
nos, chuparse el dedo, etc.). Son estereotipias 
patológicas aquellas que persisten, e incluso 
aumentan en intensidad y frecuencia, según 
avanza el desarrollo neurológico. En estos ca-
sos, también se derivará a SM de zona para des-
cartar comorbilidades (autismo, discapacidad 
intelectual, trastorno de ansiedad, etc.).

Los trastornos del movimiento pueden aparecer 
con el uso de fármacos (distonía o temblor por 
fármacos, entre los más frecuentes) o en el con-
texto de una encefalopatía aguda infecciosa/pa-
rainfecciosa (asociada a fiebre o signos de infec-

ción), en cuyo caso suelen asociarse a alteración 
del estado de conciencia (encefalopatía, somno-
lencia, etc.). En ambos casos, dado que podrá 
requerirse un tratamiento específico inmediato, 
deberá remitirse a un centro hospitalario para 
realizar exploraciones complementarias. 

En el caso de temblor postural o cinético de re-
ciente aparición, se interrogará sobre anteceden-
tes familiares de temblor (frecuente en temblor 
esencial) y se solicitará analítica para descartar 
otras causas adquiridas frecuentes. Tras este es-
tudio inicial, en caso de desconocerse la causa 
del temblor, se derivará a Neuropediatría/UTM. 

Si el niño presenta corea adquirida se inte-
rrogará sobre antecedentes de faringitis, se 
realizará auscultación cardiaca para descartar 
soplos y se solicitará analítica sanguínea, bus-
cando descartar una corea de Sydenham (ver 
protocolo de Fiebre reumática), y derivándose 
además a Neuropediatría/UTM para trata-
miento específico de la corea. En caso de no 
tratarse de una corea de Sydenham, se derivará 
a Neuropediatría/UTM. 

En caso de mioclonías, distonía, discinesias 
paroxísticas o trastorno del movimiento no 
clasificable, se derivará a Neuropediatría/UTM 
para valoración, sin realizar exploraciones com-
plementarias. 

En el caso de trastornos hipercinéticos de inicio 
insidioso o en un niño < 5 años, primero se des-
cartará un trastorno paroxístico no epiléptico 
(ver protocolo TPNE). En caso de no corresponder 
a ningún TPNE o de presentar otros signos neuro-
lógicos asociados (retraso psicomotor, epilepsia, 
etc.), se derivará a Neuropediatría/UTM. En la Fi-
gura 1 se muestra un algoritmo diagnóstico para 
los trastornos del movimiento hipercinéticos.
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Figura 1. Algoritmo diagnóstico para los trastornos del movimiento hipercinéticos. 
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aFármacos frecuentemente desencadenantes de trastornos del movimiento: metilfenidato, metoclopramida, fármacos 
antiepilépticos, flunarizina, baclofeno, azitromicina, corticoesteroides, anticonceptivos orales, salbutamol, antidepresivos 
tricíclicos, inhibidores selectivos de la recaptación de serotonina, levodopa, trihexifenidilo.
b Analítica en niño con temblor: hemograma, glucosa basal, ionograma, ALT, AST, urea, creatinina, TSH, T4, ceruloplasmina, 
vitamina B12, ácido fólico, anticuerpos antinucleares (ANA). 
cExploraciones complementarias para descartar fiebre reumática: hemograma, VSG, ASLO, faringotest, electrocardiogra-
ma/ecocardiograma.
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4. TRATAMIENTOS EN TRASTORNOS  
DEL MOVIMIENTO HIPERCINÉTICOS

Los tratamientos para los diferentes trastornos 
del movimiento hipercinéticos son diversos y 
algunos de ellos pueden utilizarse en varios 
de estos defectos. El espectro de tratamientos 
incluye desde la farmacoterapia hasta trata-
mientos invasivos como la neuromodulación, 
con resultados muy variables. En trastornos del 
movimiento en la edad pediátrica existe esca-
sa evidencia asociada a ensayos controlados y 
aleatorizados, y la mayoría de las opciones te-

rapéuticas se basan en experiencias personales 
o recomendaciones de estudios realizados en 
adultos. Es importante aclarar que la elección 
del tratamiento en cada paciente se realiza de 
forma individualizada. Una recomendación ge-
neral del manejo farmacológico es iniciarlo con 
dosis bajas y aumentarlas lentamente, así como 
evitar suspender el fármaco súbitamente, para 
minimizar el riesgo de efectos adversos. 

En la Tabla 1 se describen los principales fár-
macos utilizados en la práctica clínica en cada 
trastorno del movimiento hipercinético. 

Tabla 1. Fármacos utilizados en la práctica clínica en cada trastorno del movimiento hipercinético.

Trastornos  
del movimiento Rango de dosis Comentarios

Tics y estereotipias

Risperidona 0,25-6 mg/día Indicado en ST y estereotipias motoras. EA: discinesias tardías, síndrome 
neuroléptico maligno

Aripiprazol 2,5-20 mg/día Indicado en ST y estereotipias motoras. EA: discinesias tardías, síndrome 
neuroléptico maligno

Guanfacina 1-4 mg/día Indicado en ST. EA: hipotensión ortostática, sedación, fatiga, estreñimiento

Clonidina 0,1-0,4 mg/día Indicado en ST. EA: hipotensión ortostática, bradicardia, sedación, fatiga, cefalea. 
No suspender abruptamente 

Tetrabenazina 50-150 mg/día Indicado en ST. EA: náuseas, depresión, ideación suicida, parkinsonismo

Haloperidol 0,25-5 mg/día Indicado en ST. EA: discinesias tardías, síndrome neuroléptico maligno

Pimozida 1-4 mg/día Indicado en ST. EA: discinesias tardías, síndrome neuroléptico maligno

Distonía

Levodopa-carbidopa 1-5 mg/kg/día 
(máxima dosis 
diaria: 10 mg)

Indicada en distonía sensible a levodopa, distonía de inicio en la infancia, 
parkinsonismo juvenil. EA: náuseas, vómitos, estreñimiento, disquinesias

Trihexifenidilo 2-60 mg/día EA: sequedad de mucosas, visión borrosa, retención urinaria, estreñimiento

Gabapentina 15-90 mg/kg/día 
dividido en 3 tomas

Indicada en distonía genética o adquirida. EA: sedación

Clonidina 1-75 µg/kg/día Indicada en distonía genética o adquirida. EA: hipotensión, bradicardia, sedación, 
fatiga, cefalea. No interrumpir abruptamente

Tetrabenazina 25-150 mg/día Indicada en distonía genética o adquirida. EA: ver estereotipias y tics

Baclofeno oral 5-60 mg/día Indicada en distonía genética o adquirida. EA: hipotonía, estreñimiento, depresión 
respiratoriaBaclofeno intratecal 50-1500 µg/día
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Merecen una consideración especial los si-
guientes tratamientos: 

 • Toxina botulínica. Su acción farmacológica 
consiste en bloquear la liberación de ace-
tilcolina en la placa neuromuscular, con la 
consecuente debilidad, y con una duración 
de unos 6 meses. Su aplicación periférica 
mediante inyección en músculos selecciona-
dos se utiliza principalmente en pacientes 
con espasticidad y distonía. Puede mejorar 
el tono muscular, mejorar la postura y evi-
tar el dolor. Puede utilizarse también en tics 

motores focales, mioclonus segmentario y 
hemiespasmo facial. 

 • Baclofeno oral e intratecal. El baclofeno es 
un agonista del receptor GABA A, amplia-
mente utilizado para el manejo de la disto-
nía y la espasticidad. Puede utilizarse con 
administración oral o intratecal, mediante 
la infusión a través de un catéter conecta-
do a una bomba programable. Se utiliza en 
espasticidad y en niños con distonía gene-
ralizada grave, refractaria al tratamiento vía 
oral. 

Clonazepam 0,5-5 mg/día Indicada en distonía genética o adquirida. Discinesias paroxísticas no 
cinesigénicas. EA: depresión respiratoria, dependencia, babeo

Acetazolamida 250-1000 mg/día Indicada en discinesias inducidas por el ejercicio. EA: acidosis metabólica, 
trastornos hidroelectrolíticos, hepatotoxicidad

Corea

Tetrabenazina 50-150 mg/día Indicada en enfermedad de Huntington y otros trastornos hipercinéticos. EA: ver 
estereotipias y tics

Amantadina 100-200 mg/día Indicada en corea, atetosis, balismo

Ácido valproico 15-25 mg/kg/día Indicado en corea secundaria, corea de Sydenham. EA:  náuseas, vómitos, 
hiperamonemia, hepatotoxicidad, temblor, pancreatitis, exantema, supresión de 
médula ósea, efectos teratógenos

Carbamazepina 10-30 mg/kg/día Indicada en diferentes coreas, corea de Sydenham

Risperidona 0,25-6 mg/día Indicada en diferentes coreas, corea de Sydenham. EA: ver, estereotipias y tics

Mioclonías

Piracetam 4,8-24 g/día La interrupción súbita puede generar convulsiones, trombocitopenia, leucopenia

Levetiracetam 20-60 mg/kg/día La interrupción súbita puede generar convulsiones, depresión, pancreatitis, 
pancitopenia

Ácido valproico 15-25 mg/kg/día Ver corea

Clonazepam 0,5-5 mg/día Ver distonía

Temblor

Primidona 25-125 mg/día Indicada en temblor esencial

Propanolol 1-2 mg/kg/día Indicada en temblor esencial y temblor distónico. EA: asma bronquial 

Topiramato 50-300 mg/día Indicado en temblor esencial EA: somnolencia, pérdida de apetito, dificultad para 
denominar

Trihexifenidilo 6-60 mg/día Indicado en temblor distónico. EA: ver distonía 

ST: síndrome de Tourette; EA: efectos adversos.
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 • Estimulación cerebral profunda (DBS, 
deep brain stimulation). La neuromodula-
ción se considera un tratamiento seguro 
y efectivo en niños con distonía aislada 
de causa genética farmacorresistente. El 
tratamiento consiste en modular las vías 
pálido-tálamo-corticales. El globo pálido 
interno es el objetivo diana para estimu-
lar en los casos de niños con distonía. El 
tratamiento con esta técnica de otros tras-
tornos del movimiento en niños no está 
estandarizado.

 • Dentro de las terapias no farmacológicas, la 
fisioterapia es central en el tratamiento del 
paciente con trastornos del movimiento. Por 
otra parte, un tratamiento dietético especí-
fico, como es el caso de la dieta cetogénica, 
es el tratamiento dirigido a la deficiencia del 
transportador de glucosa cerebral GLUT-1 
(gen SLC2A1), que puede producir desde 
discinesias paroxística inducidas por el ejer-
cicio hasta ataxia.
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1. INTRODUCCIÓN

Una forma práctica de definir el tipo de tras-
torno del movimiento es catalogarlo entre la 
categoría de hipercinético o hipocinético. El 
trastorno hipocinético más definido es el par-
kinsonismo. En la población adulta, la enferme-
dad de Parkinson es una de las enfermedades 
neurológicas más frecuentes a partir de los 50 
años de edad, mientras que el inicio de sínto-
mas parkinsonianos antes de los 40 años es 
excepcional. En el caso de la población pediá-
trica, en un sistema nervioso en desarrollo, los 
signos parkinsonianos pueden observarse en 
diferentes edades y condiciones neurológicas, 
y pueden ser más difíciles de definir. En com-
paración con los trastornos hipercinéticos, el 
parkinsonismo infantil es extremadamente in-
frecuente, y pueden asociarse ambos fenotipos 
(hiper- e hipocinéticos) en el mismo paciente. 

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

La definición de parkinsonismo se basa en las 
características clínicas de la enfermedad de 
Parkinson, definida por consenso por los sín-
tomas motores como la bradicinesia (lentitud 

del movimiento), la rigidez (aumento de tono 
y la resistencia muscular en todo el rango del 
movimiento pasivo), temblor en reposo (oscila-
ción rítmica alrededor de un eje) e inestabilidad 
postural (falta de reflejos posturales). El parkin-
sonismo se define por la presencia de al menos 
dos signos de la enfermedad de Parkinson.

Dependiendo de la edad de inicio, se han utili-
zado distintos términos para describir este gru-
po de defectos en la población joven (parkinso-
nismo de inicio temprano: inicio de síntomas 
antes de los 50 años; parkinsonismo Juvenil: 
inicio de síntomas antes de los 21 años). La ca-
racterización clínica del parkinsonismo en los 
primeros años, cuando el desarrollo neuromo-
tor está en curso, es controvertida y no hay un 
consenso con respecto a los criterios clínicos. 
En relación con las definiciones en el adulto, el 
parkinsonismo en niños suele ser incompleto, 
atípico y complejo. Una característica diferen-
cial del parkinsonismo de inicio temprano es 
que el temblor en reposo es muy raro. Además, 
cuando se define como complejo se refiere a 
que está asociado a otras manifestaciones 
neurológicas como retraso psicomotor, signos 
piramidales y otros trastornos del movimiento. 
Recientemente, expertos en estos defectos han 
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diseñado una clasificación que demuestra la 
complejidad clínica de estos pacientes y des-
criben cinco categorías: 

1. Parkinsonismo asociado al neurodesarrollo. 

2. Parkinsonismo de inicio infantil asociado a 
enfermedades neurodegenerativas. 

3. Parkinsonismo en el contexto de trastornos 
del neurodesarrollo.

4. Parkinsonismo en el contexto de enferme-
dades multisistémicas.

5. Parkinsonismo juvenil y distonía-parkinso-
nismo. 

(Ver características específicas en Tabla 1). 

3. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS 

Para comprender las pruebas complementarias 
que se utilizan en la práctica clínica del neu-
ropediatra, comentaremos brevemente unas 
nociones de las bases neurobiológicas del par-
kinsonismo.

Las bases fisiopatológicas del parkinsonismo 
en la enfermedad de Parkinson están en dis-
cusión, y se considera que tienen más peso los 
factores ambientales y la susceptibilidad gené-
tica. Si bien la dopamina es el neurotransmisor 
con mayor implicación en la patología, otros 
neurotransmisores como el GABA, el glutama-
to o la acetilcolina también están implicados 
en la dinámica de la regulación motora en los 
ganglios de la base. 

El parkinsonismo de inicio pediátrico se asocia 
a numerosos defectos genéticos, relacionados 

con diversas moléculas componentes de distin-
tos sistemas intra- y extracelulares, implicados 
directa o indirectamente en la neurotransmi-
sión. La complejidad de la neurotransmisión 
hace que desde un defecto del metabolismo 
de un neurotransmisor particular hasta el 
transporte del neurotransmisor mediante la 
vesícula sináptica y su formación, o su llega-
da al receptor postsináptico, puedan ser po-
tenciales mecanismos patogénicos. A esto se 
suman diversas entidades neurometabólicas, 
genéticamente determinadas, que afectan de 

Tabla 1. Causas secundarias de parkinsonismo en 
Pediatría.

Farmacológicas 

• Antipsicóticos (haloperidol, aripiprazol, risperidona)
• Citostáticos (vincristina, ciclofosfamida, metrotexato)
• Valproato
• Antieméticos
• Fluoxetina
• Bloqueantes cálcicos

Tóxicas

• Manganeso, monóxido de carbono, etanol

Infecciosas y parainfecciosas 

• Encefalitis por HIV, panencefalitis esclerosante subaguda, 
Mycoplasma pneumoniae

• Encefalitis inmunomediadas: encefalitis por anticuerpos anti-
NMDA, anti-D2R 

• Lupus eritematoso sistémico

Estructurales

• Encefalopatía hipóxico-isquémica, accidente cerebrovascular
• Tumores en ganglios de la base/tronco
• Hidrocefalia

Otras

• Hipoparatiroidismo
• Pseudohipoparatiroidismo
• Homocistinuria
• Enfermedad de Chediak-Higashi

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Trastornos del movimiento hipocinéticos

329

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

alguna manera al metabolismo sináptico, más 
allá de la neurotransmisión, como trastornos 
del metabolismo energético (enfermedades 
mitocondriales), enfermedades asociadas a 
depósito patológico de metales, enfermedades 
por depósito lisosomal, entre otras. 

La neuroimagen es un estudio obligado en to-
dos los pacientes con una afección neurológica 
y, particularmente, cuando existe un trastorno 
del movimiento. La resonancia magnética (RM) 
cerebral nos ayudará a descartar algunas causas 
secundarias de parkinsonismo infantil (Tabla 1). 

Una RM con una lesión específica en ganglios 
de la base (depósito de minerales o una lesión 
específica) o incluso una RM normal nos guiarán 
al estudio de distintas entidades genéticas aso-
ciadas a parkinsonismo. Por otra parte, la neu-
roimagen con el uso de radiofármacos (DaTS-
CAN®), brindará una idea de la presencia o no de 
degeneración en la vía nigroestriatal. Excluidas 
las causas secundarias (Tabla 1), los estudios con 
determinaciones específicas en sangre y líqui-
do cefalorraquídeo, pueden dar indicios de una 
metabolopatía específica (por ejemplo: defecto 
primario de la neurotransmisión o defecto del 

Tabla 2. Clasificación del parkinsonismo de inicio en la edad pediátrica.                        

Parkinsonismo 
y contexto Neurodesarrollo Enfermedad 

neurodegenerativa
Trastornos del 
neurodesarrollo

Enfermedad 
multisistémica

Parkinsonismo 
juvenil / Distonía-
parkinsonismo

Edad de inicio Neonatal-Infancia 
temprana

Neonatal-Infancia 
temprana

Infancia-
Adolescencia

Infancia-
Adolescencia

Infancia-
Adolescencia

Clínica Hipotonía, 
hipocinesia, 
bradicinesia, retraso 
psicomotor, temblor, 
fluctuación diaria 
de los síntomas, 
disautonomía, crisis 
oculógiras

Síndrome rígido 
hipocinético grave, 
mioclonías, falta de 
desarrollo postural, 
distonía, deterioro 
del desarrollo global, 
disautonomía

Trastorno del 
neurodesarrollo de 
inicio temprano, 
seguido de 
aparición de signos 
parkinsonianos. 
Puede asociar 
epilepsia

Signos de afectación 
multisistémica de 
SNC (espasticidad, 
ataxia, mioclonías, 
distonía, corea, 
demencia, epilepsia)

Parkinsonismo como 
signo predominante 
+/- distonía, 
mioclonías, deterioro 
cognitivo

Evolución Respuesta favorable 
a levodopa 
o agonistas 
dopaminérgicos

Respuesta positiva 
inicial a la levodopa, 
seguida de falta de 
respuesta. Curso 
progresivo

Ausencia de 
progresión. Fases 
de regresión y 
estabilidad

Progresión, asociada 
con alteraciones 
metabólicas / 
neuroimagen

Respuesta a 
levodopa variable, 
dependiendo del 
defecto genético 
particular (respuesta 
positiva: DNAJC6, 
SYNJ1, PINK1)

Etiología
(ejemplos)

Defecto primario de 
neurotransmisores 
(defecto de tirosina 
hidroxilasa, etc.) 

Defectos primarios 
o secundarios de 
neurotransmisores 
(déficit de WARS2)

Trastornos del 
neurodesarrollo 
(síndrome de Rett-
MECP2)

Defectos 
neurometabólicos y 
neurodegenerativos 
(enfermedades por 
depósito lisosomal, 
enfermedad por 
depósito patológico 
de metales)

Distonía primaria 
o parkinsonismos 
monogénicos 
(ATP1A3, PINK1, 
SYNJ1, DNAJC6)

Fuente: modificada de Leuzzi et al., 2020.
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metabolismo energético), que sumado al con-
texto clínico orientará el estudio genético que 
solicitará el neuropediatra o el genetista. 

4. CLAVES DIAGNÓSTICAS

Los síntomas parkinsonianos, en el contexto de 
la edad de inicio de los síntomas y el contexto 
clínico orientarán al estudio etiológico. Des-
cartando inicialmente las causas secundarias 
o adquiridas, pueden considerarse las catego-
rías descritas en la Tabla 2. 

Ante este tipo de cuadro motor, es importante 
la derivación a un neuropediatra para su va-
loración. 

5. TRATAMIENTO

En el caso de algunos defectos monogénicos, la 
respuesta a levodopa o agonistas dopaminérgi-
cos es favorable en distintos grados. La respues-
ta es contundente y positiva con una mejoría 
notable y restitución de la función motora en 
la distonía sensible a levodopa por deficiencia 
de la enzima GTP-ciclohidrolasa de herencia 
autosómica dominante (GTPCH). Los defectos 
de síntesis de neurotransmisores (aminas bió-
genas) suelen tener una respuesta variable. 
En los defectos primarios de neurotransmi-
sores la terapia con levodopa debe iniciarse a 
dosis bajas, se recomienda una dosis inicial de 
levodopa de 0,5-1 mg/kg/día dividida en 3 a 6 
dosis, y aumentar con intervalos de 4 sema-
nas, de acuerdo con la tolerancia. Los efectos 
adversos más comunes con bajas dosis suelen 
ser irritabilidad y discinesias. Si la tolerancia 
es adecuada, la dosis crónica suele ser de 3 a 
20 mg/kg/día. En casos seleccionados, cuan-

do la levodopa no es eficaz y los signos par-
kinsonianos son prominentes, fármacos como 
los agonistas dopaminérgicos (bromocriptina, 
pergolida) o anticolinérgicos (trihexifenidilo) o 
inhibidores de la degradación de la dopamina 
(selegilina) pueden ser de utilidad. 

En el caso de defectos metabólicos específicos, 
se instaurará el tratamiento con levodopa o 
agonistas dopaminérgicos, que podrán tener 
una respuesta variable. En el caso de trastornos 
neurodegenerativos, la respuesta inicial a la 
levodopa suele ser positiva y, posteriormente, 
descender a lo largo de la evolución. 

BIBLIOGRAFÍA

 • García-Cazorla A, Duarte ST. Parkinsonism and 
inborn errors of metabolism. J Inherit Metab Dis. 
2014;37:627-42.

 • Jankovic J. Parkinson’s disease: clinical features 
and diagnosis. J Neurol Neurosurg Psychiatry. 
2008;79:368-76.

 • Leuzzi V, Nardecchia F, Pons R, Galosi S. Parkin-
sonism in children: Clinical classification and 
etiological spectrum. Parkinsonism Relat Disord. 
2021;82:150-7.

 • Morales-Briceño H, Mohammad SS, Post B, Fois 
A, Dale R, Tchan M, et al. Clinical and neuroima-
ging phenotypes of genetic parkinsonism from 
infancy to adolescence. Brain. 2020;143:751-70.

 • Niemann N, Jankovic J. Juvenile parkinsonism: 
Differential diagnosis, genetics, and treatment. 
Parkinsonism Relat Disord. 2019; 67:74-89.

 • Singer H, Mink JW, Gilbert D, Jankovic J. Move-
ment Disorders in Childhood. 2.ª edición. Lon-
dres: Elsevier; 2015. p. 302-312.

www.aeped.es/protocolos


331

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

Ataxia aguda
Almudena Chacón Pascual(1), Luisa Arrabal Fernández(2), María Concepción Miranda Herrero(1)

(1) Hospital General Universitario Gregorio Marañón. Madrid.
(2) Hospital Universitario Virgen de las Nieves. Granada.

Chacón Pascual A, Arrabal Fernández L, Miranda Herrero MC. Ataxia aguda. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:331-339.

1. INTRODUCCIÓN

Ataxia significa “incoordinación motriz” y defi-
ne un trastorno caracterizado por una dificultad 
para mantener el equilibrio con falta de coordi-
nación de los movimientos intencionados. Se 
manifiesta como una marcha inestable y, en los 
niños más pequeños, como un rechazo a cami-
nar. Se debe a la afectación del cerebelo y de sus 
vías aferentes y eferentes, incluidas las espino-
cerebelosas y las vías frontopontocerebelosas. 

La ataxia cerebelosa se puede acompañar de 
otros signos de disfunción del cerebelo como 
nistagmo, disartria, dismetría, disdiadococine-
sia, temblor o hipotonía. 

La ataxia sensorial ocurre por afectación de la 
sensibilidad propioceptiva y empeora de for-
ma característica con el cierre ocular (signo de 
Romberg positivo).

Otros cuadros pueden presentar también des-
equilibrio, como el vértigo, la pérdida de fuerza 
en los músculos proximales de los miembros 
inferiores, la hidrocefalia... y hemos de diferen-
ciarlos de la ataxia cerebelosa verdadera.

Según el patrón temporal, las ataxias se clasi-
fican en agudas, agudas recurrentes y crónicas 

(progresivas o no progresivas). En este protocolo 
nos centraremos en las ataxias agudas y en las 
agudas recurrentes.

2. ETIOLOGÍA

2.1. Ataxia aguda

La ataxia aguda es una urgencia neurológica. 
Las causas más frecuentes (postinfección e in-
toxicación) suelen tener un curso benigno, pero 
la ataxia aguda puede ser la manifestación de 
un cuadro potencialmente grave, habitualmen-
te asociado a signos de hipertensión intracra-
neal o focalidad neurológica. 

2.1.1. Ataxia cerebelosa aguda

Afecta fundamentalmente a niños entre 2 y 5 
años y suele existir un antecedente infeccio-
so o de inmunización en los 15 días previos. 
Provoca una ataxia simétrica, con afectación 
del tronco y temblor intencional que dificultan 
la marcha y la bipedestación, sin otras alte-
raciones neurológicas, y cuyo diagnóstico se 
realiza por exclusión. En el líquido cefalorra-
quídeo (LCR) pueden encontrarse pleocitosis 
e hiperproteinorraquia leves y las pruebas de 
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imagen cerebrales suelen ser normales. En 
el 10% de los casos puede cursar con edema 
cerebeloso, acompañándose de signos de hi-
pertensión intracraneal (HIC), y entonces se 
denomina cerebelitis aguda. La ataxia cerebe-
losa aguda suele autolimitarse en 1-2 sema-
nas. En los casos graves de cerebelitis aguda 
puede ser necesario un tratamiento urgente 
para reducir la presión intracraneal y pueden 
quedar secuelas. En ambos casos, los agentes 
más frecuentemente implicados son los virus. 

2.1.2. Tóxicos

La historia clínica es fundamental, pero el ante-
cedente frecuentemente es desconocido, por lo 
que debe sospecharse en cualquier ataxia con 
alteración de conciencia y del comportamiento 
sin antecedentes de traumatismo o infección. 
Las sustancias que más frecuentemente la pro-
ducen son: metales (mercurio, plomo, talio), 
fármacos (antihistamínicos, antiepilépticos, 
psicofármacos, benzodiacepinas), químicos 
(alcohol, insecticidas, disolventes, monóxido de 
carbono) o drogas (inhalación de pegamento, 
cannabis, drogas de diseño).

2.1.3. Infecciones del SNC

Fundamentalmente, las meningoencefalitis 
agudas y las encefalitis postinfecciosas y au-
toinmunes. La ataxia se puede presentar en la 
fase de estado o de convalecencia y suele aso-
ciarse a otros signos de afectación neurológi-
ca como rigidez de nuca (meningitis aguda) o 
alteración del nivel de conciencia (encefalitis). 
Aunque poco frecuentes, se han de tener en 
cuenta por su potencial gravedad los abscesos 
cerebelosos, las rombencefalitis y la encefa-
lomielitis aguda diseminada (ADEM, por sus 
siglas en inglés).

2.1.4. Postraumática

Puede presentarse tras traumatismos cranea-
les o cervicales. Existen formas de aparición 
precoz (que junto con cefalea, vómitos y con-
fusión forman parte del síndrome posconmo-
ción) que puede persistir hasta 4-6 meses, y 
formas diferidas producidas por el desarrollo 
de hematomas intracraneales, que se asocian a 
signos de focalidad neurológica y de pronóstico 
más incierto. Excepcionalmente, pero muy gra-
ve, puede ser debida a la oclusión traumática 
de las arterias vertebrobasilares; se produce 
por extensión forzada del cuello y cursa con 
cefalea occipital y vértigo.

2.1.5. Efecto de masa en fosa posterior

Los tumores, la hidrocefalia y los abscesos de 
la fosa posterior son los procesos que más 
frecuentemente causan ataxia. Esta suele ser 
de tipo hemisférico, ipsilateral a la lesión, y se 
acompaña de signos de focalidad neurológica, 
HIC y afectación de los pares craneales.

2.1.6. Ataxia secundaria a un daño cerebral 
agudo 

Por hipoxia (síndrome de casi-ahogamiento), 
estatus convulsivo, hipoglucemia e hipertermia 
(golpe de calor).

2.1.7. Metabolopatías o errores innatos del 
metabolismo

La ataxia se asocia a alteraciones de la concien-
cia, vómitos, irritabilidad o crisis convulsivas. 
Los episodios pueden estar precipitados por 
infecciones, transgresiones alimentarias o la 
toma de fármacos.
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2.1.8. Migraña basilar

Habitualmente, los síntomas cerebelosos se 
acompañan de vómitos y cefalea. Frecuen-
temente existen antecedentes familiares de 
migraña. Los episodios se resuelven en unas 
horas y pueden recurrir. El vértigo paroxístico 
benigno se considera un equivalente migra-
ñoso en edad preescolar y, aunque no es una 
verdadera ataxia, también se presenta con 
desequilibrio. 

2.1.9. Ataxia de base inmunológica

 • Síndrome de opsoclonus-mioclonus. Más 
frecuente en < 3 años. Además de ataxia 
(aguda o recurrente), existen movimientos 
caóticos pero conjugados de los ojos (op-
soclonus) y mioclonías erráticas. Puede ser 
idiopático, postinfeccioso o paraneoplásico 
(neuroblastoma), por lo que es obligado rea-
lizar estudios de imagen toracoabdominal, 
así como determinación de catecolaminas 
en orina. En niñas adolescentes puede aso-
ciarse a teratoma de ovario con anticuerpos 
anti-NMDA. 

 • Esclerosis múltiple. Aunque es poco frecuen-
te en los niños, puede presentarse como un 
síndrome cerebeloso global o hemisférico, 
en ocasiones tras un proceso febril, por lo 
que puede confundirse con la cerebelitis 
postinfecciosa. 

 • Síndrome de Guillain-Barré. Se trata de una 
ataxia sensorial y no cerebelosa por polineu-
ropatía desmielinizante inflamatoria. El lí-
quido cefalorraquídeo muestra disociación 
albuminocitológica y el electromiograma, la 
existencia de polineuropatía. 

 • El síndrome de Miller-Fisher (variante del 
síndrome de Guillain-Barré) se caracteriza 
por ataxia, arreflexia y oftalmoparesia. 

 • Encefalomielitis aguda diseminada (ADEM). 
Presenta un cuadro desmielinizante agudo 
tras procesos infecciosos o inmunización 
asociado a anticuerpos antineuronales. La 
ataxia habitualmente se asocia a encefalo-
patía (somnolencia).

2.1.10. Patología cerebrovascular (infarto, 
hemorragias, vasculitis)

Son poco frecuentes en los niños. Suelen ser 
procesos de comienzo brusco que, además 
de ataxia, presentan disfunción neurológica 
en función del área cerebral afectada. Deben 
tenerse en cuenta si existen antecedentes de 
enfermedad cardiaca o hematológica, de vas-
culopatía o un traumatismo previo (hemorra-
gia intracraneal o disección arterial).

2.1.11. Ataxia psicógena

Trastornos de la marcha bruscos parecidos a la 
ataxia pueden aparecer como un signo conver-
sivo/disociativo o simplemente como una lla-
mada de atención a los padres. Se caracterizan 
por incongruencias en la exploración y mejoría 
con maniobras de distracción. 

2.2. Ataxia aguda recurrente

Son episodios intermitentes de ataxia que re-
curren en el tiempo. Algunas causas ya se han 
mencionado en el epígrafe anterior: migraña 
(es la causa más frecuente de ataxia aguda re-
currente), síndrome de opsoclonus-mioclonus, 
esclerosis múltiple y metabolopatías. En este 
grupo también se han de tener en cuenta:
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2.2.1. Epilepsia

Las crisis focales con afectación de conciencia, 
los estatus epilépticos no convulsivos y los es-
tados poscríticos pueden ocasionar cuadros de 
desequilibrio de forma recurrente y habitual-
mente estereotipada.

2.2.2. Ataxia episódica familiar 

Son episodios de ataxia recurrentes, de pre-
sentación familiar, transmitidos mediante una 
herencia autosómica dominante. Entre los epi-
sodios el paciente está asintomático.

3. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

La manifestación principal es la inestabilidad 
de la marcha con aumento de la base de sus-
tentación y caídas frecuentes. En ocasiones se 
manifiesta también con inestabilidad postural 
con dificultad para mantener la bipedestación, 
incluso en los casos de mayor afectación, y pue-
de asociarse a ataxia troncular, con dificultad 
para mantener la sedestación sin apoyo. A este 
síntoma fundamental común en todos los pa-
cientes con ataxia aguda pueden asociarse 
diversos signos y síntomas en función de la 
etiología responsable del cuadro. 

La presencia de fiebre, rigidez de nuca y signos 
meníngeos, así como exantemas cutáneos (ya 
sea de forma simultánea a la ataxia o como an-
tecedente referido los días previos al debut de 
la inestabilidad), son síntomas característicos 
de los cuadros de origen infeccioso o postinfec-
cioso. También pueden manifestarse con alte-
raciones del nivel de conciencia o del compor-
tamiento, síntoma que también encontramos 

comúnmente en casos de ataxia secundarios 
a ingesta de tóxicos o ADEM, así como estatus 
no convulsivos o poscrisis.

Los pacientes con ataxia también pueden aso-
ciar vértigo o sensación de giro de objetos, así 
como nistagmo bilateral, ambas manifestacio-
nes características de cuadros de ataxia de ori-
gen vestibular (laberintitis, neuritis vestibular, 
vértigo paroxístico benigno), que también sue-
len cursar comúnmente con palidez, náuseas 
o vómitos.

Es característico encontrar en aquellos casos 
que cursen con HIC, síntomas y signos propios 
de la misma como cefalea, papiledema u oftal-
moplejía, y, en casos más graves, hipertensión 
arterial, bradicardia o anisocoria. Es propio de 
cuadros debidos a tumores de fosa posterior, 
hemorragias intracraneales e infecciones gra-
ves o abscesos. Otro signo característico de los 
tumores de fosa posterior es la tortícolis.

En el síndrome de Guillain-Barré suele apare-
cer una ataxia sensitiva (por alteración de la 
sensibilidad propioceptiva), asociada a debili-
dad muscular y alteraciones de la sensibilidad 
táctil generalmente en forma de hiper/hipoes-
tesia en guante o calcetín. Suele ser bilateral y 
progresiva, y se acompaña de abolición de los 
reflejos osteotendinosos.

Otras manifestaciones focales como parálisis 
de pares craneales o déficits motores o sensi-
tivos focales pueden aparecer en casos secun-
darios a patología tumoral o cerebrovascular 
y en la variante Miller-Fisher del síndrome de 
Guillen-Barré.

En casos de manifestaciones clínicas o datos de 
la exploración poco congruentes o cambiantes 
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con maniobras de distracción se debe interro-
gar sobre posibles alteraciones emocionales 
que nos orienten hacia una ataxia funcional.

4. DIAGNÓSTICO (FIGURA 1)

4.1. Anamnesis

Es fundamental realizar una historia clínica de-
tallada en busca de claves que nos guíen en el 
diagnóstico, como el momento y la forma de 
aparición, antecedentes relevantes tanto perso-
nales y familiares (aquellos relativos a eventos 
ocurridos los días o semanas previas al inicio del 
cuadro), así como síntomas y signos asociados.

En cuanto al momento de aparición, las causas 
de ataxia más frecuente en niños preescolares 
y escolares son las infecciosas y postinfeccio-
sas. A mayor edad, cobran más relevancia otras 
etiologías como esclerosis múltiple y migraña 
basilar, tóxica o funcional.

Respecto a la forma de aparición, los cuadros de 
origen brusco generalmente son debidos a pro-
cesos infecciosos, traumáticos y tóxicos, mien-
tras que otros procesos, como los secundarios 
a patología tumoral o desmielinizante, tienen 
un curso más larvado a lo largo de semanas.

En cuanto a los antecedentes personales y 
familiares, es preciso interrogar acerca del 
antecedente de abortos, consanguineidad, 
alteraciones del cribado metabólico neona-
tal, desarrollo psicomotor, historia previa de 
convulsiones, cefaleas, etc. También se deben 
buscar posibles desencadenantes del proceso, 
prestando especial atención a la existencia 
previa de traumatismos craneoencefálicos, 
procesos febriles o infecciosos, vacunaciones, 

situaciones de estrés metabólico (como infec-
ciones o ayuno) o nuevas medicaciones, así 
como posibilidad de ingesta intencionada o 
accidental de tóxicos.

4.2. Exploración física

Se debe realizar una exploración física detallada 
general, que incluya toma de constantes, valo-
ración del nivel de conciencia, búsqueda de 
exantemas y otros estigmas cutáneos, lesiones 
craneales sugestivas de traumatismo, presencia 
de rigidez de nuca y signos meníngeos, así como 
una exploración neurológica en busca de dife-
rentes signos de disfunción del sistema nervio-
so que nos orienten a un diagnóstico específico.

4.3. Estudios de neuroimagen

Está indicado realizar prueba de imagen urgente 
en todos aquellos casos de ataxia aguda aso-
ciados a déficits neurológicos focales, signos o 
síntomas de HIC, antecedente traumático o alte-
ración del nivel de conciencia (excluyendo las se-
cundarias a intoxicación). La prueba de imagen 
de elección es la resonancia magnética cerebral, 
que es superior a la tomografía computarizada 
(TC) craneal para el diagnóstico de lesiones is-
quémicas, así como para procesos inflamatorios 
o desmielinizantes. No obstante, por su mayor 
disponibilidad, de forma inicial se emplea la TC 
craneal, que permite identificar procesos graves 
que requieran un manejo urgente, como com-
plicaciones obstructivas o compresivas secun-
darias a hemorragias, tumores, etc.

4.4. Determinaciones analíticas

 • Determinación de tóxicos en orina o sangre. 
Debe realizarse como parte del estudio inicial 
en todos los casos de ataxia aguda de etio-
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logía desconocida, independientemente de 
la edad y de que exista o no antecedente de 
consumo de fármacos o sustancias tóxicas. 

 • Estudio de líquido cefalorraquídeo (LCR). 
Está indicado realizarlo de forma urgente en 
todos los casos de ataxia aguda en los que 

Figura 1. Algoritmo diagnóstico de la ataxia. 
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se sospeche un origen infeccioso, siempre 
que el paciente esté estable y no haya datos 
de HIC, o bien si ya se dispone de una prueba 
de imagen que descarte dicha complicación. 
Se realizará estudio citoquímico, así como 
cultivos virales y bacterianos. En aquellos 
casos en los que se sospeche etiología in-
flamatoria o desmielinizante, se incluirá 
recuento de proteínas, inmunoglobulinas 
bandas oligoclonales, anticuerpos antineu-
ronales...

 • Estudio metabólico. Se trata de un estudio 
más específico que deberá realizarse en 
función del grado de sospecha clínica. Es 
preciso prestar especial atención a datos de 
la anamnesis que pueden alertar sobre la po-
sibilidad de la existencia de un error innato 
del metabolismo, como son la existencia de 
historia previa de abortos, consanguineidad, 
retraso de desarrollo psicomotor, episodios 
recurrentes o desencadenados ante situacio-
nes de estrés como infecciones, ayuno, etc. 
Se realizarán como pruebas de primer nivel 
estudios de hemograma, función hepática, 
iones, ácido láctico, equilibrio ácido-base y 
amonio. En caso de alteraciones en estas 
pruebas iniciales se deberán realizar pruebas 
de segundo nivel orientadas según datos de 
la anamnesis, la exploración física y los ha-
llazgos radiológicos (aminoácidos en sangre 
y orina, ácidos orgánicos en orina, piruvato, 
lactato, carnitinas y acilcarnitinas, etc.). Es 
muy importante que la recogida de mues-
tras sea realizada en el momento agudo.

 • Estudios neurofisiológicos. La realización 
de electroencefalograma está indicada en 
aquellos casos en los que se sospeche un 
origen epiléptico, como los estatus no con-
vulsivos, las crisis focales complejas o los 

cuadros poscríticos. También pueden pro-
porcionar información adicional en pacien-
tes con sospecha de encefalitis en los que el 
hallazgo más habitual es la lentificación de 
la actividad de base.

El electromiograma es de utilidad en casos 
sugestivos de ataxia sensorial, como el sín-
drome de Guillain-Barré, en cuyo caso se 
observarán datos de polineuropatía, si bien 
este hallazgo puede no estar presente en las 
fases iniciales de la enfermedad.

5. TRATAMIENTO 

El tratamiento de la ataxia aguda se basa es 
una serie de recomendaciones generales co-
munes y un tratamiento específico en función 
de la etiología.

5.1. Recomendaciones generales

 • Mantener al niño cómodo y en reposo. Si no 
es posible la bipedestación o la sedestación 
estables, se recomienda mantenerlo tumba-
do en la cama.

 • En caso de vómitos persistentes será preciso 
administrar antieméticos y, si no se consi-
gue la tolerancia oral, se iniciará fluidotera-
pia intravenosa.

 • Medidas de soporte necesarias en función 
del estado general y la clínica del paciente.

5.2. Tratamiento específico

 • Cerebelitis postinfecciosa. Habitualmente 
no requiere un tratamiento específico. En 
los casos en los que la inflamación sea muy 
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importante y haya datos de hipertensión 
intracraneal el tratamiento con pulsos de 
corticoesteroides puede mejorar la sinto-
matología. En casos muy graves puede ser 
necesario el manejo neuroquirúrgico. 

 • Intoxicaciones de origen farmacológico. Re-
tirada del fármaco o tóxico, corrección de las 
alteraciones hidroelectrolíticas y tratamien-
to de la intoxicación según el agente concre-
to y el tiempo de evolución desde la ingesta 
(carbón activado, detoxificación, antídoto...).

 • Infecciones del SNC. Además de las medi-
das de soporte, es necesario el tratamiento 
específico del agente infeccioso con antimi-
crobianos. Los abscesos cerebrales en oca-
siones precisan neurocirugía asociada a la 
antibioterapia.

 • Ataxia de base inmunológica: ADEM (no 
olvidar que hay que solicitar anticuerpos 
específicos como los anti-MOG), encefalitis 
autoinmune por anticuerpos anti-NMDA, 
o brote de esclerosis múltiple. Tratamiento 
con bolos de metilprednisolona +/- inmuno-
globulinas. En el caso del Guillain-Barré o la 
variante Miller-Fisher, además de las medi-
das de soporte que pueden incluir soporte 
respiratorio, el tratamiento incluye inmuno-
globulinas y plasmaféresis. En el síndrome 
opsoclonus-mioclonus que no responde a 
corticoterapia e inmunoglobulinas y plas-
maféresis está indicado el tratamiento con 
rituximab.

 • Migraña basilar y equivalentes migraño-
sos. Tratamiento general del episodio con 
analgésicos y antieméticos. En casos muy 
recurrentes está indicado el tratamiento 
profiláctico de la migraña.

 • Tumores de fosa posterior. Requieren mane-
jo neuroquirúrgico y tratamiento oncológico 
específico en función de las características 
del tumor.

 • Traumatismo craneoencefálico. Medidas de 
soporte y manejo neuroquirúrgico. 

 • Patología vascular. Medidas generales y 
tratamiento con antiagregantes o anti-
coagulantes según la etiología en el ictus 
isquémico; en caso de hemorragia cerebral 
es necesario el tratamiento neuroquirúr-
gico.

 • Ataxias hereditarias. Algunas ataxias here-
ditarias pueden responder al tratamiento 
con acetazolamida. El tratamiento de la 
ataxia en las enfermedades metabólicas es 
el mismo que precisa la propia enfermedad 
e incluye manejo dietético y suplementos 
vitamínicos o enzimáticos.

 • Ataxia psicógena. Manejo psicológico; en 
casos graves se recomienda valoración por 
Psiquiatría.
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1. INTRODUCCIÓN: DEFINICIÓN  
Y DIAGNÓSTICO CLÍNICO

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) o enferme-
dad de Von Recklinghausen es una enferme-
dad determinada genéticamente, transmitida 
en el 50% de los casos con patrón de herencia 
AD y alta incidencia de casos de novo incluyen-
do variantes patogénicas del gen, con pene-
trancia completa y cuya prevalencia estimada 
es de 1 caso cada 2.500-3.500 individuos. De 
afectación multisistémica pero predominan-
temente neurológica, su abordaje diagnósti-
co y terapéutico debe ser multidisciplinar. El 
diagnóstico, que suele hacerse en la infancia, 
siendo el signo guía las manchas café con le-
che (MCL), se apoya en los criterios clásicos 
de National Institutes of Health (NIH), que se 
detallan en la Tabla 1. 

La variabilidad fenotípica y genotípica, junto 
con el descubrimiento de diversas formas de 

transmisión de NF1 y la existencia de seudoge-
nes moduladores de la expresión, que relacio-
nan NF1 con las rasopatías, hacen necesaria la 
realización de estudios genéticos y posibilitan 
la investigación de nuevas estrategias terapéu-
ticas. 

Tabla 1. Criterios diagnósticos clásicos NIH: se 
deben cumplir 2 o más de los siguientes criterios 
clínicos.

• 6 o más MCL, ≥ 5 mm en pacientes prepúberes y de 15 mm 
de diámetro en pacientes pospúberes

• 2 o más neurofibromas de cualquier tipo, o uno plexiforme

• Presencia de efélides en axilas o ingles

• Glioma de NO

• 2 o más nódulos de Lisch

• Lesión ósea definida: displasia del esfenoides o 
adelgazamiento de la cortical de los huesos largos con 
pseudoartrosis o sin ella

• Un familiar de primer grado afecto en función de los criterios 
descritos
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Tabla 2. Cronología de aparición de patología tumoral. 

Edad

SNP
Neurofibromas periféricos
Neurofibromas plexiformes

7 años en adelante
De 0 a 18 años

SNP
GNO
Otros tumores SNC
Neurofibromas espinales

Infancia pico de aparición 2-6 años
Toda la vida
Toda la vida

Malignos
MPNST
Randomiosarcoma embrionario
Tumores gastrointestinales
Feocromocitoma
Carcinoide duodenal
Glomus y tumores del lecho ungueal

Toda la vida
5 primeros años de vida
Toda la vida
De los 10 años en adelante
De los 10 años en adelante
Vida adulta

Esquema que muestra las edades de presentación preferente de las lesiones tumorales en NF1. Elaboración propia.

SNP: sistema nervioso periférico; GNO: glioma de nervio óptico; MPNST: tumor maligno de la vaina del nervio periférico.

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

La aparición de los diferentes signos y síntomas 
de la enfermedad en la evolución seguirá un 
patrón cronológico que debemos conocer para 
optimizar el seguimiento ( Tabla 2). 

2.1. Manifestaciones cutáneas

Las lesiones cutáneas son la manifestación 
más característica y precoz para la sospecha 
diagnóstica. 

 • Manchas de color café con leche (MCL): pre-
sentes al nacimiento, aumentan hasta la 
adolescencia. Muestran bordes regulares, 
superficie lisa y sin pelo, suelen aclararse 
con la edad y no malignizan. Son el primer 
signo de NF1 y el motivo más frecuente de 
derivación al especialista. Hasta el 10% de 
la población general puede presentar de 2 a 

4 MCL, y no son diagnósticas como criterio 
aislado. Es necesario hacer diagnóstico dife-
rencial de las manchas de otros síndromes 
neurocutáneos como McCune-Albright, sín-
drome de deficiencia de reparación de des-
ajuste constitutivo (CMMRD, por sus siglas 
en inglés) y rasopatías, como los síndromes 
de Noonan, LEOPARD y Legius, mediante 
estudio genético. 

 • Efélides (pecas axilares e inguinales): son 
pequeñas MCL que se asientan en los 
pliegues. Aparecen después de las MCL, a 
partir de los 3 años de edad, y están pre-
sentes en el 90% de los pacientes en la 
edad adulta.

 • Xantogranuloma juvenil: pápulas o nódulos 
de color rosado o rojizo que evolucionan a 
anaranjado, de hasta 2 cm de diámetro, que 
aparecen en cabeza, cuello y tronco. 
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 • Nevus anémico: Área pálida de 3 a 6 cm, 
con bordes irregulares, que aparece en el 
tronco que se evidencia por el halo peri-
férico de vasodilatación consecuencia del 
calor o estrés.

 • Hiperpigmentación melánica difusa: se 
hace evidente con la edad en áreas de roce 
cutáneo continuado con agentes externos y 
puede englobar y camuflar las MCL.

 • Prurito cutáneo: es habitual que los pacien-
tes con NF1 refieran prurito cutáneo que 
empeora con las duchas con agua excesi-
vamente caliente o fría. Puede mejorar con 
antihistamínicos y gabapentina.

2.2. Manifestaciones oftalmológicas

Nódulos de Lisch: son hamartomas mela-
nocíticos iridianos de 1-2 mm de diámetro 
que aparecen a partir de los 3 años de edad 
y aumentan progresivamente en número, 
llegando a estar presentes en el 90% de los 
casos. Cronológicamente preceden a la apa-
rición de neurofibromas cutáneos y glioma 
de nervio óptico (GNO), por lo que es útil 
considerarlos como marcadores de inicio de 
etapa tumoral.

2.3. Manifestaciones neurológicas del 
sistema nervioso periférico

Los neurofibromas son tumores benignos, que 
se generan en la vaina de los nervios y se clasi-
fican en cutáneos, subcutáneos y plexiformes. 
A diferencia de la NF2, en la que se desarrollan 
schwannomas que desplazan las fibras del ner-
vio, los neurofibromas engloban las fibras ner-
viosas, dando lugar a síntomas neurológicos o 
déficit tras su extirpación. 

 • Neurofibromas cutáneos: los más frecuen-
tes, localizados en el tronco, son blandos, 
carnosos, sésiles o pedunculados, de hasta 
2 cm como máximo, y se movilizan fácil-
mente por no estar adheridos a planos pro-
fundos. Aparecen antes de la adolescencia 
y aumentan en tamaño y número con la 
edad. Son benignos, tienen importancia 
estética si son muy numerosos y pueden 
producir prurito. 

 • Neurofibromas subcutáneos: son nódulos 
gomosos y firmes a lo largo del trayecto de 
un nervio periférico, de localización más 
profunda que los anteriores, que no se mo-
vilizan con la piel suprayacente; son menos 
circunscritos y dolorosos a la presión. Pue-
den producir déficit relacionado con el ner-
vio comprometido. Aparecen en el 80% de 
los casos, al inicio de la adolescencia o en 
adultos jóvenes, y no suelen malignizar. La 
detección de neurofibromas subcutáneos es 
un signo de alarma porque en ese momento 
se triplica el riesgo de presentar neurofibro-
mas plexiformes.

 • Neurofibromas plexiformes: se detectan en 
la mitad de los pacientes adultos con NF1 
mediante resonancia magnética (RM) de 
cuerpo entero, aunque solo el 20% necesita-
rán intervención en la infancia. Su velocidad 
de crecimiento es inversamente proporcio-
nal a la edad. Diferenciamos dos subtipos 
de neurofibromas plexiformes: 

 – Nodulares profundos: aparecen a lo largo 
de raíces nerviosas y trayectos proxima-
les de grandes nervios. No involucran o 
invaden otros tejidos y, según su locali-
zación, pueden crear compromiso neu-
rológico, por lo que cuando afectan a las 
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raíces nerviosas cervicales pueden llegar 
a producir una compresión medular sin-
tomática.

 – Plexiforme difuso: se consideran lesio-
nes congénitas presentes al nacimiento, 
aunque no son evidentes hasta pasa-
do el año de vida; rara vez aparecen 
cumplidos los 10 años. Su superficie 
muestra hiperpigmentación y vello, a 
veces son subyacentes a lesiones cutá-
neas como “placa de piel de naranja” 
y tienen un comportamiento invasivo 
local de los tejidos circundantes, pu-
diendo alcanzar gran tamaño, lo que 
hace muy difícil su exéresis completa. 
Malignizan espontáneamente o como 
consecuencia de un traumatismo repe-
tido o cirugía previa hasta en un 10% de 
los casos, en forma de tumor maligno 
de la vaina del nervio periférico (MPNST, 
por sus siglas en inglés). Estos adoles-
centes deben ser vigilados e instruidos 
en la detección de aceleración del creci-
miento de una lesión y en la presencia 
de dolor como signos marcadores de 
malignización. Se ha descrito como ne-
cesaria la presencia de alteración de ge-
nes relacionados con el gen NF1, como 
mediadores de la progresión a MPNST 
(TP53, CDKN2A, SUZI2). 

2.4. Manifestaciones neurológicas del 
sistema nervioso central

 • Glioma de vías ópticas GNO: histológi-
camente son gliomas de muy bajo grado 
(astrocitomas pilocíticos) que se presen-
tan en el 4-25% de los pacientes, según las 
series, y que aparecen generalmente antes 
de los 6 años, y excepcionalmente después 

de los 20 años. Aparecen en el trayecto del 
nervio óptico, quiasma o cintillas ópticas. 
Pueden manifestarse con disminución de 
la agudeza visual y de la visión periférica, 
así como con alteración en la discriminación 
de colores; más raramente, exoftalmos o al-
teraciones hipofisarias, aunque la mayoría 
son asintomáticos y estables y no precisan 
tratamiento. En los niños pequeños es difí-
cil de detectar y el uso de la tomografía de 
coherencia de nervio óptico (OCT, por sus si-
glas en inglés), no invasiva, proporciona da-
tos objetivos para el diagnóstico precoz. Se 
han relacionado fisiopatológicamente con 
el GNO, por una parte, procesos inmuno-
lógicos locales (papel de la microglía como 
inmunosupresor a través de la liberación de 
factores de crecimiento tumoral [TGFbeta] y 
vascular [VEGF] y la infiltración linfocitaria 
tumoral), y por otra, la expresión de ligandos 
de muerte celular programada (PD-L1). Se 
ofrecen así nuevas perspectivas como diana 
terapéutica. 

 • Lesiones hiperintensas cerebrales: también 
conocidas como FASI (focal areas of signal 
intensity), son alteraciones de señal detec-
tadas en RMN cerebral en sustancia blanca 
cerebral, cerebelo, troncoencéfalo y ganglios 
basales, hasta el 85% en tálamo, sin traduc-
ción clínica. Con un pico de incidencia entre 
los 2 y los 10 años, muestran tendencia a 
regresar (hasta en un 50%) por fenómenos 
de reparación mielínica en la segunda dé-
cada. Radiológicamente muestran hiperin-
tensidad en secuencias T2 y estabilidad en 
controles evolutivos, y no captan gadolinio, 
diferenciándose fácilmente de los gliomas. 
No son lesiones de comportamiento malig-
no ni premaligno y no presentan comporta-
miento expansivo.

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Neurofibromatosis tipo 1

345

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

 • Otros hallazgos en neuroimagen: en las 
resonancias de control en los pacientes 
con NF1 podemos encontrarnos con otros 
hallazgos que, aunque característicos, no 
siempre tienen valor patológico, como 
elongación del NO por ectasia de las vainas 
mielínicas, estenosis del acueducto de Sil-
vio (1%), engrosamiento de cuerpo calloso 
y megalencefalia. Con menos frecuencia, 
aparecen otros tumores (4-5%) como astro-
citomas, tumores hipotalámicos y tumores 
de la glándula pineal. A nivel medular se 
ha descrito la asociación de siringomielia 
a escoliosis.

2.5. Tumores neurológicos 

Los más representativos son el tumor maligno 
de la vaina del nervio periférico (MPNST), los glio-
mas de bajo grado de fosa posterior y los gliomas 
de alto grado. 

 • Tumor maligno de la vaina del nervio peri-
férico (MPNST): son tumores con alto grado 
de malignidad pero de escasa frecuencia 
(1/1 000 000 de la población general), y el 
20-50% corresponde a pacientes NF1. La 
mayoría surgen a partir de un neurofibroma 
plexiforme preexistente. Aparecen a partir 
de la adolescencia, con un pico de inciden-
cia en la tercera-cuarta década de vida, en 
extremidades y tronco, como una lesión de 
crecimiento rápido, dolorosa o con progre-
sión de déficit neurológico.

 • Gliomas de bajo grado de fosa posterior: 
son tumores de crecimiento lento, que solo 
progresan en un tercio de los casos. Se re-
comienda actitud conservadora con control 
radiológico para monitorizar síntomas de 
expansión. 

 • Gliomas de alto grado: Suponen menos del 
1%, pero sabemos que son más frecuentes 
cuando existe GNO previo. A diferencia de 
los gliomas de bajo grado, que no asocian 
otras mutaciones, estos presentan mutacio-
nes en ATRX, TP53 y CDKN2. Además, exhi-
ben marcadores inmunológicos que median 
los procesos de malignización (citoquinas, 
interferón y señal de reclutamiento macro-
fágico), que ofrecen un target para terapias 
inmunomoduladoras.

Ante un niño con criterios de NF1, sin mutación 
detectada en el gen NF1 y glioma de alto grado, 
debemos buscar los genes relacionados con los 
CMMRD (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2).

2.6. Patología tumoral extraneurológica

 • Tumores de estirpe hematopoyética: existe 
mayor riesgo de desarrollar leucemia mie-
lomonocítica juvenil, linfoma no-Hodgkin y 
leucemia linfoblástica aguda. 

 • Rabdomiosarcoma embrionario: de inciden-
cia variable (< 1% vs. 1,4-6%), se presentan 
en niños < 5 años, sobre todo en el tracto 
urogenital y en la región orbitaria, con pro-
nóstico de supervivencia similar a la pobla-
ción no afecta de NF1.

 • Otros tumores: siendo una enfermedad de 
predisposición tumoral, los pacientes con 
NF1 muestran una frecuencia mayor (2-3 
veces) de presentación de tumores propios 
del adulto (mama, ovario, pulmón, colon, 
esófago...), en edades más precoces, y otros 
más raros como somatostatinoma, feocro-
mocitoma, el de estroma gastrointestinal 
(GIST, por sus siglas en inglés) o el tumor 
glómico subungueal.
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2.7. Otras manifestaciones neurológicas 

La variabilidad fenotípica de la NF1 condiciona 
un amplio espectro de impacto sobre el neuro-
desarrollo, desde la normalidad de capacidades 
cognitivas hasta un rango diferente de discapa-
cidad intelectual, dificultades de aprendizaje, 
retraso del lenguaje y trastorno por déficit de 
atención e hiperactividad (TDAH). En etapas 
precoces son frecuentes las dificultades en 
el desarrollo psicomotor y la hipotonía como 
motivo inicial de consulta, junto con las MCL. 
Menos frecuente (4%) es la epilepsia, que pue-
de ser primaria o en relación con la patología 
tumoral o cerebrovascular de base. 

2.8. Manifestaciones esqueléticas

Los hallazgos más frecuentes son: macrocefa-
lia, talla baja (que requerirá control endocrino-
lógico), osteopenia (en relación con niveles ba-
jos de vitamina D cuya suplementación habrá 
que valorar), displasias óseas (con especial tro-
pismo por huesos largos, vértebras y esfenoi-
des [en probable relación con NF plexiforme pe-
riorbitario]), seudoartrosis (4%, con afectación 
de tibia y antebrazo) y escoliosis (hasta el 25% 
de los pacientes, con predominio en mujeres y 
localización cervical; debe descartarse siringo-
mielia o neurofibroma plexiforme subyacente, 
especialmente si se trata de una levoescoliosis).

Pueden presentar alteraciones de la parrilla 
costal (pectus excavatum/carinatum), sola-
pándose fenotípicamente con otras rasopatías 
como síndrome de Noonan o de Silver-Russell.

2.9. Manifestaciones cardiovasculares

Tanto las cardiopatías congénitas como el de-
sarrollo de hipertensión arterial suponen la 
segunda causa de muerte en pacientes con 

NF1, tras la patología tumoral. Se recomien-
da el despistaje de cardiopatías congénitas al 
diagnóstico y el control de frecuencia cardiaca 
y tensión arterial anualmente.

Displasias vasculares: se producen por una 
proliferación de la íntima que produce este-
nosis/oclusión arterial. A nivel cerebral suele 
producirse en las arterias carótidas internas, 
porciones proximales de las cerebrales me-
dias y anteriores. Pueden observarse fenóme-
nos moyamoya con aumento de las arterias 
lenticuloestriadas como colaterales. También 
puede existir afectación vascular en las arterias 
renales. La NF1 en niños es la segunda causa 
de estenosis de arteria renal tras la displasia 
fibromuscular, por lo que se sugiere control de 
hipertensión arterial en estos pacientes.

3. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS Y CLAVES 
DIAGNÓSTICAS

 • Sistemática diagnóstica en la consulta: la 
base del manejo de los pacientes es el con-
trol de las manifestaciones clínicas mediante 
la historia clínica y la exploración exhausti-
va, según la edad del paciente y teniendo en 
cuenta la cronopatología de la enfermedad. 
El diagnóstico de las complicaciones graves 
asociadas a NF1 viene determinado por la 
presencia de síntomas y no por la realiza-
ción de exploraciones complementarias de 
rutina. Todos los niños con enfermedad no 
complicada deben ser evaluados al menos 
de forma anual, registrando de forma sis-
temática los ítems detallados en la Tabla 3.

 • Diagnóstico por neuroimagen: Siempre 
que aparezca clínica visual o sintomatolo-
gía neurológica aguda como aumento del 
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perímetro craneal, cefalea o focalidad neu-
rológica, se debe realizar un RM craneal y 
de órbitas. También está indicada la RM de 
cuerpo en el caso de sospecha de MPNST. 
Sin embargo, no hay consenso  sobre  cuál 
es la idoneidad o periodicidad de realizar 
RM craneal en casos asintomáticos. Algu-
nos autores recomiendan realizar un primer 
estudio a partir de los 18- 24 meses, para 
descartar GNO cuando el niño no puede 
colaborar adecuadamente en la exploración 
oftalmológica. Sin embargo, otros autores y 
guías no recomiendan la neuroimagen de 
manera sistemática.

 • Diagnóstico genético: El gen NF1, localizado 
en el brazo largo del cromosoma 17, fue des-
crito en 1990 y comprende 62 exones que 
codifican la proteína neurofibromina, de 
amplia expresión en neuronas, células de 
Schwann, oligodendrocitos, hígado, colon, 

músculo y leucocitos, y que está implicada 
en procesos intracelulares reguladores de la 
actividad de quinasas en la vía RAS-MAPK. 
La alteración del gen resulta en una sobreac-
tivación de la vía RAS, con la consecuente 
activación del crecimiento celular, la pro-
ducción de citoquinas y la vascularización 
invasiva, procesos que justifican la predis-
posición al crecimiento tumoral (Figura 1).

La NF1 tiene una herencia autosómico do-
minante y una penetrancia completa para la 
edad de los 15 años. Hay mucha variabilidad 
fenotípica interpersonal, e incluso dentro de 
la misma familia. Se han descrito diferentes 
tipos de genotipos que no necesariamente se 
correlacionan con los fenotipos:

 • Deleción completa del gen: 2-7% de los ca-
sos, que cursan con manifestaciones feno-
típicas más graves y con mayor incidencia 
de lesiones malignas.

 • Deleción de tres pares de bases c. 2970-
2972 delAAT: da lugar a un tipo de neurofi-
bromatosis que presenta “solo” MCL.

 • Sustitución de aminoácido en el codón 1809 
(arginina), que cursa con manifestaciones 
pigmentarias sin neurofibromas y fenotipo 
Noonan-like con estenosis pulmonar y talla 
baja.

 • Variantes tipo missense o splicing (spinal 
NF), que cursan con MCL, con o sin neurofi-
bromas cutáneos, neurodesarrollo normal 
y alta frecuencia de neurofibromas profun-
dos en raíces nerviosas y nervios periféricos.

 • Mutaciones en el gen SPRED1, causante del 
síndrome de Legius, genética de transmisión 

Tabla 3. Ítems que explorar en la visita clínica al pa-
ciente con NF1.

• Inspección exhaustiva de la piel: descripción de lesiones en 
número y distribución ya sean MCL, efélides o neurofibromas

• Exploración física:

 −Desarrollo auxológico: peso, talla, perímetro craneal (PC)

 −Desarrollo puberal

 −Tensión arterial

 −Agudeza visual y fondo de ojo (FO)

 −Examen cardiovascular

 −Exploración de columna vertebral

 −Examen específico de otros órganos si aparecen síntomas

• Exploración neurológica central y periférica

• Exploración de otros aspectos del neurodesarrollo

 −Desarrollo del lenguaje

 −Desarrollo académico

 −Desarrollo psicosocial
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Figura 1. Esquema que muestra las principales vías implicadas en la cascada de RAS-MAP quinasas y los 
locus de acción de las terapias emergentes. 
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Modificado de Walker JA et al., 2018.

AD, que conlleva la pérdida de función de 
una proteína de la vía RAS-MAPK similar a 
la neurofibromina, mostrando por ello cer-
canía fenotípica a NF1 (MCL, efélides, lipo-
mas), sin predisposición tumoral (no GNO 
ni otro tipo de tumores).

 • Se debe estudiar variante en otros genes re-
lacionados con el síndrome de deficiencia de 
reparación constitucional (CMMRD) si el es-

tudio previo ha sido negativo o en el caso de 
existir antecedentes familiares de linfomas, 
leucemia linfoide aguda, cáncer colorrectal 
y gliomas de alto grado y supondrán una 
causa de diagnóstico diferencial con NF1.

 • NF segmentaria: Es aquella en la que apa-
recen MCL y efélides y neurofibromas cir-
cunscrita a una zona del cuerpo. Se deben 
a mutaciones somáticas postcigóticas en el 
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gen NF1. No suele presentar complicaciones 
extracutáneas. El estudio genético se debe 
hacer en melanocitos procedentes de biop-
sia de dos MCL, ante la negatividad en los 
estudios genéticos en sangre periférica.

La metodología diagnóstica genética recomen-
dada se resume en la Figura 2.

4. SEGUIMIENTO Y TRATAMIENTO EN 
NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1 

Tras el diagnóstico, se recomienda mantener un 
control multidisciplinar, al menos anual, en los 
casos no complicados, que irá adaptándose a 

la aparición de signos y síntomas y a su pro-
gresión. Un seguimiento protocolizado asegura 
un mejor pronóstico a largo plazo y una mejor 
calidad de vida. Además, hay que informar a las 
familias y los pacientes sobre síntomas por los 
que deben buscar atención médica (disminu-
ción de agudeza visual, aumento del tamaño o 
dolor en un neurofibroma plexiforme...). En la 
Figura 3 se describe el seguimiento oftalmológi-
co y en la Tabla 3 la cronología de presentación 
de los principales tumores.

El abordaje terapéutico también es multidisci-
plinar, coordinando especialidades como Oftal-
mología, Dermatología, Neurocirugía, Cirugía 
y Oncología. Como breves reseñas del manejo 

Figura 2. Algoritmo de diagnóstico genético.
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Figura 3. Seguimiento oftalmológico en NF1.
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Fuente: elaboración propia.

FO: fondo de ojo; AV: agudeza visual; OCT: tomografía de coherencia óptica; GNO: glioma de nervio óptico. 

de las lesiones más frecuentes en pacientes con 
NF1, cabe destacar:

 • Glioma de vías ópticas (GNO): generalmente 
no se tratan, salvo en los raros casos en los 
que causan sintomatología relevante como 
hidrocefalia, proptosis o pubertad precoz. En 
estos casos puede encontrarse respuesta con 
quimioterapia (vincristina/ carboplatino). En 
la actualidad, se encuentran en desarrollo 
nuevas terapias emergentes con dianas en 
vía RAS-MAPK e inmunomoduladoras.

 • Neurofibromas: los neurofibromas cutá-
neos no suelen requerir tratamiento. Se 
puede hacer tratamiento sintomático del 
prurito con antihistamínicos o gabapenti-
na y tratamiento estético en los neurofi-
bromas sésiles o pedunculados mediante 
exéresis, láser o electrodisección. Los NF 

plexiformes suelen tener indicación qui-
rúrgica, aunque a veces es difícil la resec-
ción completa y es frecuente la aparición 
de secuelas por las dificultades técnicas de 
la propia cirugía al ser tumores profundos 
y en íntima relación con los tejidos próxi-
mos. No es rara la recidiva posquirúrgica, 
especialmente en pacientes jóvenes, en re-
secciones incompletas y con localización en 
la parte superior del cuerpo y craneofacial. 
Cuando la cirugía no es una opción, otras 
técnicas pueden ser de utilidad, como qui-
mioterapia o radioterapia. En los últimos 
años se están aplicando con éxito agentes 
inhibidores de la vía RAS-MAPK, por control 
del enzima MEK, mediador de la supervi-
vencia celular y el crecimiento de vasculari-
zación, como el selumetinib, con resultados 
esperanzadores en el control de neurofibro-
mas plexiformes de gran tamaño.
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5. CONCLUSIONES

 • La NF1 es una enfermedad multisistémica 
de predisposición tumoral en la infancia, de 
diagnóstico clínico guiado por los criterios 
clásicos.

 • Los estudios genéticos permiten confirmar 
el diagnóstico y detectar otras mutaciones 
de genes vecinos moduladores de la vía RAS-
MAPK, que cursan con MCL y otras afeccio-
nes, con valor pronóstico para riesgo tumo-
ral (TP53, CDKN2A, SUZI2).

 • A pesar de que se describen diversos tumo-
res, los más frecuentes son GNO, neurofi-
bromas y MPNST, seguidos de leucemias y 
feocromocitoma.

 • En el seguimiento de los pacientes con NF1 
es necesario conocer la cronopatología de 
las lesiones esperables, para adecuar así la 
vigilancia y los estudios programados.

 • El examen clínico anual es la base del se-
guimiento de estos niños y debe guiar la 
realización de exploraciones complemen-
tarias.

 • Los nuevos avances en el conocimiento de 
las vías moleculares e inmunológicas im-
plicadas permiten desarrollar nuevas es-
trategias terapéuticas, aplicables tanto en 
patología tumoral como en manifestaciones 
no tumorales en pacientes con NF1.

 • Como enfermedad crónica, debemos con-
templar una transición coordinada a la vida 
adulta, teniendo en cuenta el impacto de las 
comorbilidades tumorales en la calidad de 
vida del niño y del adolescente.
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Smeyers Durá P, De Santos MT. Complejo de esclerosis tuberosa. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:353-359.

1. INTRODUCCIÓN

El complejo de esclerosis tuberosa (CET) es una 
enfermedad de origen genético, caracterizada 
por una predisposición para la formación de 
tumores benignos (hamartomas) en múltiples 
órganos. Los órganos más comúnmente afecta-
dos son el cerebro, la piel, los riñones, la retina, 
el corazón y los pulmones. 

La enfermedad afecta por igual a ambos sexos 
y a todos los grupos étnicos, con una incidencia 
de 1 caso por cada 5800 recién nacidos y una 
prevalencia estimada de entre 6,8 y 12,4 casos 
por cada 100 000 habitantes.

2. ETIOPATOGENIA

La herencia del CET es autosómica dominante 
y es debida a mutaciones en los genes TSC1 (si-
tuado en el cromosoma 9q34) y TSC2 (situado 
en el cromosoma 16p13), los cuales codifican 
por las proteínas hamartina y tuberina, respec-
tivamente. Estas dos proteínas son clave en la 
cascada de señales PI3K/PKB (Akt)/mTOR/S6K, 
que regula la captación de nutrientes, el tama-
ño celular y la proliferación celular. Las muta-
ciones que ocasionan la ausencia o disfunción 
de la hamartina o la tuberina dan lugar a una 

pérdida del control proliferativo por activación 
permanente del receptor de la rapamicina en 
los mamíferos (mTOR). 

La mutación se define como patogénica cuando 
claramente inactiva la función de TSC1 o TSC2. 
El gen TSC1 causa la enfermedad en un menor 
porcentaje de casos y está asociado a las formas 
más benignas de esta, mientras que el fenotipo 
asociado a mutaciones en el gen TSC2 es más 
grave. Dos tercios de los pacientes presentan 
mutaciones esporádicas, un tercio muestra 
mutaciones heredadas y en un 10-25% de los 
pacientes no se encuentra la mutación.

3. CRITERIOS DIAGNÓSTICOS

3.1. Criterios clínicos

La enfermedad se diagnostica en base al cum-
plimiento mínimo de criterios clínicos consen-
suados. Como habitualmente hay una amalga-
ma de síntomas y órganos afectados, se habla 
de complejo de esclerosis tuberosa (CET).

3.1.1. Criterios mayores

 • Máculas hipopigmentadas (≥ 3 de al menos 
5 mm de diámetro).
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 • Angiofibromas (≥ 3) o placas fibrosas cefá-
licas.

 • Fibromas ungueales (≥ 2).

 • Placas de Shagreen (lesiones cutáneas en 
forma de piel arrugada y gruesa).

 • Hamartomas retinianos múltiples.

 • Displasias corticales.

 • Nódulos subependimarios.

 • Astrocitoma subependimario de células 
gigantes.

 • Rabdomioma cardiaco.

 • Linfangioleiomiomatosis pulmonar.

 • Angiomiolipomas renales.

3.1.2. Criterios menores

 • Lesiones de piel “en confeti”.

 • Manchas en el esmalte dentario.

 • Fibromas intraorales.

 • Manchas acrómicas retinianas.

 • Quistes renales múltiples.

 • Hamartomas no renales.

Diagnóstico definitivo clínico: dos criterios ma-
yores o uno mayor y con ≥ 2 criterios menores.

Diagnóstico posible clínico: o uno mayor o ≥ 
2 menores.

3.2. Diagnóstico genético

Está indicado en todos aquellos pacientes con 
diagnóstico clínico de CET, para su confirma-
ción y determinación del perfil genético de 
afectación. El estudio genético se realizará 
con la siguiente técnica: extracción de ADN a 
partir de sangre periférica. Análisis de la región 
codificante de los dos genes implicados en la 
enfermedad, TSC1 y TSC2, por secuenciación 
de nueva generación (NGS, por sus siglas en 
inglés). Las variantes identificadas susceptibles 
de ser patológicas se confirman mediante am-
plificación por PCR con primers específicos y 
posterior secuenciación por Sanger. 

En los casos en los que no se encuentren muta-
ciones mediante secuenciación, se realizará un 
análisis por MLPA (Multiplex ligation-dependent 
probe amplification) para la detección de gran-
des reordenamientos (grandes deleciones/du-
plicaciones) no detectables por secuenciación. 

Se establecen las siguientes situaciones en las 
que se hará una ampliación del diagnóstico 
genético:

 • Caso índice en paciente pediátrico. El estu-
dio genético se realizará a los padres y, si 
estos son negativos, no será necesario hacer 
el estudio a los hermanos a menos que pre-
senten clínica.

 • Gestación en padres no portadores de la 
mutación identificada en un hijo. Se ofre-
cerá diagnóstico prenatal mediante am-
niocentesis por el riesgo de mosaicismo en 
línea germinal (3%).

 • Caso índice en paciente adulto. Los adultos 
positivos tienen un riesgo de transmisión 
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a la descendencia del 50%, por ello se les 
ofrecerá diagnóstico prenatal o diagnóstico 
genético preimplantacional.

4. MANEJO Y TRATAMIENTO  
DE LAS MANIFESTACIONES CLÍNICAS  
POR ÓRGANOS

El CET presenta una cronología de aparición 
sintomática relacionada con la edad que puede 
ser detectada prenatalmente y que se resume 
en la Figura 1.

4.1. Cardiológicas

4.1.1. Valoración cardiológica prenatal

Detección de tumoraciones cardiacas con sos-
pecha de rabdomiomas (realización de ecocar-
diografía fetal) y:

 • Ofrecer diagnóstico genético mediante 
amniocentesis si la edad gestacional (EG) 
es adecuada (estudio de genes TSC1 y 
TSC2).

 • Ofrecer resonancia magnética (RM) fetal 
para estudio neurológico si la EG es avan-
zada y no es posible la amniocentesis (tercer 
trimestre).

4.1.2. Valoración cardiológica posnatal

Los rabdomiomas cardiacos son tumores be-
nignos que tienden a desaparecer. No requie-
ren ningún tipo de tratamiento salvo cuando 
producen obstrucción significativa en senos 
de entrada o tractos de salida ventriculares, o 
arritmias no benignas.

Si existe diagnóstico inicial de tumoraciones 
cardiacas compatibles con rabdomiomas:

Figura 1. Cronología de aparición sintomática en CET.
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 • Ecocardiografía y electrocardiograma (ECG) 
como métodos de screening, especialmente 
en pacientes < 3 años.

 • Si no hay afectación cardiaca, controles a su-
gerir desde la unidad de Neuropediatría y ECG 
cada 3-5 años en pacientes asintomáticos 
para detectar trastornos del ritmo cardiaco.

4.2. Cerebrales 

Los síntomas principales son crisis epilépticas 
(80-90%), que en más del 60% son farmacorre-
sistentes, trastornos neurocognitivos (80%) y 
alteraciones del sueño.

4.2.1. Epilepsia

 • Espasmos infantiles. El debut de la epilepsia 
en el CET puede ser con espasmos infantiles, 
que pueden ocurrir hasta en 1/3 de los ca-
sos. El fármaco de elección en estos casos es 
la vigabatrina; si este fracasa, se debe pro-
bar con ACTH.

 • Se recomienda adiestramiento de los padres 
en la detección precoz de crisis sutiles y es-
pasmos infantiles.

 • Otro tipo de crisis epilépticas deben tratarse 
según las pautas habituales para crisis. 

 • Existe una recomendación con respecto a las 
alteraciones electroencefalográficas del tipo 
de descargas ictales sin correlato clínico claro: 
iniciar tratamiento con antiepilépticos en los 
2 primeros años de vida de forma preventiva.

 • En caso de presentar una epilepsia refrac-
taria se recomienda derivar el paciente a la 
unidad especializada de epilepsia.

Electroencefalograma (EEG)

En edad pediátrica se recomienda realizar un 
registro electroencefalográfico de vigilia y 
sueño al diagnóstico y cada 2 meses hasta los 
24 meses. Si hay dudas acerca de la existen-
cia clara de crisis epilépticas o la presencia de 
trastornos neuropsiquiátricos asociados a CET 
(TAND), se debe realizar vídeo-EEG de 24 horas 
para descartar crisis subclínicas.

Estudios con RM cerebral

 • Se recomienda realizar RM al diagnóstico de 
sospecha de CET para valorar el cumplimien-
to de criterios diagnósticos mayores.

 • Posteriormente, en pacientes asintomáticos 
y con el objetivo de detectar precozmente 
el astrocitoma subependimario de células 
gigantes (SEGA por sus siglas en inglés), se 
recomienda realizar RM en periodos entre 1 
y 3 años (en función de la evolución clínica) 
hasta la edad de 25 años. A partir de esta 
edad ya no se recomienda realizar RM ce-
rebrales de forma rutinaria en ausencia de 
nueva clínica neurológica, siempre y cuando 
no presenten un SEGA.

 • Los pacientes con SEGA asintomático duran-
te la infancia deben hacerse controles perió-
dicos (cada 3 años) de RM cerebral durante 
la edad adulta para asegurarse que no hay 
crecimiento.

4.2.2. TAND (TSC-associated neuropsychiatric 
disorders)

Se denomina TAND a la existencia de altera-
ciones de conducta, trastorno del espectro au-
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tista (TEA), discapacidad intelectual, trastornos 
psiquiátricos o alteraciones neuropsicológicas 
y del aprendizaje asociados a CET.

 • Se recomienda que todos los pacientes sean 
evaluados con la TAND-check list (versión es-
pañola).

 • Todos los pacientes pediátricos diagnosti-
cados de CET, deben de ser evaluados psi-
cológicamente para tener una exploración 
neuropsicológica basal.

 • Signos TAND-like pueden también presen-
tarse en pacientes con CET que presentan 
SEGA, epilepsia refractaria o fallo renal. Por 
tanto, ante sintomatología neuropsiquiá-
trica, se deben descartar este tipo de pro-
blemas.

 • Evaluaciones neuropsicológicas en los casos 
de CET para el despistaje de TAND. Se reco-
miendan evaluaciones neuropsicológicas de 
forma periódica:

 – A la edad de 3-4 años para el diagnóstico 
de TEA.

 – A la edad de 7-8 años para despistaje de 
trastornos de aprendizaje / valoración 
psicométrica.

 – En el adolescente y previa al alta para va-
loración de alteraciones conductuales/
psiquiátricas/neuropsicológicas.

4.2.3. Trastornos de sueño

Son muy frecuentes y contribuyen a empeorar 
el pronóstico cognitivo y social.

4.3. Renales

La aparición de angiomiolipomas renales ocurre 
de forma característica en la adolescencia. Pre-
viamente, lo usual es la aparición de quistes re-
nales. No obstante, hay que establecer una vigi-
lancia nefrológica durante toda la etapa infantil.

 • Seguimiento por imagen. Ecografía abdomi-
nal al diagnóstico y anualmente durante la 
edad pediátrica. Si en la ecografía aparecen 
alteraciones, hacer RM basal aprovechando 
un control de RM craneal. En la edad adulta, 
realizar ecografía anual y RM cada 3 años. En 
aquellas lesiones > 3 cm se recomienda rea-
lizar un angio-TAC para el estudio vascular y 
posteriormente seguimiento individualizado.

 • Para angiomiolipomas (AML) con riesgo de 
sangrado (≥ 3 cm) se debe valorar el inicio 
de tratamiento con everólimus como primera 
opción terapéutica. La actitud conservadora 
en AML por encima de 3 cm es una opción 
para discutir con el paciente, dado el riesgo 
que conlleva de sangrado espontáneo. La em-
bolización es la técnica de elección en caso de 
sangrado agudo. Si no se dispone de medios, 
se realizará nefrectomía parcial o total.

 • Control periódico de la tensión arterial (TA) 
y control anual de la función renal.

 • En los casos en que haya duda diagnóstica 
con lesiones neoplásicas tras las pruebas de 
imagen, se debería valorar la posibilidad de 
realizar una biopsia.

4.4. Pulmonares

 • Los pacientes con riesgo de presentar lin-
fangioleiomiomatosis (LAM) son mujeres 
> 18 años. En estas pacientes se recomien-
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da realizar estudio de función pulmonar y 
TAC de alta resolución al diagnóstico y cada 
5-10 años si la paciente permanece asinto-
mática, o en el momento en que presente 
síntomas.

 • En pacientes no de riesgo (varones y mujeres 
< 18 años), estas pruebas deben realizarse 
en caso de presentar síntomas.

4.5. Dermatológicas

 • Varias lesiones dermatológicas constitu-
yen criterios diagnósticos mayores y sue-
len ser el síntoma guía más frecuente en 
la detección del CET. Las manchas hipopig-
mentadas típicas pueden estar presentes 
al nacimiento o con más frecuencia en el 
primer mes de vida. Alrededor de la puber-
tad comienzan a aparecer angiomiofibro-
mas faciales.

 • El examen dermatológico debe hacerse al 
diagnóstico y anualmente.

 • El tratamiento de elección para angiomiofi-
bromas faciales es el sirólimus tópico.

4.6. Oftalmológicas

Evaluación oftalmológica con fondo de ojo al 
diagnóstico. Posteriormente valorar evalua-
ción periódica según la sintomatología y los 
hallazgos.

4.7. Odontológicas

Examen odontológico al año de vida y cada 
6  meses. A la edad de 7 años, ortopanto-
grafía.

5. TRATAMIENTO ESPECÍFICO

Existe actualmente indicación de tratamiento 
con inhibidores de vía mTor, concretamente 
everólimus en angiomiolipoma (AML) renal 
asociado con complejo de esclerosis tuberosa 
(CET), en astrocitoma subependimario de cé-
lulas gigantes (SEGA) asociado con CET y en 
epilepsia no controlada en terapia añadida a 
otros fármacos antiepilépticos.

5.1. Posología

 • AML renal asociado con CET. La dosis reco-
mendada de everólimus es de 10 mg, una 
vez al día.

 • SEGA asociado con CET. Las dosis oscilan 
entre 2,5 mg y 7,5 mg, dependiendo de la 
superficie corporal con controles de niveles 
deseables de 5-10 µg/ml.

 • En epilepsia refractaria, los niveles deben es-
tar en 5-15 µg/ml hasta conseguir el control 
de la crisis.

5.2. Controles durante el tratamiento

Hay que controlar función renal proteinuria, 
glucosa, lípidos en sangre y hemograma, al 
inicio y de forma seriada, así como los niveles 
en sangre.

6. MANEJO EN ATENCIÓN PRIMARIA

El niño con CET es un paciente complejo plu-
ripatológico que requiere siempre un manejo 
multidisciplinar hospitalario y en Atención 
Primaria. Es necesario el conocimiento de los 
problemas específicos en su evolución que 
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puede sufrir este paciente, entre los que des-
tacan tres:

 • Convulsiones febriles y afebriles.

 • Trastornos cognitivo-conductuales.

 • Trastornos de sueño.

Además, aquellos pacientes en tratamiento con 
everólimus, dado su efecto inmunosupresor, 
son de especial vigilancia en caso de infeccio-
nes intercurrentes. El manejo óptimo de estos 
pacientes debe ser una interrelación Atención 
Primaria-Atención Especializada permanente, 
con el fin de detectar precozmente exacerba-
ciones clínicas o nueva sintomatología.
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1. INTRODUCCIÓN

El síndrome de Sturge Weber (SSW) es un 
trastorno neurocutáneo congénito, esporádi-
co no hereditario causado por una mutación 
somática activadora en el gen GNAQ (Protein 
GQ subunit Alpha G). Por su escasa prevalencia, 
pertenece al grupo de las llamadas enferme-
dades raras. Tiene una incidencia estimada de 
1/50 000-230 000 recién nacidos (RN) vivos. 
Se caracteriza por la presencia de una lesión 
cutánea en la cara asociada a angiomatosis 
leptomeníngea o en la coroides del ojo. Como 
consecuencia, se manifiesta con epilepsia pre-
coz y glaucoma.

2. ETIOPATOGENIA

En el SSW se ha encontrado una mutación en 
el gen GNAQ expresado en endotelio que oca-
siona la activación de la vía Ras-Raf-MEK-ERK y 
de la vía Hippo-YAP. Cuanto más precoz sea la 
mutación en el desarrollo embrionario, mayor 
será el impacto en las estructuras afectadas de 
la piel, el ojo y el cerebro.

3. CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS

3.1. Lesión cutánea

La lesión cutánea característica es la llama-
da mancha en vino de Oporto (MVO) o nevus 
flammeus, que está presente en el momento 
del nacimiento y persiste a lo largo de la vida. Al 
nacimiento son generalmente de un color rosa 
tenue, aunque con el tiempo suelen oscurecer-
se y engrosarse. La MVO es una lesión muy fre-
cuente en la infancia (1/300 recién nacidos), pero 
habitualmente es una lesión aislada, sin cumplir 
criterios del SSW ni de otros síndromes en los que 
también pudiera aparecer. Si afecta a la primera 
rama del trigémino, la probabilidad de que se aso-
cie a malformación capilar en las leptomenínges 
o en el ojo aumenta y oscila entre el 10 y el 20%. 
Estructuralmente consiste en una malformación 
vascular que incluye capilares, vénulas y arterio-
las y que es debida a una alteración en la diferen-
ciación de las células endoteliales de la piel que 
da lugar a una dilatación en los vasos. También 
involucra a otras estructuras de la dermis. Es muy 
importante ante su presentación en un RN esta-
blecer un diagnóstico diferencial (Tabla 1).
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3.2. Lesión ocular

Las manifestaciones oculares son otra piedra 
angular en el SSW. El 30-70% de los pacien-
tes con SSW tienen glaucoma. Se inicia en los 
primeros meses de vida y es fundamental su 
identificación precoz, ya que el aumento de la 
presión intraocular puede dañar el nervio óp-
tico y comprometer la función visual.

Otra manifestación ocular descrita en el SSW 
es la heterocromía de iris.

3.3. Lesión neurológica

La lesión estructural característica del SSW es 
el angioma leptomeníngeo. En el 85% de los 
casos este es unilateral, en el mismo lado que 
la lesión facial; solo una minoría de los casos 
es bilateral. 

Los síntomas neurológicos más relevantes en 
el SSW son las crisis epilépticas, hemiparesia, 
hemianopsia, migraña, episodios stroke-like y 
discapacidad intelectual. Estos síntomas son 
muy variables en grado e intensidad entre las 
personas afectadas y varían en las diferentes 
etapas de la vida. 

En los primeros dos años es necesario vigilar la 
aparición de crisis epilépticas y déficits motores. 

En la edad escolar los síntomas más relevantes 
suelen ser las cefaleas, los episodios stroke-like, 
las dificultades de aprendizaje y los problemas 
de conducta. 

En la adolescencia son frecuentes los trastor-
nos psiquiátricos y la depresión.

3.3.1. Epilepsia

La epilepsia es muy común en el SSW. Ocurre 
aproximadamente en el 70% de los SSW con 
malformación leptomeníngea unilateral y en 
el 90% de los que tienen afectación bilateral. 
Las crisis frecuentemente empiezan en los dos 
primeros años de vida. Se trata de crisis focales 
motoras que debutan como clúster de crisis o 
crisis prolongadas en el contexto de un proceso 
febril. En la literatura se han comunicado gran 
variedad de tipos de crisis relacionadas con 
SSW, entre otras: crisis de apnea por afectación 
perisilviana, crisis gelásticas, crisis mioclónicas 
y estatus no convulsivos.

3.3.2. Cefalea 

La cefalea es el segundo síntoma neurológico 
más frecuente en el SSW y afecta al 30-45% de 
los pacientes en forma de:

 • Migraña con auras y hemiplejia (28%).

 • Cefaleas tensionales.

 • Cefaleas por el glaucoma. 

3.3.3. Episodios stroke-like

Son episodios transitorios de hemiparesia o 
alteración del campo visual que son difíciles 
de distinguir de déficits posictales. Se recupe-

Tabla 1. Clasificación simplificada de anomalías 
vasculares

Tumores vasculares Malformaciones vasculares

• Hemangioma infantil
• Hemangioma 

congénito

• Mancha en vino de Oporto aislada
• Mancha en vino de Oporto 

sindrómica
• Nevus simplex / Mancha salmón
• Telangiectasias
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ran en menos de 24 horas o en pocos días. Son 
más frecuentes en pacientes con hemiparesia 
previa y se relacionan muy frecuentemente con 
episodios de reagudización de crisis o con pe-
queños traumatismos.

3.3.4. Alteraciones neurocognitivas

Los pacientes con SSW suelen presentar un 
desarrollo psicomotor normal durante los pri-
meros meses de vida, pero este se ve afectado 
posteriormente, apareciendo diversa sintoma-
tología neuropsicológica.

 • Discapacidad intelectual. El 60% de los 
afectados por el SSW tiene discapacidad 
intelectual y en el 33% de los casos es de 
afectación grave. El mal pronóstico intelec-
tual se ha puesto en relación con diferentes 
factores como la afectación cerebral bilate-
ral, las crisis frecuentes y la afectación ce-
rebral frontal, la edad de inicio de las crisis 
o la extensión de la afectación del cerebro.

 • TDAH. El 40% de los pacientes con SSW 
presenta síntomas compatibles, con mu-
cha frecuencia asociados a trastornos de 
aprendizaje.

 • Trastorno del espectro autista. Los trastor-
nos de la comunicación y de la sociabilidad 
son muy frecuentes en niños con SSW (pre-
sentes hasta en el 24%).

 • Trastornos de conducta. Suelen ser motivo 
de consulta frecuente en el adulto con SSW. 

 • Síntomas emocionales. En el 50% de los SSW 
hay síntomas de depresión, ansiedad y baja 
autoestima. 

 • Psicopatología. Algunos autores señalan la 
frecuencia de trastornos paranoides y seu-
dodemencia. 

3.3.5. Alteraciones del sueño 

Aunque poco estudiadas, diversos autores 
demuestran una elevada prevalencia de ellas 
en pacientes con SSW (26-57%), en forma de 
insomnio de conciliación, de mantenimiento 
o despertares precoces. Los autores también 
apuntan a que la presencia de alteraciones de 
sueño implica un empeoramiento de los tras-
tornos de conducta y la sociabilidad.

4. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

4.1. Neuroimagen

La resonancia magnética (RM) es la técnica de 
neuroimagen más sensible para el diagnóstico 
de SSW. Es recomendable que la RM sea inter-
pretada en centros especializados en Neurope-
diatría y Neurorradiología. Es preferible utilizar 
RM 3T, aunque la RM 1,5T interpretada por ra-
diólogos expertos ofrece buenos resultados. No 
obstante, la realización de la RM en el primer 
año de vida en niños con MVO ha sido cues-
tionada por la posible toxicidad del contraste 
de gadolinio en < 1 año y porque los angiomas 
leptomeníngeos pueden no visualizarse ni con 
la administración de contraste hasta los 12-18 
meses de edad. 

A pesar de estos argumentos, en la actualidad 
hay grupos de expertos que recomiendan rea-
lizar RM en el primer trimestre de vida con la 
idea de iniciar tratamiento profiláctico con fár-
macos antiepilépticos o aspirina, con el propó-
sito de intentar mejorar el pronóstico cognitivo. 
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En la RM se debe valorar presencia o ausencia 
de angioma, realce leptomeníngeo, anomalías 
en sustancia de blanca, asimetría de plexos co-
roideos y signos de atrofia cerebral. 

Si a los 3 meses la RM es normal, se cree que 
habría que repetirla a los 2 años de edad. En 
la actualidad, las recomendaciones de neuroi-
magen según la situación y edad en SSW son: 

 • Niños con MVO en la frente, pero sin eviden-
cia clínica de afectación cerebral. Es discutible 
el momento de realizar la RM. En el primer 
año puede haber falsos negativos, pero en la 
actualidad se baraja la utilidad de hacer la RM 
a los 3 meses, ya que cada vez está más exten-
dido el inicio precoz de tratamiento preventi-
vo con aspirina y antiepilépticos en lactantes 
con afectación cerebral en la neuroimagen, 
aunque no tengan clínica neurológica.

 • Niños que además de la MVO presentan clí-
nica neurológica (crisis, hemiparesia). Se re-
comienda realizar RM con gadolinio. Si no se 
encontraran hallazgos patológicos, se debe 
repetir entre 1 y 2 años de edad.

 • Seguimiento en niños con SSW. No se reco-
mienda repetir RM si no hay cambios en la clí-
nica neurológica; en caso de cambio en la se-
miología de las crisis, episodios de stroke-like 
o migrañas, se recomienda RM sin gadolinio.

 • Niños con SSW con epilepsia farmacorresis-
tente. En el contexto de una valoración de 
cirugía de epilepsia.

 • No se recomienda realizar tomografía com-
putarizada (TC) en el diagnóstico y segui-
miento de SSW, ya que tiene una sensibili-
dad limitada y produce radiaciones. 

4.2. Ultrasonografía

La insonación de los vasos intracraneales me-
diante técnica Doppler permite conocer de 
modo no invasivo la hemodinámica cerebral, 
que se ve afectada de manera más o menos ca-
racterística en esta enfermedad. La alteración 
del drenaje venoso cortical conduce a hiperten-
sión venosa y estasis vascular, lo que da lugar 
a una alteración del flujo sanguíneo arterial 
cerebral y, como consecuencia, un descenso 
en la velocidad de este.

La ultrasonografía Doppler podría ser útil en 
el SSW, midiendo el compromiso de flujo san-
guíneo al diagnóstico y su progresión durante 
el seguimiento. Además, el predominio de la 
afectación cerebral unilateral en el SSW per-
mitiría emplear como parámetro guía el grado 
de asimetría entre los valores hemodinámicos 
entre ambos hemisferios. Es decir, el hemisfe-
rio sano o menos afectado serviría de control 
para las comparaciones con su hemisferio más 
afectado.

5. TRATAMIENTO

5.1. Lesión cutánea

La MVO no solo es un problema estético; hay 
muchos estudios que demuestran que tiene 
implicaciones psicoemocionales que afectan 
a la calidad de vida de las personas afectadas. 

En la actualidad, el tratamiento de elección es 
el láser pulsado (PDL) para provocar la esclero-
sis de los vasos dilatados. Tiene el inconvenien-
te de ser doloroso, precisar sesiones repetidas 
y solo conseguir el blanqueamiento en el 10% 
de los pacientes. En ocasiones es necesario aña-
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dir terapia fotodinámica (PDT). Se ha intentado 
mejorar el resultado añadiendo antiangiogéni-
cos tópicos tras la administración de PDL. 

5.2. Lesiones oculares

El seguimiento oftalmológico adecuado es de-
batido. Por un lado, es necesario realizar una 
exploración precoz en periodo neonatal en los 
recién nacidos con MVO, pero no está clara la 
periodicidad adecuada y hasta cuándo se debe 
de realizar ya que, por lo general, a los niños 
hay que sedarles para poder medir la presión 
intraocular.

Técnicas actuales como la tomografía de cohe-
rencia óptica son de gran utilidad para la valo-
ración y seguimiento del angioma coroide, pero 
para su realización también es necesario que 
el niño colabore.

En la actualidad se utiliza tratamiento tópico 
con diferentes fármacos, inhibidores de la an-
hidrasa carbónica, betabloqueantes, análogos 
de las prostaglandinas o alfa agonistas, con 
diferentes resultados.

Los niños con SSW deben de ser derivados a 
unidades específicas de glaucoma infantil para 
la correcta indicación de posibilidades quirúr-
gicas, entre las que están la goniotomía, la 
trabeculectomía y la introducción de válvulas. 

5.3. Lesiones neurológicas

5.3.1. Epilepsia

En la actualidad se sabe que, sin ningún tipo 
de intervención, el 75% de los niños con SSW 
desarrollan crisis en el primer año de vida y que 
el desarrollo precoz de las crisis se correlaciona 

con peor pronóstico intelectual. Se barajan dis-
tintas estrategias:

 • Estrategia profiláctica presintomática. Dado 
que la epilepsia suele ser precoz y causar 
deterioro cognitivo posterior a su inicio, se 
valora realizar una profilaxis antiepiléptica 
precoz en los primeros meses de la vida pre-
sintomática mediante el uso de fármacos 
antiepilépticos y antiagregantes (aspirina 
a bajas dosis: 3-5 mg/kg/día). 

 • Estrategia de diagnóstico precoz de crisis. Se 
debe instruir a los padres sobre el recono-
cimiento de las crisis, sobre la posibilidad 
de que se desencadenen con la fiebre y la 
manera adecuada de proceder en caso de 
presentar una crisis. 

 • Tratamiento con fármacos de crisis con 
antiepilépticos. No está demostrado cuál 
es el fármaco antiepiléptico de elección en 
SSW. La mayoría de los pacientes se contro-
la con uno o dos antiepilépticos asociados 
a aspirina.

 • Tratamiento en casos farmacorresistentes. 
Existen dos tipos de abordajes:

 – Cirugía de epilepsia. La idea más exten-
dida es que la cirugía temprana en pa-
cientes con SSW y epilepsia farmacorre-
sistente mejora el pronóstico intelectual. 

 ° Resectiva. La lesionectomía es un buen 
enfoque en los niños sin hemiparesia, 
siempre que el angioma pial sea unila-
teral y la resección pueda ser completa. 
En los casos extensos y con hemiparesia 
de base puede valorarse la hemisferec-
tomía.
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 ° Paliativa. La técnica más extendida es 
el estimulador del nervio vago (ENV). 
Se trata de un sistema formado por un 
generador de impulsos eléctricos y un 
electrodo que se conecta en el nervio 
vago izquierdo. El generador produce 
un estímulo intermitente con unos pa-
rámetros estipulados. No hay estudios 
específicos de ENV en SSW. 

 • Otros tratamientos

 – Dieta cetogénica (DC). Es una dieta que 
contiene alta proporción de grasa y baja 
proporción de carbohidratos. La eficacia 
de la DC en las crisis relacionadas con 
SSW es similar a la eficacia en las crisis 
dentro de otros diagnósticos, aunque 
existen publicaciones referidas exclusi-
vamente a la eficacia de la DC en SSW 
con resultados favorables.

 – Cannabidiol. Es un cannabinoide sin 
efecto psicoactivo que ha demostrado 
en estudios preclínicos tener efecto anti-
convulsivante, antioxidante y neuropro-
tector. En la actualidad está admitido su 
uso en pacientes con crisis resistentes a 
otros fármacos en el contexto de síndro-
me de Dravet y de Lennox-Gastaut. Se 
han publicado casos aislados de pacien-
tes tratados con cannabidiol en SSW con 
buenos resultados.

 – Inhibidores vía mTor. Estudios recientes 
sugieren que las mutaciones GNAQ acti-
van la vía AKT, asociada con la vía mTor. 
Con este argumento, se considera la uti-
lización de inhibidores mTOR (sirólimus, 
everólimus) por vía sistémica en el trata-
miento del SSW. En el momento actual 

hay ensayos en marcha con inhibidores 
de la vía mTor (everólimus y sirólimus) 
pendientes de resultados. 

5.3.2. Cefaleas

Migrañas. Durante los episodios de migraña 
se recomienda favorecer la hidratación y ad-
ministrar analgésicos. También son útiles los 
triptanes. Para la profilaxis de los episodios de 
migraña se han propuesto diferentes opciones 
como flunaricina, ácido valproico, gabapentina 
y topiramato, entre otros. 

Episodios stroke-like. Estos episodios se tratan 
de forma profiláctica también con aspirina a 
3-5 mg/kg/día, que disminuye la frecuencia y 
la duración.

Alteraciones neurocognitivas. Se recomienda 
realizar un estudio neuropsicológico a la edad 
de 3-4 años para identificar a los niños de alto 
riesgo e implementar las medidas pisoedu-
cativas adecuadas. Después, un seguimiento 
sistematizado para la detección precoz de los 
distintos perfiles cognitivo-conductuales.

Alteraciones del sueño. Se recomienda detec-
ción precoz mediante agendas de sueño y, si 
es preciso, valoraciones mediante actimetría. 
Una vez detectadas, su manejo va desde la im-
plementación de medidas de higiene de sueño 
hasta la regulación con melatonina del ritmo 
vigilia-sueño si procede.

6. MANEJO EN ATENCIÓN PRIMARIA

El niño con SSW es un paciente neurológico 
complejo que, además de la sintomatología 
nuclear crónica (facial, ocular, neurológica), 
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puede presentar periodos de reagudización, 
por lo que el conocimiento de las posibles si-
tuaciones urgentes de derivación al hospital 
o de tratamientos domiciliarios, en casos de 
sintomatología intercurrente, es muy útil para 
el pediatra de Atención Primaria. Es necesario 
estar alerta en caso de:

 • Convulsiones febriles.

 • Descompensación de crisis.

 • Episodios de migraña.

 • Episodios de stroke-like.

 • Trastornos cognitivo-conductuales.

 • Trastornos de sueño.

Con el conocimiento adecuado se pueden 
manejar ciertos síntomas en las consultas de 
Atención Primaria y disminuir así las visitas e 
ingresos hospitalarios y el estrés familiar.
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Exploración física y principales pruebas 
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1. NOMENCLATURA Y TERMINOLOGÍA

Con el fin de mejorar el conocimiento de los 
avances científicos en el área de los trastornos 
paroxísticos en general y de la epilepsia en par-
ticular se han propuesto distintas definiciones 
y términos que es necesario manejar adecua-
damente. 

 • Convulsión. Fenómeno motor, pero am-
pliable a cualquier cambio en el estado o 
comportamiento del individuo, de origen 
cerebral (epiléptico o no). 

 • Episodio paroxístico-crisis. Modificación 
brusca, inesperada y generalmente breve en 
el estado del individuo (nivel de conciencia-
alerta, conductual, cognitivo, motor, sensi-
tivo, sensorial...) de causa epiléptica o no 
epiléptica. 

 • Crisis epiléptica. Presencia transitoria de 
signos o síntomas debidos a una actividad 
eléctrica anormal, excesiva y sincrónica del 
cerebro. 

 • Crisis epiléptica sintomática aguda o provo-
cada. Producida por la acción de un factor 
transitorio y reversible (metabólico, tóxico, 
estructural, infeccioso o inflamatorio) que re-
duce el umbral de crisis en el cerebro normal. 
No se debe catalogar de epilepsia a priori.

 • Crisis epiléptica única. Crisis epiléptica que 
ha ocurrido una sola vez en la vida y en la 
que no se reconoce un factor desencade-
nante. 

 • Epilepsia. Alteración cerebral crónica ca-
racterizada por la predisposición duradera 
a presentar crisis epilépticas junto a las con-
secuencias neurocognitivas, psicológicas y 
sociales propias de su etiología y patogenia. 

 • Síndrome epiléptico. Conjunto de signos 
y síntomas que incluye uno o varios tipos 
concretos de crisis, EEG característico, edad 
de comienzo, gravedad, pronóstico y trata-
miento específicos. No todas las epilepsias 
se podrán enmarcar en síndromes epilépti-
cos específicos. 
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 • Constelación epiléptica. Trastornos epilép-
ticos asociados a una causa característica 
(Epilepsia del lóbulo temporal por esclerosis 
mesial, epilepsia con crisis gelásticas asocia-
da al hamartoma hipotalámico, síndrome 
de hemiconvulsión-hemiplejía, epilepsia fo-
cal continua en el síndrome de Rasmussen), 
cuyo reconocimiento implica consecuencias 
terapéuticas o de pronóstico, pero no llega 
a constituir un síndrome. 

 • Encefalopatía epiléptica. La actividad 
epiléptica en sí misma contribuye a altera-
ciones cognitivas y de comportamiento, más 
allá de lo que podría deberse a la patología 
subyacente y que pueden persistir o empeo-
rar con el tiempo. 

 • Encefalopatía epiléptica y del neurodesarro-
llo. Epilepsia de inicio temprano con ulterior 
desarrollo psicomotor y cognitivo alterados 
en la que la patología subyacente, frecuente-
mente de origen genético, contribuye tanto 
o más que la actividad epileptiforme al daño 
en el desarrollo neurocognitivo (Por ejemplo, 
síndrome de Dravet, síndrome de Rett, etc.

 • Epilepsia refractaria. Aquella en la cual las 
crisis persisten a pesar de la administración 
de dos fármacos en monoterapia o en com-
binación, con una pauta adecuada y bien 
tolerados. 

 • Estatus epiléptico. Persistencia de actividad 
epiléptica continua durante 30 minutos o 
más o 2 crisis sin recuperación de conciencia 
entre ellas. 

 • Definición operativa de estatus epiléptico. 
Crisis generalizada que se prolonga más allá 
de 5 minutos.

2. SEMIOLOGÍA BÁSICA DE CRISIS

Ver Tabla 1.

3. CLASIFICACIÓN DE CRISIS

La Liga Internacional Contra la Epilepsia 
(ILAE, por sus siglas en inglés), fundada en 
1909, es el organismo que, en base a los co-
nocimientos científicos que han ido recabán-
dose en epilepsia a lo largo del tiempo, ha 
establecido una clasificación evolutiva de los 
tipos de crisis, tipos de epilepsia y síndromes 
epilépticos. 

En cuanto a la clasificación de las crisis, estas 
se dividen clásicamente en: 

Crisis generalizadas. Aquellas que se originan 
en un área o localización que difunde rápi-
damente a través de redes o circuitos cere-
brales de distribución bihemisférica. Pueden 
incluir estructuras corticales y subcorticales, 
aunque no necesariamente afectan al córtex 
completo. 

Crisis focales. Aquellas que se originan en cir-
cuitos locales limitados a un hemisferio, de 
carácter más o menos extenso. 

La ILAE estableció en 2017 una clasificación 
básica de tipos de crisis y otra expandida que 
se muestra en la Tabla 2. Así, las crisis se clasifi-
carán en función de su inicio, afectación de con-
ciencia / estado de alerta, fenómenos motores 
/ no motores y síntomas focales presentes. Los 
cambios más importantes que se producen a 
partir de la clasificación de 2017 con respecto a 
la previa del año 1981 establecidos por la ILAE 
son los recogidos en la Tabla 3.
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Desde la primera crisis, hemos de pensar ya en 
la posible etiología del proceso que puede ser 
estructural, genética, metabólica, infecciosa, 
inmunológica, o desconocida. En ocasiones las 
causas pueden ser múltiples y deben reflejar-

se en la codificación diagnóstica (por ejemplo, 
crisis de etiología infecciosa/inmunológica en 
el contexto de encefalitis anti-NMDA posher-
pética o crisis de etiología genética/estructural 
en esclerosis tuberosa, etc.). 

Tabla 1. Semiología básica de crisis.

Crisis tónica

• Rigidez muscular brusca y sostenida

• Leves y localizadas o bien extensas y masivas 

• EEG ictal: actividad rápida de bajo voltaje o ritmos rápidos a 9-10 Hz

Crisis clónica

• Sacudidas musculares rítmicas 

• Focales o difusas

• EEG ictal: actividad rápida paroxística (>10 Hz) y ondas lentas (OL) 

Crisis tónico-clónica

• Crisis generalizada 

• Fase inicial de contracción tónica global de breve duración, 
seguida de una fase de sacudidas musculares rítmicas o clonías

• En ocasiones, mordedura de la lengua, escape de orina y apnea 
con cianosis 

• EEG ictal: patrón de ritmos rápidos (fase tónica) y posteriores 
ondas lentas (fase clónica)

Crisis mioclónica

• Sacudidas musculares

• Rápidas, bruscas, rítmicas, breves <100 ms 

• Predominio axial y proximal de las extremidades, aunque 
pueden afectar cualquier área corporal

• Bilaterales y simétricas

• EEG ictal: complejos de polipunta-onda (PPO) o puntas y ondas 
agudas (OA)

Espasmos epilépticos

• Contracción súbita musculatura proximal y tronco

• Flexión, extensión o mixtos

• Duración: 1 s 

• Series o salvas

• Al despertar o en adormeciemiento

• EEG desorganizado-hipsarritmia o focal

Crisis atónica 

• Pérdida brusca del tono muscular

• Caída cefálica o bien caída completa al suelo si afecta a la 
musculatura axial 

• EEG ictal: descargas de PPO con posterior depresión del trazado 
o desincronización del mismo

Ausencia típica

• Desconexión del medio o cese de actividad 

• Inicio y final bruscos 

• Duración breve

• Puede asociar parpadeo rítmico, desviación de la mirada hacia 
arriba, movimientos automáticos de chupeteo o bien síntomas 
vegetativos

• Desencadenada por hiperventilación

• EEG ictal complejos de punta-onda (PO) 3 Hz

• EEG interictal normal

Ausencia atípica
• Desconexión del medio 
• Inicio y fin más graduales e insidiosos 
• Duración más prolongada 
• No se precipitan por la hiperventilación
• EEG ictal: brotes complejos de PO irregular (2-2,5 Hz), actividad 

rápida u otro tipo de actividad paroxística
• EEG interictal: actividad de fondo anormal, puntas y complejos 

de punta-onda lenta (POL)

EEG: electroencefalograma.
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3. DEFINICIÓN PRÁCTICA DE EPILEPSIA

 • Al menos dos crisis no provocadas con > 24 
h de intervalo entre ellas.

 • Una crisis no provocada unida a la probabi-
lidad de presentar nuevas crisis durante los 
10 años siguientes, similar al riesgo general 
de recurrencia tras la aparición de dos crisis 
no provocadas (al menos el 60%).

 • Diagnóstico de un síndrome epiléptico.

3.1. Clasificación de los tipos de epilepsia

Deberemos utilizar los términos de epilepsia 
focal, generalizada, combinada o desconocida 
dependiendo del tipo predominante de even-
tos, describiendo todos los tipos de crisis que 
presenta el paciente para una mejor catego-
rización. 

La terminología de epilepsia idiopática, crip-
togénica o sintomática queda desplazada por 

Tabla 2. Clasificación de las crisis.

Focal Generalizada Desconocida

Alerta / alerta reducida
Motor
Automatismo
Atónico
Clónico
Espasmos epilépticos
Hipercinético
Mioclónico
Tónico
No motor
Autonómico
Bloqueo actividad
Cognitivo
Emocional
Sensorial
Focal a T-C bilateral

Motor
Tónico-clónico
Clónico
Tónico
Mioclónico
Mioclónico-tónico-clónico
Mioclónico-atónico
Atónico
Espasmos epilépticos
No motor (ausencia)
Típica
Atípica
Mioclónica
Con mioclonía palpebral

Motor
Tónico-clónico
Espasmos epilépticos
No motor
Bloqueo actividad
No clasificable

Tabla 3. Últimos cambios en la nomenclatura para clasificar las crisis de la ILAE.

CAMBIOS ILAE Reemplazo de parcial por focal

Ciertas crisis pueden ser focales, generalizadas o de inicio desconocido

El nivel de alerta es utilizado para clasificar las crisis focales

Los términos discognitivo, parcial simple, parcial compleja, psíquica y secundariamente generalizada son eliminados

Nuevas crisis focales: crisis con automatismos, con cambios autonómicos, detención del comportamiento, 
cognitiva, emocional, hiperquinética, sensorial y crisis focal con evolución a bilateral tónico-clónica

Nuevas crisis generalizadas: ausencia con mioclonía palpebral, ausencia mioclónica, mioclónica-tónica-clónica, 
mioclónica-atónica y espasmo epiléptico
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genética, estructural, metabólica, inmune o 
desconocida. 

Además, se debe sustituir la catalogación de 
epilepsia benigna por el de autolimitada o far-
macosensible y el de maligna o catastrófica por 
refractaria o farmacorresistente. 

3.2. Clasificación de los síndromes epilépticos

Atendiendo a la edad de aparición, el tipo de 
crisis, el correlato eléctrico y la epilepsia asocia-
da, así como a las posibles causas de esta, junto 
a sus comorbilidades, se establece la denomi-
nación de cada síndrome epiléptico expuesto 
en la propuesta de la ILAE en 2010 y que se 
ampliará en los siguientes capítulos. 

4. ANAMNESIS Y EXPLORACIÓN FÍSICA  
EN EPILEPSIA

4.1. Anamnesis

La elaboración de una historia clínica ordenada, 
detallada y precisa es un elemento indispen-
sable para establecer el hilo diagnóstico del 
fenómeno paroxístico y de su posible carácter 
epiléptico o no epiléptico (TPNE). 

Se interrogará a las personas que presenciaron 
las crisis y al propio paciente (si este es capaz de 
explicar y recodar su experiencia) registrando 
los siguientes aspectos: 

4.1.1. Descripción minuciosa del evento 
paroxístico, del contexto previo  
y de la situación posterior al mismo

Contendrá información acerca de: 

 • Precipitantes o agravantes, tales como pri-
vación de sueño, fiebre o infección conco-

mitante, cansancio físico, estrés psíquico, 
factores emocionales, estímulos sensoriales 
(visuales, auditivos, olfatorios...).

 • Relación con el ritmo vigilia-sueño: al ador-
mecerse, al despertar, en sueño, durante los 
despertares o alertamientos.

 • Fenómenos previos a la crisis: cambio con-
ductual, malestar indefinido, pródromos 
de síncope, sensación de aura (digestivas, 
sensoriales, autonómicas, etc.).

 • Inicio brusco o gradual de la crisis.

 • Valoración del nivel de conciencia y respues-
ta a estímulos durante la crisis.

 • Descripción con las palabras empleadas 
por los observadores del evento, señalando 
síntomas motores, sensitivos, sensoriales, 
psíquicos, fonatorios y autonómicos, y au-
tomatismos motores (simples o complejos).

 • Descripción de las anomalías asociadas al 
fenómeno crítico: facies, coloración, posi-
ción y tono corporal, posición y motilidad 
ocular, pupilas, salivación, incontinencia de 
esfínteres, frecuencia cardiaca, respiración, 
síntomas digestivos, etc.

 • Duración del episodio crítico, con frecuen-
cia difícil de precisar y sobreestimada. Es útil 
que los observadores describan las activida-
des que efectuaron durante la crisis.

 • Descripción de la poscrisis: recuperación es-
pontánea o bien cambios poscríticos (som-
nolencia, desorientación, agitación, confu-
sión, amnesia, cefalea, vómitos, alteración 
del lenguaje, paresia focal, etc.).
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4.1.2. Antecedentes personales 

 • Factores prenatales, perinatales y posnata-
les de interés neurológico.

 • Desarrollo psicomotor y rendimiento físico, 
cognitivo y verbal actuales, así como perfil 
conductual y social. 

 • Anotación temporal y descripción de episo-
dios paroxísticos previos. 

 • Patologías sistémicas relacionables, tra-
tamientos farmacológicos o contacto con 
tóxicos. 

 • Antecedente de traumatismo craneal o in-
fección sistémica o de SNC.

4.1.3. Antecedentes familiares 

 • Epilepsia o crisis febriles.

 • Enfermedades degenerativas del SNC inclu-
yendo errores innatos del metabolismo.

 • Discapacidad intelectual, trastornos del 
neurodesarrollo (TEA, TDAH, TEL...).

 • Otra patología sistémica, neurológica o psi-
quiátrica. 

 • Patología sindrómica o malformativa. 

 • Muertes inesperadas o precoces. Arritmias 
letales. Síncopes repetición. 

 • Consanguinidad.

4.2. Exploración física

En todo paciente con un primer evento paroxís-
tico deberemos realizar una exploración física 

sistemática y completa en busca de signos de 
otros trastornos distintos a la epilepsia (signos 
de infección, soplo o arritmia cardiaca, edemas, 
signos de deshidratación...). Por otro lado, bus-
caremos otros signos propios de la presencia 
de trastornos neurológicos subyacentes con-
sistentes en dismorfias, a veces características 
de síndromes genéticos específicos, discromías 
que esconden trastornos neurocutáneos u 
otros signos de disfunción neurológica que 
puedan reflejar encefalopatía, afectación neu-
rológica focal u otros fenómenos asociados. Se 
incluirá dentro de la misma: 

 • Exploración pediátrica general. Somato-
metría, constantes vitales, estado general, 
trofismo nutricional y desarrollo corporal, 
lesiones cutáneas (discromías, exantemas), 
soplos o arritmias, signos de dificultad respi-
ratoria, visceromegalias, dismorfias, signos 
malformativos menores, deformidades es-
queléticas, signos de traumatismo externo, 
motilidad cervical y signos meníngeos. 

 • Exploración neurológica sistematizada y 
adecuada a la edad del paciente.

 – Neonatal. Cráneo (tamaño, forma, fon-
tanelas, suturas), nivel de alerta, umbral 
de reactividad, actividad motora espontá-
nea (patrón de movimientos generales) y 
ante estímulos, motilidad ocular y facial, 
pupilas, tono y trofismo muscular, refle-
jos osteotendinosos (ROT), clonus aquíleo, 
reflejo cutáneo plantar (RCP), reflejos ar-
caicos, sinergias, movimientos anormales 
y reactividad postural. 

 – Lactante. Cráneo (tamaño, forma, fonta-
nelas, suturas), contacto e interacción so-
cial y sensorial, motilidad ocular y mímica 
facial, pupilas, fondo de ojo, tono, fuerza, 
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motilidad global, trofismo, ROT, clonus 
aquíleo, RCP, actividad postural (decúbi-
to supino, decúbito prono, sedestación, 
bipedestación, marcha), reflejos arcaicos, 
reflejos de apoyo y del paracaídas, reacti-
vidad postural y movimientos anormales. 

 – Niño. Conciencia-alerta, perfil cognitivo, 
lingüístico y conductual; interacción so-
cial, pares craneales, pupilas, neurosen-
sorial, fondo de ojo, sistema motor, sis-
tema sensitivo, marcha y sus variantes, 
pruebas cerebelosas, apraxias y agnosias, 
movimientos anormales. 

5. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS EN EPILEPSIA 

Las exploraciones complementarias de rele-
vancia diagnóstica en la epilepsia y los tras-
tornos paroxísticos no epilépticos se resumen 

en pruebas de laboratorio, neurofisiológicas y 
de neuroimagen (Figura 1).

5.1. Pruebas de laboratorio

 • Especialmente ante un primer episodio, ana-
lítica general con hemograma y bioquímica 
sanguínea para detectar principalmente al-
teraciones iónicas, metabólicas o elevación 
de parámetros de infección. Debe incluir per-
fil iónico, glucémico, hepático, renal, tiroideo 
y metabólico básico con amonio, láctico y 
equilibrio ácido-base. En ocasiones también 
es de utilidad para el diagnóstico etiológico el 
estudio de la inmunidad sérica del paciente. 

 • Análisis del líquido cefalorraquídeo (LCR): 
citoquímica, estudio microbiológico e inmu-
nidad en LCR para descartar infecciones de 
sistema nervioso central, patología inflama-
toria/inmunitaria o alteración de sus meta-

Figura 1. Herramientas clínicas necesarias para el diagnóstico de las epilepsias.

Anamnesis

Exploración 
física

LaboratorioNeuroimagen

EEG
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bolitos, como la hipoglucorraquia en el déficit 
de glucosa cerebral o el aumento de lactato 
en trastornos metabólico-mitocondriales. No 
será necesario si se reconoce un determinado 
síndrome por el tipo de crisis, por ejemplo, en 
una adolescente con mioclonías al despertar 
que acude a Urgencias por una primera crisis 
generalizada tónico-clónica. 

 • Niveles plasmáticos de fármacos antiepilépti-
cos, especialmente en epilepsias refractarias 
o en mal control de crisis, sospecha de incum-
plimiento terapéutico o cuando se estén em-
pleando fármacos con potencial toxicidad. 

 • Estudios genéticos. Se reservan para la 
consulta especializada. El diagnóstico cau-
sal de las epilepsias, especialmente el de 
las encefalopatías epilépticas y síndromes 
relacionados, se ha esclarecido en los últi-
mos años gracias al avance en las técnicas 
de diagnóstico genético molecular, consti-
tuyéndose como pruebas diagnósticas de 
notable rendimiento. Los arrays CGH, los 
paneles de genes y el exoma clínico, como 
pruebas disponibles en la práctica médi-
ca actual, han facilitado el diagnóstico de 
múltiples entidades hasta hace pocos años 
desconocidas (SCN1A, CDKL5, KCNQ2, inv-
dup 15...) mejorando la adecuación de las 
terapias empleadas en las distintas epilep-
sias de causa genética.

 • Estudios metabólicos avanzados para de-
tectar esencialmente errores congénitos 
del metabolismo que cursan con epilepsia 
(déficit de piridoxina, acidurias orgánicas, 
HGNK, déficit de biotinidasa, déficit de 
creatina cerebral...) y cuyo tratamiento es-
pecífico puede mejorar el pronóstico global 
del paciente y el control de crisis. 

5.2. Estudios neurofisiológicos

El electroencefalograma (EEG) es una técnica 
que registra la actividad eléctrica originada 
por las neuronas de la corteza cerebral. Con-
tinúa siendo una herramienta clave en el es-
tudio inicial de los episodios paroxísticos y del 
tipo de crisis y de la epilepsia correspondiente, 
categorizando los distintos síndromes epilép-
ticos especialmente si se combina con el re-
gistro concomitante en vídeo (vídeo-EEG). Sin 
embargo, un EEG intercrítico alterado no es 
sinónimo de epilepsia. Por otra parte, existen 
pacientes epilépticos que pueden mostrar EEG 
normales en las primeras fases de su enferme-
dad o que precisan otras formas de estimular 
la actividad eléctrica patológica. Por lo tanto, 
el EEG se utiliza para apoyar, confirmar o mo-
dular el posible diagnóstico realizado a partir 
de la descripción del fenómeno paroxístico, 
de la sospecha clínica y de la historia clínica 
completa. 

Existen diferentes formas de intensificar la ac-
tividad epiléptica, tales como la privación de 
sueño, la estimulación luminosa, la hiperven-
tilación o la exposición ante diferentes estímu-
los (sonidos, visión de geometrías, emociones, 
lectura-escritura-música...). Siempre que sea 
posible, es recomendable contar con un regis-
tro que abarque vigilia y sueño, dado que mu-
chas anomalías eléctricas y crisis clínicas solo 
podrán observarse en sueño profundo o duran-
te la transición sueño-vigilia. En ocasiones, el 
registro de sueño nocturno completo (polisom-
nografía nocturna) es la base del diagnóstico 
de síndromes epilépticos y encefalopatías que 
apenas muestran actividad crítica en vigilia 
(POCSL-ESES). El vídeo-EEG continuo o Holter-
EEG se ha mostrado útil para registrar activi-
dad eléctrica ictal o establecer el diagnóstico 
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de seudocrisis. El EEG integrado por amplitud 
identifica crisis subclínicas en neonatos de 
riesgo. Actualmente el registro con electrodos 
profundos y mapeado de electrocorticografía 
posibilita mejores resultados en la cirugía de 
la epilepsia. 

5.3. Pruebas de neuroimagen

Son de importancia capital en el diagnóstico 
etiológico de la epilepsia y de los trastornos 
neurológicos relacionados y se muestran como 
el tercer pilar sobre el que asienta el diagnósti-
co, junto a la historia clínica y las pruebas neu-
rofisiológicas. No obstante, no es necesaria si 
estamos ante síndromes reconocibles como 
la epilepsia rolándica o la de tipo ausencia 
infantil. 

 • La resonancia magnética cerebral es la téc-
nica de neuroimagen más adecuada en el 
estudio de la epilepsia, especialmente cuan-
do se trata de formas focales, para detec-
tar alteraciones estructurales subyacentes 
(malformativas, tumorales o lesionales) 
y que en ocasiones puedan ser objeto de 
resección quirúrgica. Los estudios protoco-
lizados para epilepsia que reúnen secuen-
cias espaciales y de contraste específicas 
(espectroscopia, difusión) así como el uso 
de dispositivos de mayor potencia (3T, 7,5T) 
o combinados con otras técnicas como PET-
FDG o SPECT facilitan la localización del foco 
epileptógeno. 

 • La ecografía cerebral se muestra como téc-
nica accesible y útil en el neonato y lactan-
te con fontanela permeable para detectar 
patología malformativa, áreas sugerentes 
de hipoxia-isquemia, hemorragia, masa o 
hidrocefalia causantes de crisis. 

 • La TC craneal se reserva como instrumento 
para el diagnóstico urgente en niños con 
afectación del estado general, encefalopa-
tía aguda o imposibilidad para realizar reso-
nancia cerebral. 
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Convulsiones febriles
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García Ron A, Arriola Pereda G. Convulsiones febriles. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:379-385.

1. INTRODUCCIÓN

Las convulsiones febriles (CF) son el trastorno 
neurológico más común en la lactancia y pri-
mera infancia. Además, constituyen el evento 
convulsivo más frecuente en humanos. 

Se definen como aquellos episodios convulsi-
vos que aparecen durante la lactancia o pri-
mera infancia (entre los 6 meses y los 5 años), 
asociados a fiebre (temperatura > 38 °C), en 
niños sin anomalías neurológicas ni crisis fe-
briles previas en los que no hay evidencia de 
infección u otra causa intracraneal definida, 
ni alteraciones metabólicas o sistémicas que 
justifiquen su aparición. 

Las CF constituyen el evento convulsivo más 
frecuente en la infancia, con una prevalencia 
generalmente aceptada de alrededor del 4-5% 
de todos los niños y una incidencia anual de 
460/100 000 en niños < 4 años, con una inci-
dencia máxima a los 18 meses (17-22 meses) y 
un ligero predominio masculino (1,6:1). 

2. ETIOPATOGENIA

Aunque la base biológica de las CF no está bien 
establecida, parece que se relaciona con la in-
teracción de varios factores: 

 • Madurativos. Esta hipótesis relaciona la pre-
disposición del cerebro inmaduro a presentar 
CF (mielinización progresiva, apoptosis del 
exceso neuronal o incremento de la comple-
jidad sináptica). Además, se plantea la hipó-
tesis de una inmadurez en los mecanismos 
termorreguladores que pueden contribuir a 
aumentar la susceptibilidad a sufrir una CF. 

 • Inmunológicos. Un desequilibrio entre cito-
quinas pro- y antiinflamatorias podría repre-
sentar un papel importante en la patogenia 
de las CF. 

 • Infecciosos. La mayor parte de las infeccio-
nes responsables de las CF son los virus, 
principalmente influenza A, coronavirus 
humano OCA43 y herpes tipo 6. 

 • Genéticos. Parece clara la predisposición 
genética a la hora de padecer una CF, según 
estudios clásicos, en gemelos y familias con 
CF. La concordancia en gemelos monocigotos 
es alta (53%) respecto a dicigotos (18%). Ade-
más, el riesgo de padecer una CF cuando se 
tiene un familiar de primer grado con CF ron-
da el 10-15%. Sin embargo, aunque el patrón 
de herencia no está todavía bien establecido, 
se piensa que pudiera seguir un patrón de he-
rencia complejo con múltiples genes implica-
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dos, cuya expresión podría estar condicionada 
por factores ambientales. Se han identificado 
varios locus cromosómicos relacionados con 
CF y al menos 5 genes causante de síndromes 
epilépticos que incluyen CF (SCN1A, SCN1B, 
GABRG2, GABRD y SCN9A). 

3. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

Según las características clínicas clasificamos 
las CF en: 

 • CF simples o típicas (60-70%). Son aquellas 
crisis que aparecen en niños con edades 
entre 6 meses y 5-6 años), sin patología 
neurológica de base ni crisis afebriles ante-
riores, en las primeras 24 horas del proceso 
febril, generalmente con una temperatura 
superior a 38 °C. Son generalizadas (tónico-
clónicas, 80%; tónicas, 13%; atónicas, 3%), 
breves (<15 min), con poscrítico corto y sin 
focalidad neurológica. 

 • CF atípicas (30-40%). Generalmente son fo-
cales (4%) con o sin generalización secun-
daria, prolongadas, con paresia posictal de 
Todd (0,4%) o recurrentes en las primeras 
24 horas. Las crisis focales en ocasiones son 
difíciles de detectar al ser sutiles los signos 
de focalidad (desviación ocular, asimetrías 
motoras en el contexto de una crisis bila-
teral...). Las CF prolongadas (8% de las CF) 
pueden progresar a un estatus convulsivo 
febril (5% del total de CF), el cual podría ser 
la manifestación inicial de un síndrome de 
hemiconvulsión-hemiplejía (0,06%).

Los principales antecedentes relacionados con 
la aparición de crisis febriles son: hospitaliza-
ción prolongada durante el periodo neonatal, 

evidencia de un desarrollo psicomotor lento, 
antecedentes familiares de CF y asistencia a 
guardería. Cada uno de estos factores se asocia 
con un riesgo de 6-10% de una primera crisis 
febril. Los niños con 2 o más factores tienen un 
riesgo aproximado de tener un primer episodio 
febril cercano al 28%. 

Otro antecedente importante es la vacunación 
con DTP (difteria-tétanos-pertusis) o con la tri-
ple vírica (sarampión-rubeola-parotiditis). 

4. EVALUACIÓN DE LAS CRISIS FEBRILES

4.1. Historia clínica y exploración 

Son el corazón de cualquier diagnostico neuro-
lógico. Si la historia clínica sugiere un CF, pero el 
niño mantiene un nivel de conciencia normal, 
identificamos el foco de la infección mediante 
la exploración física y no encontramos ningún 
hallazgo en la exploración neurológica, es in-
necesaria la realización de pruebas comple-
mentarias. 

4.2. Análisis de sangre

No existe evidencia para solicitar estudios de la-
boratorio de forma sistemática a los niños con CF 
simples. Debe plantearse su realización si existen 
factores de riesgo o signos de alarma como: 

 • Edad < 6 meses.

 • Lactantes de 6-12 meses no vacunados de 
Haemophilus influenzae b o neumococo.

 • Temperatura < 38 °C.

 • Tratamiento antibiótico previo.
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 • Lactantes de 6-12 meses no vacunados o 
pautas desconocidas.

 • Crisis recurrentes. 

 • Crisis después de las primeras 48 h de fiebre.

 • Cualquier signo de atipicidad.

4.3. Punción lumbar (PL)

Debe realizarse ante sospecha de infección 
del sistema nervioso central (SNC). Hasta un 
15% de niños con meningitis pueden asociar 
crisis, sin embargo, es importante destacar que 
prácticamente ninguno de ellos va a tener una 
exploración neurológica normal después de 
una crisis. 

Recomendamos la realización de PL si:

 • Signos de infección del SNC: signos menín-
geos, fontanela abombada...

 • Lactante < 18 meses si no está adecuada-
mente vacunado. 

 • Tratamiento antibiótico previo.

 • Estatus febriles. 

 • Alteración prolongada del nivel de con-
ciencia.

4.4. Neuroimagen 

No está justificada la realización de estudios 
de neuroimagen de rutina ni en CF simples ni 
en aquellas de características atípicas. Aportan 
poco al diagnóstico y no modifican la conducta 
terapéutica. La realización de una resonancia 

magnética (RM) o tomografía computarizada 
(TC) craneal podría estar indicada si:

 • Sospecha de causa estructural subyacente 
(etiología sintomática aguda/remota).

 • Focalidad neurológica.

 • Alteración de conciencia prolongada.

 • Estatus febriles.

4.5. Electroencefalografía 

Desde hace mucho tiempo existe controversia 
en torno a la necesidad de realizar estudios de 
electroencefalografía (EEG) en los niños con CF. 
El EEG no predice el pronóstico a largo plazo de 
recurrencia y desarrollo posterior de epilepsia. 
Sí parece útil en el diagnóstico diferencial de la 
encefalopatía en muchas situaciones clínicas. 
Sin embargo, si el nivel de conciencia y la explo-
ración física/neurológica intercrisis es normal, 
no existe justificación para su realización. 

Por lo tanto, la realización de un EEG de forma 
rutinaria en las CF no está justificado y puede 
ser más un factor de confusión que una ayuda 
diagnóstica. 

En el caso de realizarlo, podemos encontrar 
anomalías en un 40% de los mismos (y el por-
centaje es mayor cuanto mayor es la edad del 
niño), en aquellos con anormalidades en la 
exploración o cuando el registro se realiza en 
la primera semana tras la crisis (1/3 de los pa-
cientes muestra un enlentecimiento anormal 
del registro durante unos días). En otro tercio 
de los pacientes podemos encontrar anomalías 
paroxísticas focales o generalizadas que difícil-
mente pueden correlacionarse con la existen-
cia de una epilepsia posterior.
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5. DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL

 • Delirio febril. 

 • Temblor febril.

 • Síncope febril.

 • Crisis parainfecciosas. Son crisis asociadas a 
procesos infecciosos banales, que afectan a 
niños de entre 3-6 meses y 4 años, previa-
mente sanos y con desarrollo psicomotor 
previo y posterior normal. Se producen con 
temperatura < 37,8 °C desde 24 horas antes 
de iniciar el proceso hasta 7 días después, 
con una media de 2 días. Desde el punto de 
vista semiológico suelen ser generalizadas 
y con tendencia a la agrupación de las crisis 
durante el cuadro infeccioso. Normalmente 
son breves (< 5 minutos), el estatus es in-
frecuente y no suelen repetirse después de 
48 horas. No requieren exploraciones com-
plementarias específicas. Solo el 9% repiten 
crisis benignas afebriles en futuros episo-
dios infecciosos y no precisan tratamiento 
antiepiléptico para la prevención de nuevas 
crisis. 

 • Crisis en el contexto de enfermedad infec-
ciosa del SNC (encefalitis y meningitis).

 • Síndrome de Dravet. El cuadro suele ini-
ciarse con CF frecuentes, prolongadas y 
focales en lactantes menores de 1 año. 
Es muy difícil diferenciarlo en estadios 
precoces.

 • Encefalopatía epiléptica tras proceso febril 
en niños previamente sanos: FIRES (fever-
induced refractory epileptic encephalo-
pathy).

6. TRATAMIENTO AGUDO 

La mayoría de las CF duran poco tiempo, por 
lo que han cedido cuando llegan a los servi-
cios de Urgencias y no precisan ningún tra-
tamiento. Por tanto, si recibimos una CF en 
fase activa debemos suponer que lleva más 
de 20 minutos de duración y tratarla como 
estatus febril. 

Las crisis deberían ser tratadas lo más precoz-
mente posible. Por ello, los padres y el perso-
nal sanitario extrahospitalario deberían recibir 
formación para el manejo de crisis sin acceso 
venoso (ver Figura 1). 

El tratamiento variará según el ámbito en el 
que se realice.

 • Extrahospitalario o personal no médico. 
El diazepam rectal ha sido hasta ahora el 
fármaco más utilizado. Sin embargo, el mi-
dazolam transmucosa oral (0,5 mg/kg) es 
una alternativa segura y eficaz y está más 
aceptado socialmente. 

 • Hospitalario o realizado por personal sa-
nitario. El objetivo debe ser asegurar una 
buena oxigenación cerebral y una correcta 
función respiratoria, intentar acabar con la 
actividad convulsiva tan pronto como sea 
posible, evitar la recurrencia de convulsio-
nes, identificar posibles factores precipi-
tantes, evitar complicaciones metabólicas 
y evaluar y tratar la posible etiología del 
estatus.

El tratamiento anticonvulsivo dependerá de: 

 • Si se realiza sin acceso venoso.
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 – Midazolam transmucosa oral (0,5 mg/kg, 
máximo 10 mg).

 – Midazolam transmucosa nasal (0,2 mg/kg, 
máximo 5 mg) es más seguro y eficaz que 
el diazepam rectal. 

 – Mizolam intramuscular (0,2 mg/kg, máxi-
mo 5 mg) es tan seguro y eficaz como el 

diazepam y el lorazepam intravenosos 
(IV). Menor tiempo global de resolución 
de las crisis. Tiene la misma biodisponibi-
lidad que el midazolam IV. 

 • Si se realiza con acceso venoso periférico.

 – El fármaco de primera elección será el 
diazepam IV (0,3 mg/kg).

Figura 1. Algoritmo para el manejo de las convulsiones febriles

• Estatus febriles
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CF: convulsion febril; T.ª: temperatura; EEG: electroencefalograma
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7. PROFILAXIS

7.1. Antiepilépticos

Existe evidencia sobre la utilidad del trata-
miento intermitente (durante procesos febri-
les) con diazepam oral, o continua con ácido 
valproico (VPA) o fenobarbital como trata-
miento preventivo de las CF. Sin embargo, y 
aunque algunas guías clínicas mantienen la 
indicación del diazepam oral intermitente en 
niños con estatus febriles o CF recurrentes 
con ciertas características y continua con VPA 
cuando lo anterior es ineficaz, desaconseja-
mos su utilización en todos los casos. Las CF 
son benignas, edad-dependientes y con un 
pronóstico neurocognitivo excelente. Además, 
el tratamiento con fármacos antiepilépticos 
(FAE) no previene el desarrollo de epilepsia 
posterior y los posibles efectos adversos su-
peran los beneficios. 

Por tanto, si existe una marcada ansiedad fami-
liar, debemos ofrecerles la posibilidad de recibir 
un soporte emocional y formativo adecuado, 
que incluya formación en el manejo de una 
convulsión activa en el ámbito extrahospita-
lario. 

7.2. Antipiréticos

Los fármacos antipiréticos no tienen ningún 
efecto en la prevención de las CF recurrentes, 
aunque ayudan a mejorar el bienestar del lac-
tante o niño febril. 

8. PRONÓSTICO

Es globalmente favorable. 

8.1. Pronóstico neurocognitivo

Las secuelas neurológicas son anecdóticas y 
excepcionales. Los estudios poblacionales a 
largo plazo demuestran un desarrollo neuro-
lógico normal en los niños con CF. 

8.2. Riesgo de recurrencia

Tras una primera CF, recurren de media un 30-
45% de los pacientes, y este porcentaje es del 
3% para los casos de estatus febriles en niños 
neurológicamente sanos. Aunque esta posibi-
lidad genera una importante ansiedad familiar, 
debemos explicar que los riesgos de las CF no 
aumentan con la recurrencia de estas. 

La probabilidad de recurrencia se ha relaciona-
do con los siguientes factores: 

 • Edad < 1 año (relación inversa edad/riesgo 
de recurrencia). 

 • Antecedentes familiares de primer grado 
con CF.

 • Baja temperatura en la primera CF. 

 • Recurrencia en el mismo proceso febril (bajo 
umbral convulsivo). 

 • CF atípicas.

8.3. Riesgo de desarrollo de epilepsia

El riesgo de desarrollar epilepsia en niños con 
CF varía entre un 2% y un 10%, dependiendo de 
la duración del seguimiento y el tipo de CF. Las 
CF atípicas tienen un mayor riesgo de desarro-
llar epilepsia en comparación con las típicas, 
especialmente si asocian múltiples signos de 
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atipicidad u ocurren en un el contexto de un 
retraso del desarrollo neurológico. 

Tienen mayor riesgo: 

 • < 1 año. 

 • A partir de la segunda CF. 

 • Antecedentes familiares de primer grado de 
epilepsia. 

 • CF atípicas. 

 • Anomalías neurológicas previas a la CF (pa-
rálisis cerebral, retraso madurativo, micro-
cefalia).

 • Primera CF tras vacunación.
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1. INTRODUCCIÓN

Las convulsiones neonatales (CN) son el sig-
no más frecuente y distintivo de disfunción 
neurológica en los primeros años de vida. Re-
conocerlas puede ser un desafío debido a la 
variabilidad en la forma de presentación, pero 
las características clínicas a menudo pueden 
proporcionar pistas valiosas sobre la etiología. 
Sin embargo, la mayoría de las convulsiones 
neonatales son subclínicas. 

Si bien la mayoría de las convulsiones neo-
natales son causadas por eventos hipóxicos-
isquémicos, accidentes cerebrovasculares, 
hemorragias o infecciones, aproximadamente 
el 15% de los pacientes requerirán algoritmos 
más sofisticados para el diagnóstico, incluido 
el cribado metabólico y genético. 

Muchos recién nacidos tienen episodios clíni-
cos paroxísticos anormales; sin embargo, la 
mayoría de estos eventos no son convulsiones. 
Se deben diferenciar las crisis convulsivas de los 
episodios paroxísticos no epilépticos (EPNE) por 
el cese del movimiento a la flexión pasiva de la 
extremidad o con la inmovilización o porque 
los EPNE se desencadenan con la estimulación 
y estos no se acompañan de desviación de la 
mirada ni de cambios autonómicos.

La incidencia global de las crisis neonatales 
varía de 0,7 a 2,7 por cada 1000 nacidos vivos, 
con tasas más elevadas en recién nacidos pre-
maturos. La mortalidad en el periodo neonatal 
es de aproximadamente del 15-20%. La mor-
bilidad neurológica incluye epilepsia, parálisis 
cerebral, retraso global del desarrollo y discapa-
cidad intelectual, que pueden ocurrir juntas en 
los niños afectados más gravemente. En buena 
parte de los estudios, el mayor riesgo de apari-
ción de epilepsia posnatal se da en el primer 
año de vida. El riesgo de parálisis cerebral ocu-
rre en el 15-30% de los niños con convulsiones 
neonatales.

2. ETIOLOGÍA

La determinación de la etiología de las crisis 
neonatales es fundamental, ya que la causa de 
las convulsiones determina el pronóstico y el 
tratamiento, y muchas de las etiologías requie-
ren un tratamiento urgente específico. 

 • La encefalopatía hipóxico-isquémica (EHI) 
debida a un episodio de asfixia perinatal 
aguda o parcial prolongada es la causa más 
común de convulsiones neonatales y repre-
senta aproximadamente el 40-45%. 
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 • El accidente cerebrovascular isquémico es la 
segunda causa más común de convulsiones 
neonatales y puede deberse a un accidente 
cerebrovascular isquémico arterial perinatal 
(PAIS, por sus siglas en inglés) o una trom-
bosis venosa. 

 – El PAIS ocurre en el territorio de la arteria 
cerebral media izquierda en aproximada-
mente 2/3 de los casos. El riesgo de PAIS 
es multifactorial.

 – La trombosis de un seno venoso cerebral 
(TSVC) con mayor frecuencia afecta el 
seno sagital superior o al seno transverso.

 – La ubicación de la hemorragia intracra-
neal varía según la edad gestacional. La 
hemorragia intraventricular (HIV) o los 
infartos hemorrágicos periventriculares 
son las causas más comunes de convul-
siones en los recién nacidos prematuros. 
Las hemorragias subaracnoideas y paren-
quimatosas también pueden causar con-
vulsiones, mientras que las hemorragias 
subdurales son más comúnmente asin-
tomáticas en los recién nacidos. Pueden 
ser espontáneas sin factores de riesgo 
identificables o estar relacionadas con 
TSVC, trauma del parto o malformacio-
nes vasculares (más comúnmente mal-
formación de la vena de Galeno). También 
se relacionan con mutaciones en COL4A, 
diátesis hemorrágica por deficiencia de 
vitamina K, oxigenación por membrana 
extracorpórea, trombofilias, infección o 
enfermedad crítica.

 • La infección del sistema nervioso central 
(SNC) es una causa importante de convul-
siones neonatales. Se recomienda la pun-

ción lumbar en todos los recién nacidos 
con convulsiones y sospecha de infección. 
Si el lactante está inestable hemodinámica-
mente, puede estar indicado el tratamiento 
empírico inicial para las meningoencefali-
tis bacterianas y virales más frecuentes. Las 
etiologías bacterianas comunes incluyen 
estreptococos del grupo B y Escherichia coli. 
Las causas virales incluyen virus del herpes 
simple, citomegalovirus, echovirus, virus de 
la coriomeningitis linfocítica, enterovirus di-
seminado y parvovirus.

 • Las alteraciones metabólicas transitorias 
incluyen hipoglucemia y alteración de 
electrolitos (más comúnmente, niveles 
anormalmente altos o bajos de sodio o 
calcio). En los casos más leves, la reversión 
de esta alteración conduce a la resolución 
de las convulsiones y no se requieren me-
dicamentos anticonvulsivos. Sin embargo, 
la hipoglucemia grave puede provocar una 
lesión cerebral permanente en las regiones 
parietal y occipital y dar lugar a convulsiones 
neonatales difíciles de tratar. 

 • Las síndromes epilépticos neonatales ge-
néticamente determinados representan 
aproximadamente 1 de cada 8 recién naci-
dos con convulsiones. Estos síndromes de 
epilepsia pueden estar relacionados con 
malformaciones cerebrales o con etiologías 
genéticas. Las causas genéticas más comu-
nes de la epilepsia neonatal son las cana-
lopatías, especialmente en el gen KCNQ2. 

 • Convulsiones neonatales en prematuros. Se 
sabe que el cerebro neonatal es más pro-
penso a las convulsiones y su prevalencia 
aumenta en los prematuros. Las etiologías 
más frecuentes son la EHI en el 47,3%, la 
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hemorragia cerebral en el 32,9%, los tras-
tornos metabólicos transitorios en el 9,2% 
y la infección en el 3,9%. 

 • En algunos errores congénitos del metabo-
lismo (ECM), las crisis son un síntoma des-
tacado; en otros, son un hallazgo más en un 
niño con enfermedad neurológica crónica. 
Debemos pensar en aquellos que son tra-
tables, como las convulsiones sensibles a 
piridoxina, biotina, ácido folínico y piridoxal 
fosfato, el déficit de proteína transportadora 
de glucosa cerebral, el déficit de serina y el 
déficit de creatina cerebral. 

 • Hay que preguntar por los antecedentes fa-
miliares de convulsiones y epilepsia. Tam-
bién hay que preguntar por el uso de medi-
cación materna; los inhibidores selectivos 
de la captación de serotonina o inhibidores 
de la recaptación de serotonina-noradrena-
lina durante el embarazo puede producir un 
síndrome de abstinencia con convulsiones 
de inicio temprano, junto con nerviosismo 
y mala alimentación.

3. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

Las crisis convulsivas clínicamente evidentes más 
fiables son las convulsiones focales clónicas o fo-
cales tónicas. Las convulsiones neonatales sinto-
máticas agudas no se generalizan en el inicio clí-
nico o electrográfico. Los recién nacidos pueden 
tener convulsiones clónicas multifocales, en las 
que hay movimientos clónicos simultáneamente 
en todas las extremidades. Los cambios paroxís-
ticos autonómicos a veces pueden asociarse con 
convulsiones. Se requiere la monitorización EEG 
para el diagnóstico y la cuantificación precisos 
de las convulsiones neonatales.

4. CLASIFICACION DE LAS CRISIS NEONATALES

La clasificación de Mizrahi sobre convulsiones 
neonatales y la clasificación de convulsiones 
ILAE 2017 constan de cuatro dominios: pre-
sentación clínica (eventos de alto riesgo o 
sospechosos clínicos), diagnóstico (con EEG), 
manifestación (con o sin manifestación clínica) 
y tipos de crisis con signos clínicos (motores: 
automatismos, clónicos, espasmos epilépticos, 
mioclónicos, secuenciales y tónicos; no moto-
res: paro autonómico y conductual; y no clasifi-
cados) o sin signos clínicos (solo electrográfico). 

4.1. Según el momento de inicio  
de las convulsiones

 • Las crisis convulsivas asociadas a la EHI ocu-
rren en el primer día de vida. 

 • Las convulsiones neonatales que ocurren 
hasta 72 horas después del nacimiento son 
predominantemente sintomáticas agudas 
y pueden estar asociadas con accidente ce-
rebrovascular o malformaciones cerebrales, 
meningitis bacteriana, infección intrauteri-
na, VIH en recién nacidos prematuros, abs-
tinencia de fármacos y ECM. 

 • Las convulsiones neonatales que ocurren 
hacia el final de la primera semana de vida 
en neonatos por lo demás sanos pueden 
indicar un trastorno genético.

 • Síndromes epilépticos neonatales (The In-
ternational League Against Epilepsy, ILAE):

 – Epilepsia neonatal familiar benigna.

 – Encefalopatía mioclónica temprana.

 – Encefalopatía epiléptica infantil tempra-
na (síndrome de Ohtahara).
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 – Epilepsias genéticas adicionales.

 – Epilepsias relacionadas con malformacio-
nes congénitas del cerebro.

4.2. Según la semiología de las convulsiones

 • Las verdaderas convulsiones mioclónicas de-
ben suscitar sospechas de un trastorno me-
tabólico como hiperglicinemia no cetósica 
(HNC), deficiencia de sulfito oxidasa (SOD), 
acidemia propiónica y epilepsia dependien-
te de vitamina B6. 

 • Las convulsiones clónicas focales apuntan 
a una lesión cortical focal, como accidente 
cerebrovascular, hemorragia intracraneal y 
displasia cortical. 

 • Se debe sospechar que los lactantes con 
convulsiones tónicas tienen un síndrome de 
epilepsia genética (KCNQ2, PEX, ARX, CDKL5, 
SPTAN, etc.). 

 • Los espasmos epilépticos en los recién naci-
dos son raros; en su mayoría se encuentran 
en ECM, malformaciones corticales o ence-
falopatía de inicio temprano.

 • Se han descrito casi todos los tipos de con-
vulsiones en neonatos con EHI, pero una 
gran proporción será solo electrográfica.

4.3. Errores congénitos del metabolismo (ECM) 
que cursan con crisis neonatales (Tabla 1)

Los ECM se manifiestan en este periodo de 
forma bastante inespecífica. En la Tabla 2 
se encuentran signos y síntomas acompa-
ñantes de la CN que ayudan a la sospecha 
de un ECM.

El HNC se caracteriza por coma, hipotonía y sa-
cudidas mioclónicas, en ocasiones en las pri-
meras horas de vida. El EEG inicial muestra un 
patrón de brote-supresión y el índice de glicina 
LCR/suero está elevado. 

La SOD aislada o combinada con déficit de xan-
tina oxidasa (déficit de cofactor molibdeno) 
produce hipotonía, crisis, sacudidas mioclóni-
cas, microcefalia y dismorfia. El sulfitest en ori-
na fresca detecta sulfituria, y si asocia déficit de 
xantina oxidasa, habrá además hipouricemia. 

Los trastornos peroxisomales generalizados 
presentan al nacer hipotonía severa, dismor-
fia facial y crisis precoces, y los ácidos grasos 
de cadena muy larga están elevados.

Diversas enfermedades mitocondriales (déficit 
de piruvato deshidrogenasa, depleción de ADN 
mitocondrial, aciduria glutárica tipo II) pueden 
presentar crisis neonatales, además de otros 
síntomas propios del déficit energético. 

Las crisis son la manifestación más importan-
te de la dependencia de piridoxina y de ácido 
folínico, y ambas deben considerarse en niños 
< 1 año con crisis refractarias.

También pueden ser causa de crisis neonatales 
algunos defectos de neurotransmisión (altera-
ciones del tono y de la postura, movimientos 
oculares anormales y síntomas autonómicos), 
los trastornos del metabolismo de la biotina 
y algún caso de déficit de adenilosuccinasa. 
También pueden observarse crisis sintomáticas 
agudas por hipoglucemia (defectos de betaoxi-
dación, glucogenosis, defectos de gluconeogé-
nesis e hiperinsulinismo).

Otros ECM con crisis menos destacadas son: 
la deficiencia de metilentetrahidrofolato re-
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ductasa (encefalopatía progresiva, apneas, 
microcefalia y homocistinuria), los trastornos 
del metabolismo del ácido fólico y de la vita-
mina B12, algunas enfermedades lisosomales 
(enfermedad de Gaucher tipo II, enfermedad 
de Niemann-Pick tipos A y C) y otras aminoa-
cidopatías, acidurias orgánicas y trastornos del 
ciclo de la urea. 

5. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

La historia clínica y el examen físico minucio-
sos, junto con las pruebas rápidas de laborato-
rio, como la prueba de glucosa en el lugar de 
atención, la evaluación sistemática de infeccio-
nes y la neuroimagen urgente pueden identifi-
car con precisión la etiología de la mayoría de 

Tabla 1. Algoritmo de despistaje de errores congénitos del metabolismo.

Enfermedad Clínica Orina Plasma LCR Imagen Gen

Deficiencia de 
antiquitina

Multitud de crisis 
(mioclónicas)

↑AASA, ↑PA ↑PA ↑AASA, P6C, 
↓PLP
↑PA, sec NT 
abn

ALDH7A1

Deficiencia de 
PNPO

Multitud de crisis 
(mioclónicas)

vanillactato B6 perfil
↓piridoxamina

↓PLP, sec NT 
abn

PNPO

Hipofosfatasia ↓AP, B6 perfil, ↑PLP ¿↓PLP? TNSALP

MOCOD, ISOD Crisis tónicas, clónicas, 
mala alimentación, 
dismorfia

Sulfocisteína
↑AAS,↑P6C

↓ácido úrico ↑AASA, P6C
↓PLP, ↑PA

Edema cerebral 
Leucomalacia 
quística

MOCS1, 
MOCS2, 
GPNH

HNC Coma, hipotonía, 
crisis mioclónicas

Aminoácidos 
(glicina)

Aminoác. 
(glicina)  
LCR/pl > 0,004

4-sistema 
de descenso 
enzimático

Aciduria 
orgánica

Perfil de ácidos 
orgánicos

Aminoácidos ...

Síndromes CDG Enfoque isoeléctrico 
transferrina

Frecuente en 
CDG tipo II

Síndrome de 
Zellweger

Hipotonía severa, 
dismorfia

VLCFA, PA, ácido 
fitánico, ácido 
pristánico

gen PEX 1-13

Deficiencia de 
adenilsuccinato 
liasa

Purinas ADSL

LCR: líquido cefalorraquídeo; HNC: hiperglicinemia no cetósica; PLP: piridoxal 5’-fosfato; CDG: trastornos congéni-
tos de la glicosilación; MOCOD: deficiencia de cofactor de molibdeno; ISOD: deficiencia aislada de sulfito oxidasa; 
Aciduria D2HGA-2: D-2-hidroxiglutárico; AASA: α-aminoadípico semialdehído; PA: ácido propiónico; P6C: ácido 
Δ1-piperidein 6-carboxílico; AP: fosfatasa alcalina; VLCFA: ácidos grasos de cadena muy larga; sec: secundario; NT: 
neurotransmisor.
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los casos. Las pruebas complementarias deben 
de ir orientadas; hay un primer nivel de pruebas 
complementarias que incluye pruebas analíti-
cas, despistaje de infección, estudio metabólico 

de primera línea, EEG y pruebas de neuroima-
gen; y un segundo nivel de pruebas en función 
de la orientación diagnóstica (Tabla 3).

El gold standard para el diagnóstico de convul-
siones neonatales es la monitorización prolon-
gada con EEG multicanal (EEGc). 

Una convulsión de EEG se define como un pa-
trón anormal de amplitud >2 mV, clara evolu-
ción de la morfología o ubicación y una dura-
ción > 10 s. Las convulsiones individuales deben 
estar separadas por al menos 10 s de EEG in-
terictal. Dado que las convulsiones neonatales 
individuales rara vez se prolongan, pero suelen 
ser frecuentes, la definición de estado epilép-
tico es > 30 min acumulativos de convulsiones 
en un periodo de 1 h. 

El EEG de montaje reducido más común, EEG 
de amplitud integrada (EEGa), combina cana-
les de EEG simples o dobles con procesamien-

Tabla 2. Cuándo sospechamos que existe un error 
congénito del metabolismo (ECM).

Convulsiones o encefalopatía comienzan varios días después 
del parto 

Antecedentes familiares de consanguinidad o muerte 
temprana de hermanos

Visceromegalias, miocardiopatía o anomalías hematológicas

Dificultades para la alimentación, letargo y dificultad 
respiratoria después de un periodo inicial sin síntomas de 
unos pocos a varios días

Convulsiones antes del parto 

Semiología de las crisis mioclónicas

Convulsiones refractarias al tratamiento convencional

Hallazgos de imagen de atrofia cerebral prominente, lesión 
isquémica hipóxica aparente sin antecedentes de agresión o 
edema cerebral difuso

Tabla 3. Exámenes complementarios.

Primera línea Segunda línea

Clínica • Historia clínica
• Exámenes neurológicos

• Valoración por Oftalmología
• Ensayo piridoxina, piridoxal-P, biotina, ácido folínico 

(recogida previa de muestras)

Sangre • Sodio, potasio, glucosa, calcio, magnesio, función hepática, 
amonio, lactato, piruvato, gasometría, aminoácidos

• Screening metabólico neonatal 
• Serología TORCH

• Carnitina, acilcarnitinas, biotinidasa, CDG, ácidos grasos 
de cadena larga, hidrolasas acidas

• Test genéticos de epilepsia

Orina • Cultivo de orina
• Tóxicos

Cuerpos reductores, sulfitos, ácidos orgánicos, 
guanidinoacetaro, creatina, alfa-AASA

LCR • Glucosa, proteínas, células, lactato, amonio
• Tinción Gram, cultivo
• PCR herpes y otros virus

• Aminoácidos
• Neurotransmisores

Imagen • RM craneal / Angio-RM
• Ecografía cerebral

RM espectroscopia
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to de señales para generar una visualización 
simplificada en un monitor de cabecera. Las 
principales ventajas del EEGa son la facilidad 
de aplicación de los electrodos y la disponibi-
lidad de interpretación de la traza junto a la 
cama en tiempo real. Aunque el EEGa puede 
ser una herramienta complementaria muy 
útil, no puede considerarse equivalente a la 
monitorización de EEGc. La sensibilidad del 
EEGa para la detección de crisis epilépticas 
neonatales depende del nivel de experiencia 
del usuario, la posición de los electrodos y la 
duración, amplitud, carga y localización de 
las crisis.

Un patrón de fondo normal en un bebé con un 
examen neurológico sin complicaciones y con-
vulsiones motoras puede sugerir una epilepsia 
neonatal familiar autolimitada.

Se recomienda monitorización EEG durante la 
hipotermia, y si es posible, durante el período 
de recalentamiento. 

En los recién nacidos con convulsiones sinto-
máticas agudas, la resonancia magnética (RM) 
es importante para identificar la causa de las 
convulsiones y es útil para comprender el pro-
nóstico y el resultado del desarrollo. La espec-
troscopia de resonancia magnética (ERM) pue-
de aportar información adicional midiendo de 
manera no invasiva los niveles de metabolitos 
del SNC como N-acetilaspartato (NAA), colina, 
creatina y lactato. Los picos anormales de lac-
tato, piruvato o aminoácidos pueden indicar 
errores congénitos del metabolismo y la ERM 
puede guiar la detección de enfermedad mi-
tocondrial en recién nacidos con RM normal. 
Además, la ERM tiene el potencial de aportar 
información relevante para el pronóstico en 
la EHI.

6. CLAVES DIAGNÓSTICAS

Las CN son especialmente difíciles de identifi-
car únicamente mediante observación clínica. 
De hecho, se sabe que más de la mitad de ellas 
son subclínicas. Los patrones de movimiento 
de los recién nacidos están condicionados por 
estructuras subcorticales, por lo que las des-
cargas eléctricas corticales no producirán un 
movimiento o un cambio en la conducta que 
sea fácilmente reconocible. Es conocido que 
incluso neonatólogos experimentados pueden 
confundir las CN con otro tipo de movimientos 
no convulsivos en los neonatos, lo que puede 
ocasionar retraso en el inicio de tratamiento o 
sobretratamiento con fármacos que no están 
exentos de efectos secundarios.

Algunos movimientos paroxísticos que pueden 
ser sugestivos de CN son: movimientos focales 
tónicos o clónicos, mioclonus, posturas tónicas, 
desviación intermitente y forzada de la mira-
da, movimientos orales estereotipados (“chu-
peteo”), movimientos de pedaleo o natación y 
episodios paroxísticos de alteración autonó-
mica (apnea, rubefacción, taquicardia...). Los 
pacientes con episodios sugestivos deben ser 
evaluados mediante monitorización EEG hasta 
que se recojan varios de estos episodios, por lo 
que, en ocasiones, será recomendable realizar 
un registro EEG prolongado o continuo. 

Las mioclonías neonatales benignas del sueño 
constituyen una entidad clínica bien definida, 
que afecta a neonatos con examen neurológico 
y desarrollo psicomotor normales, y que se ca-
racterizan por mioclonías repetitivas presentes 
únicamente durante el sueño, con EEG normal y 
de curso benigno, desapareciendo los episodios 
antes de los seis meses de vida. Las mioclonías 
pueden ser bilaterales o localizadas, rítmicas o 
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arrítmicas, e incluso migratorias o multifocales. 
Ocurren frecuentemente en racimo (clúster) de 
varias sacudidas, que se repiten a una frecuen-
cia de 1 a 5 por segundo, durante varios segun-
dos. Estas mioclonías desaparecen siempre al 
despertar y no alteran las etapas del sueño. 

7. TRATAMIENTO

En primer lugar, cabe señalar que las CN serán, 
en muchas ocasiones, secundarias a trastornos 
metabólicos, hidroelectrolíticos o a infecciones, 
por lo que debemos ser capaces de identificar 
correctamente estas causas y corregirlas o 
abordarlas. La hipoglucemia transitoria o per-
sistente se considera con niveles por debajo 
de 40 mg/dl en las primeras 72 horas de vida 
y por debajo de 60 mg/dl posteriormente. Las 
alteraciones electrolíticas, como la hipocalce-

mia precoz y tardía, con cifras de calcio total 
inferior a 7 mg/dl o 1 mg/dl de calcio iónico. 
La hipomagnesemia, con cifras inferiores a 1 
mEq/l; la hipo o hipernatremia, con niveles < 
120 o > 150 mEq/l, respectivamente. Entre las 
causas infecciosas, están las bacterias como el 
estreptococo del grupo B y E. coli; infecciones 
por toxoplasmosis y encefalitis virales causa-
das por herpes simple, coxsackie o citomega-
lovirus (Figura 1).

Aunque la actitud recomendada ante un neo-
nato con CN es esperar a la confirmación me-
diante EEG antes de iniciar el tratamiento, en 
ciertos pacientes, como en aquellos en los que 
se sospeche una encefalopatía o en los que las 
crisis son muy persistentes (por ejemplo, foca-
les muy repetitivas), el tratamiento con antiepi-
lépticos se debe iniciar sin demora, sin esperar 
a realizar EEG (Tabla 4 y Figura 2). 

Figura 1. Evaluación y manejo inicial de las crisis neonatales.

Sospecha clínica de crisis convulsiva

Evaluación de crisis convulsiva 
sintomática

• Glucosa, electrolitos

• Despistaje de infección

• Ecografía cerebral

• Antecedentes

• Patología de placenta

Alto riesgo de crisis convulsivaa

• Inicio de tratamiento precozb

¿Crisis convulsiva confirmada por EEG?

Crisis convulsiva confirmada por EEG

• Tratamiento precoz hasta que las crisis son 
controladas durante 24 h

• Evaluación de la etiología

No crisis en EEG

• Monitorización EEG hasta grabar 3-4 
episodios o no encontrar episodios en 24 h

• Suspender monitoriación EEG y medicación

a Sospecha o confirmación de daño cerebral, encefalopatía, crisis convulsivas en EEG, primeras 72 h de vida.
b Corrección de las alteraciones electrolíticas y de la glucosa. Inicio de tratamiento con fármacos antiepilépticos, según 
protocolo.
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El fenobarbital sigue siendo el fármaco de pri-
mera línea más utilizado en CN en la actuali-
dad. Pese a ello, existe gran controversia debi-
do a los potenciales efectos secundarios que 
provoca, como sedación, apoptosis neuronal 
en modelos de ratón y trastornos de memoria 
a largo plazo. Es eficaz en un 50% de los ca-
sos, tras administrar una dosis de 20 mg/kg. 
Algunos factores, como las CN secundarias a 
ictus hemorrágico o aquellas que ocurren en 
grandes prematuros, se han asociado con peor 
respuesta a fenobarbital. Los pacientes con 
encefalopatía hipóxico-isquémica que no res-
ponden a fenobarbital tienden a presentar peor 
pronóstico neurológico, peor control de crisis 
y alteraciones más graves en la RM cerebral. 

El levetiracetam se ha postulado como una 
buena alternativa al fenobarbital, pero siguen 
siendo necesarios más estudios que avalen su 
eficacia y su seguridad en este rango de edad. 
Como ventajas, tiene presentación oral e intra-
venosa y ha demostrado ser seguro y eficaz en 
niños más mayores. 

En estatus refractario o EEG muy alterado se 
recomienda en este paso administrar piridoxal 
5 fosfato, biotina y ácido folínico.

La fenitoína intravenosa tiene una eficacia si-
milar al fenobarbital, pero su farmacocinética 
es muy impredecible en neonatos. Algunos 
efectos secundarios característicos, como la 

Tabla 4. Secuencia de tratamiento en las crisis neonatales.

1. Fenobarbital (IV) (Luminal®, amp. 200 mg/1 ml) 20 mg/kg/dosis única de carga y 5 mg/kg/día en 2 dosis de mantenimiento 
(para administrarlo IV efectuar dilución 1 ml Luminal® + 9 ml agua bidestilada, pasar lento < 60 mg/min)

2. Levetiracetam (IV) (Keppra®, amp. 500 mg) 60 mg/kg dosis única de carga y seguir a dosis de 40-80 mg/kg/día (oral o IV) en 2 o 
3 dosis diarias

3. En estatus refractario o EEG interictal gravemente alterado, se deberá siempre intentar piridoxina IV (Benadón®, amp. 300 mg/2 ml), 
100 mg, aunque se podría repetir la dosis hasta 500 mg. Administrar bajo monitorización y con el material de ventilación preparado, ya 
que la apnea es frecuente en respondedores
Si no se obtiene respuesta, en 12-24 horas intentar sucesivamente (recoger previamente muestras de sangre/orina para estudios 
metabólicos):
• Piridoxal 5-P (30-50 mg/kg/día oral o IV)
• Biotina 20 mg IM/oral (Medebiotin Forte® amp. 5 mg/1 ml)
• Ácido folínico 0,5-1 mg/kg/día en 2 dosis (oral)

4. De no responder se cambia a fenitoína sódica (EV) (Fenitoina Rubió®, vial 250 mg) 20 mg/kg/dosis con una velocidad de 
inyección de 10 mg/min y dosis de mantenimiento 7 mg/kg/día en 2 dosis IV o en 3-4 dosis oral (solución)

5. Si no ceden las convulsiones y son muy persistentes (estatus convulsivo), se pueden plantear dos alternativas:
• Midazolam IV (Midazolam Braun®, amp. 50 mg, dosis de carga de 0,2 mg/kg, seguido de perfusión continua de 0,05 mg/kg/h).  

Es probable que sea necesaria ventilación asistida
• Lidocaína IV (Lidocaína®, vial 1% 5 ml, 2% 2 ml, 5% 10 ml), 2 mg/kg en dosis única de entrada y mantenimiento 1-6 mg/kg/h junto 

a fenobarbital EV (7 mg/kg/día, en 2 dosis). No se recomienda el uso de lidocaína en pacientes con cardiopatía o si han recibido 
fenitoína, debido al riesgo de arritmia. No se recomienda mantener lidocaína más de 48 horas

6. Si finalmente no cede el estado de mal, iniciaremos tiopental IV (Tiobarbital®, vial 0,5 g), 3 mg/kg de entrada y mantenimiento 
1-6 mg/kg/h, junto a las medidas habituales de soporte vital y cerebral. Las dosis se titularán para obtener trazado de paroxismo-
supresión, que se mantendrá al menos 24 horas. Monitorizar bradicardia, hipotensión, íleo paralítico
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hipotensión y las arritmias cardiacas, han rele-
gado a este fármaco a una posición de segunda 
o tercera línea.

El 66% de los pacientes con CN presentará una 
respuesta incompleta a los fármacos mencio-
nados. No existen suficientes estudios que ava-
len la superioridad de unos tratamientos res-
pecto a otros, y existen importantes diferencias 
según los centros. Una opción muy extendida 
en pacientes con CN resistentes a fármacos o 
en caso de estatus convulsivo es el uso de per-
fusión continua de midazolam. 

Respecto a la duración del tratamiento, si las 
crisis han sido agudas sintomáticas, no existe 

un claro consenso actualmente, aunque lo más 
habitual es simplificar al máximo el tratamien-
to al alta (idealmente, 1 o 2 fármacos) y retirar 
tras un periodo de días o semanas. 

En pacientes con epilepsia de causa metabó-
lica, puede ser necesario el uso de cofactores. 
Habitualmente, en caso de crisis refractarias 
en las que se desconoce la causa, se realiza una 
prueba con vitaminas que incluye piridoxina 
o piridoxal fosofato, biotina y ácido folínico. 
Algunos pacientes se pueden beneficiar de un 
tratamiento dietético, como en la NKH.

En los niños con epilepsia relacionada con 
los genes KCNQ2 y KCNQ3 se recomienda un 

Figura 2. Algoritmo de tratamiento de crisis epilépticas neonatales.

Fenobarbital  
20 mg/kg IV 

Levetiracetam  
60 mg/kg IV 

Fenitoína  
20 mg/kg IV 

Piridoxina 100 mg dosis IV: piridoxal fosfato, biotina, ácido folínico 

Midazolam, bolo 0,2 mg/kg IV, seguido 
de perfusión  0,05 mg/kg/h 

Lidocaína, bolo 2 mg/kg IV, seguido 
de 1-6 mg/kg/h 

Pentobarbital, bolo 5 mg/kg IV, seguido de perfusión 0,5-1 mg/kg/h 

Levetiracetam o fenitoína (con el que no se probó previamente) 
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manejo precoz con fármacos bloqueantes del 
calcio, como carbamazepina u oxcarbazepina. 
Estos pacientes presentan un cuadro sugestivo, 
con crisis tónicas, clonías de miembros y cam-
bios en el patrón respiratorio o en la frecuen-
cia cardiaca. Pueden tener un registro EEG de 
paroxismo-supresión o presentar registro inter-
crítico normal.
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1. INTRODUCCIÓN

La epilepsia de inicio en el primer año de vida, 
además de tener una incidencia mayor que en 
el resto de la infancia, tiene implicaciones im-
portantes en el desarrollo del niño. La mayoría 
de los lactantes que presentan una primera 
crisis acudirán a Urgencias o a Atención Pri-
maria, y por ello es importante la preparación 
del pediatra para el reconocimiento y manejo 
inicial del síndrome epiléptico de que se trate. 
En un primer momento, lo urgente es reconocer 
aquellas etiologías que impliquen un manejo 
específico y del cual dependa el pronóstico  
(Figura 1). 

En el primer año de edad encontramos una 
gran variedad de etiologías y síndromes epi-
lépticos, y a esto se añade que, en muchos 
casos, se relacionan con afectación del neuro-
desarrollo. Asimismo, la indicación y elección 
del tratamiento antiepiléptico dependerá de 
múltiples factores, como el tipo de crisis, el 
patrón electroencefalográfico, la edad, las co-
morbilidades asociadas y la etiología. Debido 
a esta complejidad, salvo en algunos casos de 
crisis sintomáticas agudas, cualquier lactante 
con crisis epilépticas debe ser valorado por un 
neuropediatra. 

2. CRISIS OCASIONALES

Las crisis sintomáticas agudas son crisis epilép-
ticas debidas a un desencadenante (Tabla 1). 
En todos esos casos no estamos hablando de 
epilepsia como un trastorno crónico por la ten-
dencia del cerebro a producir crisis epilépticas, 
sino que hablamos de crisis ocasionales, que 
no deben ser tratadas con antiepilépticos de 
forma crónica. Es importante conocer sus cau-
sas, porque en la urgencia se deben descartar 
y tratar. 

3. ENCEFALOPATÍAS EPILÉPTICAS  
Y DEL NEURODESARROLLO

Las encefalopatías epilépticas se definen como 
aquellas epilepsias en las que la actividad epi-
léptica por sí misma (en forma de crisis repe-
tidas o actividad epileptiforme interictal) se 
relaciona con un estancamiento o regresión 
en el desarrollo; se tiende a añadir “y del neu-
rodesarrollo” porque la causa que produce la 
epilepsia es también en muchos casos la causa 
de la afectación del neurodesarrollo, además 
de lo que puedan las crisis empeorar el cuadro. 
En el primer año de vida se distinguen varios 
tipos.
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3.1. Síndrome de West (síndrome de espasmos 
infantiles)

Se trata de una encefalopatía epiléptica de ini-
cio por debajo de los 2 años de vida, con mayor 
probabilidad de aparición entre los 4 y los 12 
meses. Se caracteriza por la presencia de un tipo 
de crisis denominada espasmos epilépticos, por 
una regresión o estancamiento del desarrollo 
psicomotor y por la presencia de un patrón de 
hipsarritmia en el electroencefalograma (EEG). 
Los espasmos consisten en contracciones mus-
culares breves, que ocurren en agrupaciones de 
varios de ellos y se repiten, cada 5-10 segundos, 
durante unos 5-10 minutos. A la observación se 
aprecia una detención de la actividad del niño, 
seguida inmediatamente de flexión o de exten-

sión y elevación de los brazos, con una flexión 
del tronco a la altura de la cadera, muchas veces 
acompañada de una flexión de la cabeza hacia 
adelante. Con frecuencia ocurren al despertar, 
aunque se pueden dar en cualquier momento 
del día. Es importante prestar atención a las des-
cripciones de los padres y pedirles una grabación 
de móvil, pues solo con la descripción es fácil 
confundirlos con cólicos del lactante o reflujo 
gastroesofágico, y la omisión de un tratamiento 
precoz va a tener repercusiones en el desarro-
llo psicomotor y cognitivo ulteriores. Otro dato 
generalmente presente, por el cual se debe 
preguntar a la familia, es que desde el inicio de 
los episodios el lactante pierde interés por las 
personas, la mirada deja de tener un sentido 
social y puede haber una regresión de hitos del 

Figura 1. Protocolo de actuación ante primera crisis en lactante menor de un año

Sí

Lactante de 1 -12 meses de edad con sospecha 
de crisis epiléptica

Exploración pediátrica y neurológica

Visualización mediante vídeo casero de los episodios

Anamnesis (precipitantes, características crisis, postcrisis, neurodesarrollo, antecedentes personales y familiares

¿Parece una crisis epiléptica?

No Sí

¿Parece una crisis sintomática?
(Ver Tabla 1) 

Tratamiento específico

Fiebre, tras vacuna o tras baño

Derivación urgente a 
Neuropediatría

Poner en la historia: 
no dar bloqueantes 

canales de Na

Sí criterios Hattori
(tabla 2)

No criterios Hattori
(tabla 2)

¿Infección del sistema 
nervioso central?

No causa sintomática

IngresoValorar si es convulsión febril No

• Análisis sanguíneo básico: 
hemograma, ionograma, perfil renal, 
hepático, glucosa, ácido úrico, CPK; 
amonio y láctico

• Reactantes de fase aguda sin 
sospecha de infección

• Tóxicos y cetonemia en orina
• Neuroimagen. Indicaciones en 

Urgencias
• Déficit focal posictal prolongado
• Sospecha de hipertensión 

intracraneal
• Persistencia de la actividad convulsiva
• Factores de riesgo: válvula de 

derivación ventrículoperitoneal, 
anemia de células falciformes, 
hidrocefalia, VIH, pacientes 
oncológicos/ inmunocomprometidos
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desarrollo psicomotor ya conseguidos. En algu-
nos lactantes, el desarrollo ya estaba afectado 
por la patología perinatal que causa los espas-
mos. Está indicado hacer un vídeo-EEG, a ser po-
sible que incluya sueño, para valorar la tercera 
característica del síndrome de West, que es la 
hipsarritmia, un trazado electroencefalográfico 
de gran amplitud, en el que no se reconoce el 
ritmo de base y con descargas epileptiformes 
multifocales. Esta característica en el EEG en al-
gunos pacientes puede estar ausente, presen-
tando un trazado multifocal y, en otros, verse de 
forma fraccionada durante el sueño. Las causas 
del síndrome de West pueden ser: patología 
estructural cerebral (infartos perinatales, mal-
formaciones congénitas de la corteza cerebral, 

encefalopatía hipoxoisquémica, etc.), enferme-
dades metabólicas o alteraciones genéticas (gen 
STXBP1, CDKL5, ARX, entre muchos otros).

El tratamiento debe ser instaurado con rapidez, 
pues hay una relación inversa entre el tiempo de 
control de los espasmos y la evolución cognitiva 
y de control de crisis, por lo que es urgente que 
sea visto por Neuropediatría lo antes posible. Los 
tratamientos de primera línea son hormonales 
(ACTH o corticoides orales) o vigabatrina (de pri-
mera elección en síndrome de West secundario 
a esclerosis tuberosa). La dieta cetogénica es una 
opción si fallan los fármacos de primera línea.

3.2. Síndrome de Dravet

Se trata de una encefalopatía con epilepsia cau-
sada en el 90% de los casos por alteraciones en el 
gen SCN1A. La edad de presentación está entre 
los 2-4 meses y 1 año y ocurre en un lactante con 
desarrollo psicomotor normal durante el primer 
año de vida. Cursa con crisis epilépticas refracta-
rias, enlentecimiento del desarrollo psicomotor 
a partir del primer año de vida y alteraciones 
conductuales y de motricidad. Las crisis pueden 
estar desencadenadas por febrícula, una vacuna 
que da una leve reacción o incluso por el cambio 
de temperatura producido por un baño en agua 
caliente. Las primeras suelen ser clónicas, con 
frecuencia de un hemicuerpo, pero pueden ser 
de una sola extremidad o generalizadas desde 
el principio. Suelen durar más de 10 minutos y 
es fácil que aparezca una segunda crisis en me-
nos de un mes. A partir del segundo año de vida 
aparecen con frecuencia otros tipos de crisis: 
mioclónicas, ausencias atípicas o crisis parciales.

El reconocimiento por el pediatra es esencial 
para lograr un diagnóstico temprano que im-
pida la administración de fármacos contrain-

Tabla 1. Causas de crisis agudas sintomáticas.

Causas de crisis agudas sintomáticas

Hipoglucemia

Hiponatremia

Hipernatremia

Hipocalcemia

Hipomagnesemia

Deshidratación

Causas infecciosas: meningitis, encefalitis 

Intoxicaciones: isoniacida, betabloqueantes, teofilina, 
fitoterapia, entre otros

Hipertensión arterial

Síndrome hemolítico urémico. 

Anoxia cerebral aguda: intoxicación por CO, ahogamiento, 
parada cardiorrespiratoria

Retirada brusca de antiepilépticos: fenobarbital, 
benzodiacepinas

Traumatismos craneoencefálicos, maltrato infantil

Accidente cerebrovascular, hemorragia cerebral

Descompensación metabólica en enfermedades metabólicas

Crisis parainfecciosas
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dicados, que son aquellos cuyo mecanismo 
de acción implica una inhibición de canales 
de sodio voltaje-dependientes (carbamace-
pina, oxcarbacepina, lamotrigina, fenitoína o 
lacosamida). No obstante, habitualmente se 
diagnostica de forma errónea como una con-
vulsión febril. Para lograr diferenciar estas crisis 
de una convulsión febril, es útil la puntuación 
desarrollada por Hattori et al. (Tabla 2) que di-
ferencia entre crisis con fiebre en el primer año 
de vida de aquellas que pueden ser debidas a 
un síndrome de Dravet. Una puntuación de 5 
o más, sin tener en cuenta los resultados de la 
genética, tiene bastante sensibilidad y especifi-
cidad para diagnosticar Dravet, y hay pacientes 
que alcanzan esa puntuación con solo la pri-
mera crisis. Se deben remitir al neuropediatra 
en un plazo breve de tiempo, pues la segunda 
crisis suele ocurrir en menos de un mes y es 
frecuente que durante los primeros 4 años de 
vida tengan estatus convulsivos.

El tratamiento se inicia habitualmente con áci-
do valproico (VPA), al que suele ser necesario 
añadir otro fármaco por mal control. Hay evi-
dencia de que la triterapia con VPA, estiripentol 
y clobazam, disminuye las crisis generalizadas 
clónicas y, por tanto, los estatus. Otros fárma-
cos que se han demostrado útiles son topira-
mato, cannabidiol y la fenfluramina. 

3.3. Epilepsia del lactante con crisis focales 
migratorias 

Este tipo de epilepsia es poco frecuente y de 
mal pronóstico. Cursa con tres fases: la inicial, 
con crisis focales que se van haciendo cada 
vez más frecuentes; la fase de tormenta, con 
crisis cuasicontinuas fármaco-resistentes de 
origen multifocal en forma de agrupaciones 
de 5-30 crisis varias veces al día; y una tercera 

fase crónica, a partir del año de edad, con me-
nos crisis o desencadenadas solo en periodos 
de infecciones intercurrentes. Para el pediatra, 
la clave es identificar la entidad en sus inicios. 
Las primeras crisis ocurren en el primer semes-
tre de vida. Pueden ser crisis focales motoras, 
fáciles de identificar, pero también episodios 
de enrojecimiento facial o cianosis, movimien-
tos masticatorios o apneas, que pueden no 
ser identificados como crisis si no se conoce 
la semiología. A veces, los padres relatan de 
forma espontánea solo las crisis motoras y 
es necesario inquirir también sobre las otras 
manifestaciones para tener el cuadro mejor 
caracterizado. El pronóstico de desarrollo cog-
nitivo es malo. Esta epilepsia está causada por 
diversas alteraciones genéticas que se encuen-
tran hasta en el 60% de los casos (genes KCNT1, 
SCN2A, principalmente). Responde mal a los 
tratamientos antiepilépticos, aunque hay casos 
aislados de respuesta a dieta cetogénica, bro-
muro, estiripentol, clobazam y levetiracetam.

3.4. Encefalopatías epilépticas de causa 
metabólica

La epilepsia es un síntoma frecuente de los erro-
res congénitos de metabolismo (ECM) aunque 
estos representan la causa de la epilepsia en el 

Tabla 2. Criterios de Hattori para crisis febril en el 
primer año de vida (para fuera de Japón y sin contar 
con el estudio genético).

Criterio clínico Puntuación

Inicio de la crisis con fiebre antes de los 7 meses 2

Número ≥ 5 de crisis en el primer año 3

Hemiconvulsión 3

Crisis de + 10 minutos de duración 3

Mioclonía 1

Cumple criterios si la puntuación es ≥ 5
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primer año solo en el 5-7% de los casos. Los ECM 
no suelen manifestarse únicamente con crisis, 
sino que suelen presentar una afectación mul-
tisistémica. Hay algunos datos clínicos que de-
bieran hacernos sospechar de una epilepsia me-
tabólica como son: organomegalias, afectación 
sistémica, rasgos dismórficos, consanguineidad, 
regresión o curso fluctuante de la epilepsia, re-
fractariedad a los fármacos antiepilépticos o la 
asociación de trastornos de movimiento.

Es fundamental su identificación, porque ac-
tualmente hasta en el 97% de estos trastornos 
se puede iniciar un tratamiento específico que 
puede mejorar y en muchos casos revertir los 
síntomas neurológicos progresivos que asocian 
los ECM. Entre las epilepsias metabólicas en las 
que no debiera demorarse un tratamiento es-
pecífico metabólico se encuentran: la epilepsia 
dependiente de piridoxina (teniendo en cuenta 
que algunas epilepsias son respondedoras al 
uso de piridoxina aunque no sea por altera-
ción del gen de la antiquitina), déficit de piri-
doxamina, déficit de transportador de glucosa 
cerebral (GLUT1), déficit del metabolismo del 
folato cerebral, déficit de serina, déficit de crea-
tina cerebral, trastornos mitocondriales, défi-
cit del cofactor de molibdeno, enfermedad de 
Menkes, así como diferentes aminoacidopatías 
y acidurias orgánicas, entre otras. De hecho, 
ante un lactante con una epilepsia de causa 
desconocida, y hasta poder descartar una cau-
sa metabólica, muchos autores recomiendan 
usar de forma empírica piridoxina (30 mg/kg/
día cada 8 horas), piridoxal fosfato en caso de 
no respuesta a la vitamina B6 (30-60 mg/kg/
día) y biotina (10 mg/día).

Clásicamente, el estudio de los ECM en un 
lactante con epilepsia implica la combinación 
de diferentes pruebas que incluyen: estudios 

metabólicos en sangre, orina y líquido céfalo-
raquídeo (LCR), pruebas de neuroimagen y 
biopsias de tejidos (Tabla 3). Actualmente mu-
chos de estos trastornos pueden ser estudiados 
mediante técnicas genéticas y puede que en 
los próximos años, gracias al desarrollo, aba-
ratamiento y rapidez de las investigaciones 
genéticas, estas sean la primera prueba para 
descartar una epilepsia de causa metabólica.

3.5. Otras encefalopatías epilépticas de causa 
genética

Actualmente se conocen más de 100 genes 
que pueden causar encefalopatías epilépti-
cas y del desarrollo en el primer año de vida, 
que incluyen STXBP1, ARX, SLC25A22, KCNQ2, 
CDKL5, SCN1A, SCN2A, STXBP1, POLG, SC2A1, 
y PCDH19, entre muchos otros. Estas altera-
ciones genéticas son la causa tanto de la al-
teración del desarrollo como de la epilepsia, la 
cual puede, además, contribuir al deterioro del 
desarrollo psicomotor. Por tanto, con el control 
de las crisis, que en muchos casos son refracta-
rias, solo podremos disminuir pero no revertir 
la afectación en el neurodesarrollo en la mayo-
ría de los casos, por lo que es necesario seguir 
desarrollando terapias específicas y dirigidas 
que intenten tratar la causa genética y fisiopa-
tológica de la epilepsia (medicina de precisión). 

Parece que las técnicas de secuenciación masiva 
(paneles genéticos o exomas clínicos dirigidos) 
han conseguido que la tasa de diagnóstico en las 
epilepsias del lactante no estructurales pase de 
ser < 10% hasta > 25%. Los beneficios de encon-
trar una causa genética son diversos e incluyen 
el mejor conocimiento y fisiopatología de la en-
fermedad, evitar otras pruebas complementa-
rias, consejo genético, prevenir el desarrollo de 
comorbilidades y el uso de terapias específicas.
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4. EPILEPSIA DE CAUSA ESTRUCTURAL

La resonancia magnética (RM) cerebral es fun-
damental para el diagnóstico etiológico de un 
lactante con epilepsia. Es la técnica diagnós-
tica de elección para identificar alteraciones 
cerebrales causantes de inicio de epilepsia en 

el primer año de vida, como son las lesiones 
isquémicas perinatales (gliosis, leucomalacia 
o cavidades porencefálicas), malformaciones 
del desarrollo cortical (hemimegalencefalia, 
polimicrogiria, agiria-paquigiria o displasias 
corticales focales), síndromes neurocutáneos 
(como los túberes propios de la esclerosis 

Tabla 3. Estudio de enfermedades metabólicas que se manifiestan con epilepsia de inicio en el lactante. 

Analítica metabólica básica

Hemograma, gasometría venosa, glucosa, ionograma (sodio, potasio, cloro, magnesio, calcio), creatinina, ácido úrico, 
transaminasas, amonio, láctico, creatincinasa (CPK) y cetonemia

Estudios metabólicos de primer nivel
Valorar individualizando según el paciente y centro hospitalario realizar las siguientes determinaciones:

Sangre Determinaciones Trastorno metabólico (ejemplos)

Aminoácidos Aminoacidopatías

Ceruloplasmina Ceruloplasmina

Ácido pipecólico y AASA Deficiencia de piridoxina

Actividad de biotinidasa Deficiencia de biotinidasa

Orina  
(24 horas)

Sulfituria Defectos cofactor de molibdeno

Ácidos orgánicos Acidurias

Metabolismo creatina Déficit de creatina cerebral

LCR Citoquímica
Ratio glucosa sangre/LCR

Déficit de transportador de glucosa (GLUT1)

Aminoácidos Déficit de serina

Láctico/piruvato Enfermedad mitocondrial

Fólico Defecto de folato cerebral

Neurotransmisores, pterinas Trastorno de neurotransmisores

Estudios metabólicos de segundo y tercer nivel

• Valorar ampliar: 
 −Acilcarnitinas
 −Estudio de CDG (defectos de trastornos congénitos de glicosilación)
 −Purinas y pirimidinas (defectos purinas y pirimidinas como encefalopatía sensible a la uridina)
 −Ácidos grasos de cadena muy larga (enfermedades peroxisomales)
 −Deficiencia de adenilosuccinato liasa
 −Glicosaminoglicanos, oligosacáridos

• Estudios específicos en tejido (músculo o fibroblastos) /sangre para confirmar diagnóstico de sospecha:
 −Cadena respiratoria mitocondrial
 −Estudio de actividad enzimática 

AASA: alfa-aminoadípico semialdehido; LCR: líquido cefaloraquídeo.
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tuberosa) u otros síndromes hemisféricos ce-
rebrales, como el síndrome de Sturge-Weber. 
La identificación de lesiones epileptógenas es 
importante, ya que puede implicar la aplica-
ción de terapias eficaces como la cirugía de 
epilepsia.

Asimismo, los hallazgos en la resonancia pue-
den sugerir determinadas etiologías como las 
tortuosidades de los vasos sanguíneos en la en-
fermedad de Menkes o los quistes temporales y 
calcificaciones de los ganglios basales y tálamo 
en el síndrome de Aicardi-Goutieres. El uso de 
técnicas de espectroscopia puede ser de gran 
utilidad en este grupo de edad para el diag-
nóstico de diferentes trastornos metabólicos 
(defecto de creatina) o mitocondriales.

5. OTRAS EPILEPSIAS DE INICIO EN EL PRIMER 
AÑO DE VIDA

5.1. Epilepsia focal del lactante no-familiar/
familiar (síndrome de Watanabe-Vigevano)

Esta epilepsia es un síndrome autolimitado, 
que cursa con crisis que a veces son intratables 
al debut, pero suelen desaparecer de forma 
espontánea en 1-2 años, sin afectación en el 
neurodesarrollo. El inicio de las crisis se sitúa en-
tre los 3 y 20 meses de edad, con un pico a los 6 
meses. Consisten en brotes de 1-10 crisis al día, 
de predominio diurno, en periodos de 2-3 días. 
Un tercio debuta con una sola crisis unos 10-
15 días antes del debut en forma de brotes. Las 
crisis son focales, de 1 a 4 minutos de duración. 
Suelen presentarse con versión oculocefálica 
hacia un lado, clonías hemifaciales, detención 
del comportamiento con afectación del nivel de 
conciencia y automatismos, con evolución en 
ocasiones a una generalización secundaria. Es 

frecuente que las crisis cambien de lado en un 
mismo paciente. 

Es fundamental diferenciarlas de otras epilepsias 
más graves del primer año de vida. En este senti-
do, crisis más largas de hasta 6 minutos pueden 
ocurrir en casos familiares, pero si las crisis duran 
más de 10 minutos debe considerarse la posi-
bilidad de un síndrome de Dravet. Igualmente, 
la valoración del EEG es fundamental, ya que 
muestra un trazado de fondo normal, aunque 
a veces pueden verse enlentecimientos aislados 
que, si son persistentes, obligarán a descartar 
una etiología estructural. En el caso en que se 
observen anomalías epileptiformes interictales 
multifocales pensaremos en una epilepsia de la 
infancia con crisis migratorias. El trazado ictal 
durante las crisis es en forma de una descarga 
focal de actividad rápida con puntas que puede 
propagarse a los dos hemisferios y finalizar en el 
hemisferio contralateral al del inicio. 

La resonancia no es obligatoria si el diagnóstico 
electroclínico está claro. Puede ser de mucha 
ayuda el estudio genético. Los casos familiares 
presentan una herencia autosómica dominan-
te con alta penetrancia y se han relacionado 
con mutaciones sobre todo en el gen PRRT2 (> 
90% de los casos), que se relaciona con la apa-
rición posterior de discinesia paroxística cine-
sigénica. También se han descrito mutaciones 
en otros genes relacionados también con sín-
dromes autolimitados de inicio en el periodo 
neonatal, como SCN2A, KCNQ2 y KCNQ3.

Se debe ofrecer tratamiento, que se manten-
drá entre 1 y 3 años. Es frecuente que existan 
recurrencias a los 3 meses del debut, que se 
controlarán con ajustes farmacológicos. Este 
síndrome responde bien a los fármacos inhi-
bidores de los canales del sodio.
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5.2. Epilepsia mioclónica del lactante

Se trata de un síndrome poco frecuente, genera-
lizado, autolimitado y respondedor a fármacos. 
Es algo más frecuente en varones. El inicio suele 
ser entre los 6 meses y los 2 años de edad, pero 
puede ocurrir entre los 4 meses y los 4 años. Las 
crisis mioclónicas (como un sobresalto) son el 
único tipo de crisis que presentan los pacientes, 
aunque a veces pueden ocurrir crisis febriles en 
un 10% de los casos y, además, un 10-20% de 
los pacientes presentan crisis generalizadas 
tónico-clónicas en la adolescencia. Estas crisis 
mioclónicas afectan a la cabeza produciendo 
una caída hacia adelante con revulsión ocular, 
muchas veces acompañada de elevación de 
miembros superiores y contractura diafrag-
mática, que conlleva una vocalización. Es raro 
que las crisis involucren los miembros inferio-
res, aunque puede ocurrir y provocar una caída. 
Las crisis pueden ser aisladas o en acúmulos, 
y se producen tanto en vigilia como en sueño. 
Cuando ocurren en brotes pueden afectar el ni-
vel de conciencia. Algunos pacientes presentan 
un componente reflejo en forma de mioclonías 
fotosensibles o inducidas por ruidos y estímulos 
táctiles. Las crisis son autolimitadas y general-
mente ceden entre los 6 meses y 5 años tras el 
inicio. Pueden encontrarse alteraciones cogni-
tivas, motoras y comportamentales, por lo que 
debe evitarse utilizar el término “benigno” para 
describir esta enfermedad.

El EEG es la prueba que, junto con la clínica, da 
el diagnóstico. El ritmo de fondo y el trazado 
interictal suelen ser normales, aunque el sueño 
puede activar la aparición de complejos punta-
onda / polipunta-onda generalizados sin corre-
lato clínico. El diagnóstico diferencial se realiza 
con el síndrome de Dravet, las mioclonías del 
sueño y la hiperekplexia.

Suele ser necesario iniciar un tratamiento anti-
epiléptico, ya que se ha descrito afectación en 
el neurodesarrollo, sobre todo en pacientes no 
tratados, aunque se puede valorar no tratar a 
aquellos lactantes que únicamente presentan 
crisis desencadenadas por estímulos táctiles y 
por el ruido. La respuesta es, por regla general, 
excelente, aunque los casos con fotosensibili-
dad pueden ser más difíciles de controlar. Los 
fármacos más habitualmente utilizados en 
esta entidad son VPA, levetiracetam y clona-
zepam.

5.3. Síndrome hemiconvulsión-hemiplejia-
epilepsia (HHE)

El síndrome de hemiconvulsión-hemiplejía-
epilepsia (HHE) es una entidad rara descrita 
por Gastaut et al. en 1960, caracterizada por 
una crisis clónica unilateral prolongada, casi 
siempre en un contexto febril, que se sigue de 
una hemiplejia permanente. Es frecuente que 
exista como secuela una epilepsia focal de di-
fícil control. 

Este síndrome debuta de los 5 meses a los 4 
años, con un pico de incidencia a los 2 años. Las 
crisis consisten en clonías de un hemicuerpo 
que pueden asociarse con desviación ocular y 
cefálica con o sin afectación de la conciencia 
y que ocasionalmente pueden propagarse al 
lado contralateral. Tras el episodio, se produce 
siempre una hemiplejia con afectación facial, 
y también del lenguaje, en caso de afectar al 
hemisferio dominante. Esta afectación motora 
posictal dura al menos una semana y es per-
manente en el 80% de los casos. Es importante 
reconocer esta epilepsia en el momento agudo, 
ante déficits focales de larga duración tras una 
crisis prolongada, ya que es necesario realizar 
un estudio etiológico. Este estudio debe incluir 
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un análisis metabólico y de autoinmunidad que 
incluya el análisis de LCR y, fundamentalmen-
te, una resonancia en el momento agudo, que 
mostrará un edema citotóxico en el hemisferio 
afectado. Se debe completar con un estudio de 
coagulación que incluya el análisis de muta-
ciones del factor V Leiden. El EEG muestra un 
patrón ictal con ondas delta de gran amplitud 
con puntas, complejos punta-onda y ritmos 
rápidos superpuestos. Se ha relacionado este 
síndrome con mutaciones en el gen CACNA1A.

El tratamiento debe ser dirigido en caso de en-
contrar una etiología específica (especialmente 
en los casos de epilepsias autoinmunes) y las 
crisis deben ser manejadas con el protocolo 
habitual de estado epiléptico, sin descartar 
en algunos casos técnicas quirúrgicas como la 
hemisferectomía.
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1. INTRODUCCIÓN

La distribución de las epilepsias en edad pediá-
trica es muy dependiente de la edad de inicio. 
Basándonos en la clasificación diagnóstica 
más reciente de la Liga Internacional contra 
la Epilepsia (ILAE, 2017), en la edad escolar 
las crisis focales son el tipo de crisis más fre-
cuentes (70%), de causa estructural o genética, 
aunque también surgen síndromes epilépticos 
caracterizados por crisis generalizadas. Los ti-
pos de crisis más frecuentes entre los 3 y los 12 
años son: focales motoras con o sin alteración 
de conciencia, focales con progresión a tónico-
clónica bilateral, ausencias típicas y mioclóni-
cas. En los primeros años de vida predomina 
la etiología estructural, genética y metabólica, 
pero con la edad aumenta de forma significa-
tiva la probabilidad de no encontrar una causa 
subyacente.

En la Tabla 1 se describen los tipos de crisis de 
inicio generalizado, las características clínicas 
más importantes y los síndromes epilépticos 
asociados. En la Tabla 2 se muestran los tipos 
de crisis focales más frecuentes en edad es-
colar y sus características al inicio del episo-

dio, lo que nos puede facilitar la clasificación 
de las crisis y la identificación del síndrome 
epiléptico al que pueden estar asociadas. La 
Tabla 3 enumera las características de las cri-
sis que pueden sugerir un origen focal y que 
nos ayudan a identificar la lateralización o red 
neuronal hemisférica implicada. A continua-
ción, se describen con detalle los síndromes 
epilépticos descritos en la etapa infantil o es-
colar, según la ILAE (2017).

2. SÍNDROMES EPILÉPTICOS EN LA INFANCIA 
Y LA EDAD ESCOLAR

2.1. Epilepsia con crisis mioclono-astáticas 
(síndrome de Doose)

Se caracteriza por la aparición de crisis mio-
clono-astáticas, que consisten en sacudidas 
musculares, a veces sutiles, seguidas de una 
pérdida brusca de tono de la cabeza o de todo 
el cuerpo, pudiendo caer al suelo. Se presen-
tan entre los 2 y los 5 años (rango: 6 meses-6 
años), más frecuentemente en varones (2:1). 
En casi 2/3 de los casos se preceden de crisis 
febriles o afebriles generalizadas de tipo tóni-
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co-clónico. Pueden asociar crisis de ausencia e 
incluso estatus epiléptico de tipo no convulsivo. 
El electroencefalograma (EEG) muestra des-
cargas de punta-onda (PO) y polipunta-onda 
(PPO) generalizada, sin descargas focales, y la 
RM cerebral es normal. Los estudios genéticos 
muestran que el patrón de herencia más ha-
bitual es poligénico con penetrancia variable 
y que es frecuente la historia familiar de crisis 
febriles (50%). Algunos casos se han asociado 
a variantes patogénicas en los genes SLC2A1, 
SCN1A, SYNGAP1, SLC6A1, HNRNPU y a micro-
deleciones de las regiones 6p21.3, 2q24.3 o 
Xp22.31. Es importante descartar un trastorno 
del transportador de glucosa cerebral midiendo 
el índice glucorraquia/glucemia o explorando 

la presencia de variantes patogénicas en el gen 
SLC2A1. El tratamiento habitualmente requie-
re diversas combinaciones de ácido valproico, 
etosuximida, lamotrigina o clobazam. Si no 
hay respuesta temprana a antiepilépticos, 
está indicada la dieta cetogénica clásica o la 
modificada de Atkins. El uso de carbamazepina, 
oxcarbazepina o vigabatrina puede empeorar 
las crisis e incluso precipitar su refractariedad, 
por lo que deben evitarse. Dos tercios de los 
casos responden al tratamiento. En aquellos 
sin etiología conocida, el desarrollo cognitivo y 
global previo es típicamente normal, pero pue-
de aparecer retraso del desarrollo después del 
inicio de las crisis, sobre todo si no se controlan 
de forma temprana. 

Tabla 2. Clasificación de las crisis focales más frecuentes en edad escolar, según la semiología al inicio de 
la crisis (ILAE, 2017).

Consciencia Focal 
motora 

Focal no motora Progresión Localización 
lobar

Tipo de crisis Síndromes 
asociados

Preservada No Autonómica • Pérdida consciencia
• Hemiclónica
• Estado autonómico 

epiléptico

• Occipital
• Evolución 

frontoparietal 
y opercular

Focal 
autonómica

Panayiotopoulos

Preservada No Sensorial visual • Desviación ocular o 
rotación de cabeza 

• Vómitos
• Cefalea
• Consciencia alterada
• Bilateral T-C

Occipital  Focal sensorial-
visual

Lennox-Gastaut

Preservada No • Sensorial visual
• Estímulo visual 

desencadenante

• Consciencia alterada
• Bilateral T-C

Occipital Focal sensorial-
visual

• Epilepsia occipital 
fotosensible

• Enfermedad de 
cuerpos de Lafora

Preservada Sí No Crisis clónica miembro 
superior ipsilateral, crisis 
hemiclónica ipsilateral, 
o bilateral T-C

Operculares 
frontoparietales

Focal motora Epilepsia con puntas 
centrotemporales

Preservada Sí No Crisis agrupadas por la 
noche

Frontal Focal motora Epilepsia frontal 
nocturna
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2.2. Epilepsia con mioclonías palpebrales 
(síndrome de Jeavons)

Se caracteriza por la aparición de mioclonías 
palpebrales muy frecuentes y diarias, que con-
sisten en sacudidas mioclónicas de los párpa-
dos, muy rápidas y repetitivas, con desviación 
simultánea de los globos oculares hacia arriba, 
inducidas al cerrar los ojos. Pueden estar aso-
ciadas o no a ausencias y ocurren con mayor 
frecuencia en niñas (2:1) de 6-8 años (rango: 
2-14 años) con desarrollo normal o con capa-
cidad intelectual límite. Los pacientes típica-
mente asocian crisis por estimulación visual, 
por ejemplo, al salir a una zona soleada. Los 
EEG muestran brotes rápidos y breves de PPO 
generalizada que se intensifican al cerrar los 
ojos o con la fotoestimulación intermitente. Es 
frecuente el antecedente familiar de epilepsia 
(40-80%), con un patrón de herencia poligénica 
y penetrancia variable. En algunos casos con de-
but temprano y retraso psicomotor, se ha aso-

ciado a variantes patogénicas en el gen KCNB1. 
También se ha relacionado con mutaciones en 
el gen RORB, asociado a crisis occipitales con fo-
tosensibilidad. Con frecuencia es una epilepsia 
farmacorresistente, e infradiagnosticada si no 
se realizan estudios de EEG específicos. Puede 
responder a ácido valproico, lamotrigina, eto-
suximida, levetiracetam o lacosamida.

2.3. Síndrome de Lennox-Gastaut

Es una encefalopatía epiléptica caracterizada 
por la presencia de múltiples tipos de crisis 
refractarias a tratamiento, principalmente au-
sencias atípicas, atónicas y tónicas nocturnas. 
Ocurre con más frecuencia en varones y suele 
debutar hacia los 3-5 años (rango: 1-7 años), en 
niños con retraso del desarrollo previo. El EEG 
intercrítico muestra actividad de fondo lenta 
y descargas de PO lenta a 2 Hz; en sueño son 
características las salvas de ritmo reclutante a 
10 Hz con o sin crisis tónicas. En el 70% de los 
casos existe una causa estructural, malforma-
tiva prenatal o perinatal, y en el 30% se asocia 
a probables causas genéticas, aún por identi-
ficar, aunque la mayoría podrían ser de novo, 
ya que no suele haber antecedentes familiares 
de epilepsia. La primera línea terapéutica es la 
combinación de ácido valproico, clobazam, la-
motrigina o topiramato. La rufinamida puede 
ser eficaz es disminuir las crisis atónicas y las 
tónicas nocturnas. Como segunda línea de te-
rapia se ha ensayado el cannabidiol, la dieta 
cetogénica o la estimulación del nervio vago, 
con resultados variables.

2.4. Epilepsia con ausencias de la infancia 

Es una epilepsia generalizada genética que se 
caracteriza por la aparición de ausencias entre 
los 5 y 6 años (rango: 2-12 años). Afecta por 

Tabla 3. Características de las crisis epilépticas que 
sugieren origen focal o lateralización, según la ILAE 
(2017).

La actividad ictal clónica unilateral sugiere lateralización de 
la crisis al hemisferio contralateral

La versión cefálica forzada temprana sugiere lateralización al 
hemisferio contralateral a la dirección de esta

La preservación del lenguaje durante la crisis lateraliza al 
hemisferio no dominante

La afasia ictal lateraliza al hemisferio dominante

La disfasia posictal lateraliza al hemisferio dominante

La consciencia preservada durante automatismos ictales 
lateraliza al hemisferio no dominante

Limpiarse la nariz durante el periodo posictal lateraliza al 
hemisferio ipsilateral a la mano utilizada para realizar este acto

El parpadeo unilateral lateraliza al hemisferio ipsilateral al 
ojo que lo realiza

El vómito ictal lateraliza al hemisferio no dominante
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igual a niños de ambos sexos, sin antecedentes 
perinatales de interés y con desarrollo psicomo-
tor y exploración física normales. En el 15-20% 
de los casos puede haber antecedentes de crisis 
febriles. Las ausencias se presentan múltiples 
veces al día, a diario, y consisten en breves mo-
mentos de detención brusca de la conciencia, 
con mirada fija menos de 10 segundos, con cese 
brusco y amnesia del episodio. Pueden ser pro-
vocadas por la hiperventilación y asociar movi-
mientos clónicos de párpados, cabeza u otras 
partes de la cara. En algunos casos cursan con 
automatismos orales y manuales, como persis-
tencia en la actividad que estaban haciendo jus-
to antes de la desconexión. El EEG crítico mues-
tra descargas de PO generalizadas a 2,5-3,5 Hz. 
Los estudios de neuroimagen son normales y no 
hay estudios genéticos concluyentes para este 
tipo de epilepsia, aunque algunos casos están 
asociados a mutaciones en los genes GABRG2 
y CACNA1A. Pueden acompañarse de trastorno 
de conducta y aprendizaje, como el TDAH. Si el 
inicio ocurre por debajo de los 4 años, es preciso 
descartar defectos del transportador de glucosa 
cerebral. Si los episodios aislados duran más de 
45 segundos o presentan una fase posictal, ha-
bría que considerar un origen focal de las crisis. 
El tratamiento de elección es la etosuximida o 
el ácido valproico por debajo de los 10 años; por 
encima de esa edad y en casos refractarios, la 
lamotrigina y el clobazam  pueden ser eficaces. 
Las ausencias son autolimitadas en el tiempo, 
pero si el debut ocurre por encima de los 8 años, 
es más probable que persistan más allá de la 
adolescencia.

2.5. Epilepsia con ausencias mioclónicas

Las ausencias mioclónicas consisten en sa-
cudidas mioclónicas rítmicas de los hombros 
y brazos acompañadas de elevación de los 

brazos, asociando a veces mioclonías peribu-
cales y en extremidades inferiores, con o sin 
pérdida de conciencia, que puede durar entre 
10 y 60 segundos. Se presentan a diario en 
niños (70%) con trastornos de aprendizaje 
(70%) a una edad media de 7 años (rango: 
1-12 años). Las crisis pueden ser provocadas 
por la hiperventilación y el EEG ictal muestra 
descargas de PO generalizadas a 3 Hz, que se 
exacerban con la privación de sueño. A veces 
hay fotosensibilidad. Puede complicarse con la 
aparición de crisis convulsivas y crisis atónicas, 
habitualmente refractarias al tratamiento. Los 
estudios de neuroimagen son normales y no 
hay estudios genéticos concluyentes para este 
tipo de epilepsia. Algunos pacientes con mu-
taciones en SYNGAP1 presentan un fenotipo 
parecido, habitualmente con discapacidad 
intelectual asociada. El tratamiento habitual 
es el ácido valproico, combinado con etosuxi-
mida o lamotrigina, aunque la refractariedad 
es la norma.

2.6. Síndrome de Panayiotopoulos

Se caracteriza por la aparición en la infancia de 
crisis autonómicas focales prolongadas durante 
el sueño (70%), que consisten en síntomas gas-
trointestinales (náuseas, vómitos), midriasis, 
salivación excesiva y cambios cardiorrespirato-
rios (taquicardia, hipopnea, palidez, cianosis). 
Conforme la crisis evoluciona en minutos, in-
cluso horas, el paciente presenta alteración de 
la conciencia y desviación oculocefálica, y puede 
que clonias hemicorporales. Las crisis son infre-
cuentes, ya que el 25% tienen solo una crisis y 
el 50% tiene 6 o menos, y son autolimitadas, 
siendo raras a partir de la adolescencia. Así, el 
diagnóstico diferencial ante la primera crisis 
incluye encefalitis, encefalopatía metabólica, 
migraña confusional, síncope o gastroenteritis 
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aguda. El EEG muestra puntas focales de gran 
amplitud que se activan por el sueño y al cerrar 
los ojos, pero pueden aparecer en diferentes re-
giones cerebrales o incluso ser normal. Ocurren 
preferentemente entre los 3 y los 6 años (rango: 
1-14 años) y no suelen afectar al neurodesarro-
llo, salvo algunos déficits transitorios en lengua-
je y funciones ejecutivas durante la etapa más 
activa. Puede existir un antecedente de crisis 
febriles en el 5-17%. La respuesta en monote-
rapia suele ser favorable. Y no hay evidencia de 
que un fármaco sea más eficaz que otro y se 
pueden tratar con levetiracetam, carbamace-
pina, oxcarbacepina, valproato o lamotrigina.

2.7. Epilepsia occipital de la infancia  
(tipo Gastaut)

Es una epilepsia autolimitada que suele comen-
zar a los 8-9 años (rango amplio: 15 meses-19 
años). Las crisis son de tipo focal sensorial vi-
sual en vigilia, comienzan de forma súbita, son 
breves (desde segundos a pocos minutos) pero 
son frecuentes si no se tratan. Consisten en la 
percepción visual de círculos pequeños multi-
colores en la visión periférica que aumentan 
de tamaño y se mueven de forma horizontal 
o en giros; a esto le puede seguir una desvia-
ción ocular o rotación de la cabeza (ipsilateral 
al hemisferio donde aparecen las crisis). A veces 
se describen fenómenos de tipo ceguera ictal, 
alucinaciones visuales, ilusiones visuales, dolor 
orbitario, temblor palpebral, cefalea ictal, náu-
seas y vómitos. Si las crisis se propagan fuera 
del lóbulo occipital, pueden conducir a altera-
ción de conciencia, ausencias, hemiparestesias, 
crisis hemiclónica o crisis focal bilateral tónico-
clónica. Si las crisis con alteración de conciencia 
son frecuentes, es más probable que haya una 
causa estructural subyacente (realizar siempre 
una RM cerebral). Es frecuente el antecedente 

familiar de crisis febriles, epilepsia o migraña. 
La remisión espontánea ocurre en más del 50% 
de los casos en 2-4 años desde el inicio. El desa-
rrollo cognitivo y global es normal. La respues-
ta a carbamazepina es mayor del 90%, aunque 
algunos casos atípicos pueden evolucionar a 
punta-onda continua durante el sueño.

2.8. Epilepsia occipital fotosensible

Esta epilepsia tiene unas características mixtas 
entre las epilepsias focales y las genéticas ge-
neralizadas. Comienza entre los 4 y los 12 años 
en individuos con retraso del desarrollo o difi-
cultades de aprendizaje, con crisis focales indu-
cidas por estímulos visuales, similares a las de 
tipo Gastaut. Con frecuencia pueden evolucio-
nar a crisis bilateral tónico-clónica o presentar 
además crisis de ausencia y mioclonías. El EEG 
interictal muestra puntas o PO occipital, pero 
también puntas centrotemporales, y en la foto-
estimulación, descargas de PPO generalizadas. 
No hay antecedentes perinatales de interés y 
la neuroimagen es normal. Se ha asociado a 
mutaciones en el gen GRIN2A y a familiares 
con epilepsia mioclónica juvenil o con puntas 
centrotemporales. También se ha asociado a 
variantes patogénicas en el gen RORB, cuyo fe-
notipo asocia crisis occipitales con fotosensibi-
lidad y ausencias con mioclonías palpebrales. El 
tratamiento debe ser similar al de una epilepsia 
genética generalizada. La Tabla 3 muestra el pro-
ceso diagnóstico ante la aparición de crisis de 
semiología occipital en un niño en edad escolar.

2.9. Epilepsia de la infancia con puntas 
centrotemporales

Es una epilepsia autolimitada que se carac-
teriza por inicio de crisis focales de la región 
rolándica (también llamadas operculares 
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frontoparietales) entre los 8-9 años (rango: 
3-14 años). Puede haber antecedentes de cri-
sis febriles en un 5-15%. Las crisis son breves, 
hemifaciales, con síntomas laríngeos, afasia, 
movimientos de deglución/masticación e 
hipersalivación. Pueden evolucionar a crisis 
focales motoras o tónico-clónicas si ocurren 
con frecuencia durante las noches. Afecta a 
niños con desarrollo y exploración neuroló-
gica normales previas al inicio de las crisis, y 
la neuroimagen es normal. El EEG intercrítico 
muestra una actividad de fondo normal con 
puntas centrotemporales que se activan con 
la somnolencia y el sueño. 

Pueden aparecer dificultades de lenguaje, de las 
funciones ejecutivas y alteraciones de conducta, 
que suelen mejorar cuando cesan las crisis. Si 
aparecen estas dificultades, es preciso conside-
rar la realización de un EEG de sueño, porque la 
epilepsia infantil con puntas centrotemporales, 
la epilepsia con puntas centrotemporales atípi-
ca, la encefalopatía epiléptica con punta onda 
continua durante el sueño y el síndrome de Lan-
dau-Kleffner tienen características EEG y clínicas 
comunes, se consideran como un espectro y los 
niños pueden evolucionar de una forma a otra. 

Si el paciente es de sexo masculino con déficit 
cognitivo, hay que descartar un síndrome X frá-
gil. También se ha asociado a mutaciones en los 
genes: GRIN2A, ELP4, BDNF, KCNQ2/3, DEPDC5, 
RBFOX1/3, GABRG2 y CHRNA4. 

Las crisis cesan generalmente sin tratamiento 
hacia los 13 años, aunque pueden presentarse 
hasta los 18 años. Si se decide tratar con anti-
epilépticos, son de elección ácido valproico o le-
vetiracetam. Se aconseja utilizar carbazepinas 
con precaución, ya que en algunos casos puede 
precipitar la aparición de PO continua en sueño.

2.10. Epilepsia de la infancia con puntas 
centrotemporales atípicas

Es una evolución atípica de la epilepsia de la 
infancia con puntas centrotemporales. Apare-
cen crisis de múltiples tipos, incluyendo crisis 
nocturnas motoras focales y frontoparietales 
operculares, y crisis diurnas focales motoras 
con mioclono negativo y ausencias atípicas. 
Se inician a los 5-6 años (rango: 2-8 años), sin 
antecedentes de interés, con desarrollo psico-
motor y exploración neurológica normales an-
tes del inicio de las crisis. El EEG muestra pun-
tas centrotemporales. Durante la fase activa 
de la epilepsia pueden aparecer alteraciones 
neuropsicológicas y motoras. Se ha asociado a 
mutaciones en los genes: GRIN2A, ELP4, BDNF, 
KCNQ2/3, DEPDC5, RBFOX1/3, GABRG2 y CHR-
NA4. Suelen ser refractarias al tratamiento (le-
vetiracetam, ácido valproico) y se autolimitan 
al llegar a la adolescencia. 

2.11. Encefalopatía epiléptica con punta 
onda continua durante el sueño (POCS)

Es un síndrome caracterizado por un patrón 
electroencefalográfico de POCS, crisis epilép-
ticas y un deterioro progresivo cognitivo y de 
conducta. 

Se caracteriza por inicio de crisis a los 5-6 años 
(rango: 2-12 años), generalmente motoras, 
aunque pueden aparecer diferentes tipos de 
crisis. Entre los 2 o 3 años después del inicio 
de crisis, aparece la encefalopatía epiléptica 
con POCS y el deterioro de conducta y cogni-
tivo, con afectación de lenguaje, orientación 
temporoespacial, atención e interacción social. 
Con el tiempo desaparecen las crisis y mejora la 
afectación cognitiva y de conducta, pero pue-
den permanecer déficits residuales a pesar de 
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la normalización del EEG, preferentemente de 
tipo disfunción ejecutiva.

Ante la sospecha diagnóstica, se debe realizar 
un EEG de sueño completo, ya que, si es du-
rante un periodo corto de sueño y no incluye 
una fase de sueño lento, puede no aparecer la 
punta-onda continua.

Se debe buscar la causa y pueden encontrarse 
alteraciones estructurales en la neuroimagen 
en un 30%, enfermedades metabólicas mi-
tocondriales o alteraciones genéticas como 
mutaciones del gen GRIN2A o CDKL5. El tra-
tamiento generalmente requiere politerapia 
con ácido valproico, etosuximida, lamotrigina 
y benzodiacepinas. Si no hay respuesta a anti-
epilépticos, se debe añadir terapia con corticoi-
des orales, ACTH, inmunoglobulinas y/o dieta 
cetogénica. El pronóstico depende de la causa 
subyacente, pero también de la detección y 
control temprano de la POCS.

2.12. Síndrome de Landau-Kleffner 

Se caracteriza por un inicio subagudo de afasia 
adquirida en un niño con un desarrollo previo 
normal. Aparece a los 5-7 años (rango: 2-8 años) 
con afasia adquirida (40%), crisis o ambas. El 20-
30% no tienen crisis, y cuando aparecen son es-
casas o incluso únicas. Pueden ser ausencias atí-
picas, crisis atónicas o crisis focales motoras. La 
afasia ocurre como consecuencia de una agnosia 
verbal auditiva. Pueden aparecer alteraciones de 
conducta y trastornos psiquiátricos. Es preciso 
realizar un diagnóstico diferencial con regresión 
autística, hipoacusia adquirida o mutismo.

El EEG muestra actividad epiléptica de gran 
amplitud en ambas regiones temporoparieta-

les, uni- o bilateral, síncrona o asíncrona, que se 
activa con la privación de sueño y con el sueño 
hasta hacerse continua o cuasicontinua. Puede 
aparecer punta-onda continua en el sueño len-
to en la evolución. Las crisis y las alteraciones 
del EEG desaparecen con la edad en la mayoría 
de los casos, pero las alteraciones del lenguaje 
permanecen hasta en un 80%, y pueden ser 
graves. La neuroimagen es típicamente normal. 
En algunos casos se ha asociado a alteraciones 
en el gen GRIN2A. 

El tratamiento debe ser precoz con diferentes 
antiepilépticos como ácido valproico, lamotri-
gina y benzodiacepinas, y corticoides orales o 
ACTH si no hay una respuesta temprana a la 
terapia. 

2.13. Epilepsia del lóbulo frontal nocturna 
autosómica dominante 

Se caracteriza por crisis de inicio en torno a los 9 
años, que afectan por igual a ambos sexos. Las 
crisis son nocturnas, breves, del lóbulo frontal, 
con afectación motora, pudiendo ser hiperciné-
ticas, distónicas o tónicas. Son estereotipadas, 
duran unos 30 segundos o hasta 2 minutos, y 
se agrupan en clúster. El nivel de conciencia no 
se altera, y no suele haber periodo poscrítico. 
Tienden a aparecer a la media hora de dormir-
se o poco antes de despertarse. En 2/3 de los 
pacientes se puede presentar sintomatología 
sensorial o cognitiva antes de la crisis motora. 
Pueden aparecer crisis estando despiertos o 
incluso tónico-clónicas, pero son raras. El EEG 
intercrítico puede mostrar puntas frontotem-
porales que se activan con la privación de sue-
ño o con el sueño. La neuroimagen es normal. 
El diagnóstico diferencial debe realizarse con 
otras epilepsias de origen frontal y con para-
somnias. Es una epilepsia genética con heren-
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cia autosómica dominante, con penetrancia 
incompleta, aunque pueden ocurrir casos de 
novo. Se ha asociado a variantes patogénicas 
en los genes CHRNA4, CHRNB2, CHRNA2 y 
DEPDC5. Responden bien a las carbazepinas. 
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1. INTRODUCCIÓN

La epilepsia en el adolescente varía en su pre-
sentación cuando la comparamos con periodos 
previos. Uno de los rasgos fundamentales es la 
disminución en la incidencia, que se asemeja 
a la encontrada en adultos jóvenes (Figura 1). 
Analizaremos en este apartado las epilepsias 
de inicio en edades anteriores y su evolución 
característica en esta edad, así como los síndro-
mes epilépticos que típicamente aparecen en 
la adolescencia. Para terminar, subrayaremos 
los aspectos fundamentales de la consulta de 
transición a la edad adulta.

2. EPILEPSIAS DE INICIO EN LA INFANCIA: 
EVOLUCIÓN EN LA ADOLESCENCIA

En capítulos anteriores se han comentado di-
versos síndromes electroclínicos, con sus carac-
terísticas y su abordaje diagnóstico y terapéu-
tico. Es fundamental tener en cuenta que su 
evolución al llegar a esta a edad es muy diversa. 
Además, en esta época de la vida los pacientes 
se empoderan y aprenden sobre su enferme-
dad (ver apartado de Transición en epilepsia).

 • Síndromes epilépticos que se resuelven en 
la adolescencia: las epilepsias focales au-
tolimitadas de la infancia (rolándica o con 
puntas centrotemporales y Panayiotopou-
los, principalmente) tienden a desaparecer 
a esta edad, así como la epilepsia de au-
sencias infantiles, en la que el 90% remiten 
(cuidado, porque un 10% persistirán hasta 
la edad adulta).

 • Síndromes epilépticos que se atenúan en la 
adolescencia: el síndrome de Dravet y otras 
epilepsias de origen genético de inicio a 
edad precoz (como la epilepsia relacionada 
con PCDH19 o SCN2A) tienden a atenuar-
se en la adolescencia, controlándose con 
mayor frecuencia los pacientes con fárma-
cos antiepilépticos. Sin embargo, en estos 
pacientes la discapacidad acumulada y las 
comorbilidades persisten o empeoran a esta 
edad.

 • Síndromes epilépticos que pueden empeo-
rar en la adolescencia: es característico que 
algunas epilepsias focales, como las relacio-
nadas con malformaciones del desarrollo 
cortical o lesiones perinatales, respondan en 
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algunos casos fácilmente a fármacos duran-
te sus primeros años de evolución en la edad 
pediátrica (lo que se denomina el periodo de 
“luna de miel”), pero se hagan refractarias 
durante la adolescencia. En esos casos, ha-
brá que realizar un estudio profundo del pa-
ciente, con neuroimagen de alta resolución 
y EEG para evaluar si existen posibilidades 
de cirugía o tratamientos específicos.

3. SÍNDROMES EPILÉPTICOS DE LA 
ADOLESCENCIA

Como en otras edades, los dos grandes grupos 
de epilepsia en la adolescencia son las epilep-
sias focales y las epilepsias generalizadas idio-
páticas (o genéticas), ambos con peculiaridades 
específicas de esta edad.

3.1. Epilepsias focales de la adolescencia

Hay tres grupos de epilepsias focales que tien-
den a aparecer con mayor frecuencia en la 
adolescencia.

3.1.1. Epilepsia focal por esclerosis mesial 
temporal

La epilepsia del lóbulo temporal medial rela-
cionada con esclerosis de esta región comienza 
característicamente a esta edad, con síntomas 
de crisis típicos (aura visceral o abdominal 
ascendente, déjà-vu, semiología emocional 
y, posteriormente, desconexión del medio, 
automatismos orales y manuales y periodo 
poscrítico prolongado). En el 50% de los casos, 
estos pacientes tienen un antecedente causal 
de estatus febril prolongado u otro evento pre-

Figura 1. Incidencia de epilepsia en Pediatría.
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vio, como una meningitis o un traumatismo 
craneoencefálico. Es fundamental realizar una 
resonancia magnética cerebral con cortes coro-
nales finos (Figura 2) y un EEG, y el tratamiento 
se realiza con fármacos antiepilépticos (se con-
sideran de elección los bloqueantes de canal 
de sodio, aunque no existen estudios compa-
rativos). En algunos casos son refractarios y es 
necesaria la cirugía de epilepsia.

3.1.2. Epilepsia focal por malformaciones  
del desarrollo cortical y autoinmunes

Aunque las malformaciones del desarrollo 
cortical son congénitas, en muchas ocasio-
nes las primeras manifestaciones se dan en la 
adolescencia. Es importante tener en cuenta 
que las resonancias magnéticas pueden ser 
normales en casos con lesiones pequeñas, y 
muchas epilepsias focales etiquetadas de “no 
lesionales” son en realidad displasias corticales 

ocultas o de pequeño tamaño. En este caso, la 
primera elección de fármacos también son los 
bloqueantes de canal de sodio, siendo algunos 
casos refractarios a fármacos también. Tam-
bién en esta edad se dan algunas epilepsias de 
origen autoinmune en las que el inicio suele 
ser explosivo y las crisis epilépticas se asocian 
a trastornos del movimiento, problemas psi-
quiátricos y deterioro cognitivo rápido. En estos 
casos, el tratamiento se realiza con fármacos 
antiepilépticos asociados a inmunoterapia.

3.1.3. Epilepsias focales familiares genéticas

Existen varios síndromes genéticamente deter-
minados, habitualmente de herencia dominan-
te, que suelen comenzar en la adolescencia. La 
más característica es la epilepsia frontal noc-
turna con crisis hipermotoras, que suele res-
ponder bien a bloqueantes de canal de sodio 
como carbamazepina u oxcarbazepina. Otra es 

Figura 2. Imagen de resonancia magnética cerebral con una esclerosis de hipocampo derecho.
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la epilepsia temporal familiar, que suele cursar 
con auras temporales neocorticales, como alu-
cinaciones auditivas o visuales. En estos casos, 
estará indicado realizar estudios genéticos.

3.2. Epilepsias generalizadas idiopáticas de la 
adolescencia

Los tres principales síndromes electroclínicos 
del grupo de las epilepsias generalizadas idio-
páticas que comienzan en la adolescencia son:

3.2.1. Epilepsia mioclónica juvenil

Es uno de los síndromes epilépticos más fre-
cuentes durante la adolescencia. Se caracteriza 
por mioclonías durante las primeras horas de 
la mañana, ausencias típicas y crisis generali-
zadas tónico-clónicas. El inicio suele ser entre 
los 14 o 15 años, y representa el 8-10% de to-
das las epilepsias en adolescentes y adultos. 
La privación de sueño, la praxis, el consumo de 
alcohol y la fatiga son los principales factores 
desencadenantes de crisis. El 30% de los pa-
cientes presentan fotosensibilidad. En el EEG se 
observan los característicos complejos de pun-
ta/polipunta-onda lenta a 3-6 Hz (ver Figura 3). 
El tratamiento farmacológico, especialmente 
con ácido valproico, puede normalizar el EEG. 

Tratamiento: el tratamiento farmacológico 
suele ser a largo plazo, ya que el riesgo de re-
currencia después de suspender los fármacos 
es alto. Los fármacos más eficaces son el ácido 
valproico, levetiracetam, clonazepam, topi-
ramato y zonisamida. La lamotrigina puede 
empeorar las mioclonías. En varones suele uti-
lizarse valproico como primera línea, mientras 
que en mujeres se prefiere levetiracetam, por 
el riesgo de teratogenia del anterior.

3.2.2. Epilepsia de ausencia juvenil

Se trata de una epilepsia con ausencias que 
difiere de las ausencias infantiles en que no 
tiende a remitir con el tiempo, asocia con 
más frecuencia crisis tónico-clónicas genera-
lizadas y es con más frecuencia refractaria al 
tratamiento farmacológico. Su EEG presenta 
también descargas generalizadas, pero en re-
lación con la mioclónica juvenil, las descargas 
son más lentas (punta-onda a 3-4Hz [ver Figu-
ra 3]). La rentabilidad del EEG es mayor si se 
hace en sueño no-REM o por la mañana tras 
el despertar. El tratamiento se realiza también 
con valproico o lamotrigina como primera lí-
nea, prefiriéndose este segundo en niñas por la 
teratogenia del primero. Sin embargo, el ácido 
valproico es el más eficaz, y a veces no es posi-
ble controlar las crisis con otros tratamientos.

3.2.3. Epilepsia generalizada con crisis tónico-
clónicas generalizadas únicamente

Este el síndrome epiléptico más difícil de dife-
renciar entre focal y generalizado, ya que es-
tos pacientes solo presentan tónico-clónicas 
generalizadas, y será necesaria la realización 
de EEG prolongados en algunas ocasiones 
para observar las descargas generalizadas 
características y excluir una epilepsia focal. Esta 
distinción es importante, ya que en todas las 
generalizadas habrá que excluir la utilización 
de bloqueantes de canal de sodio, que suelen 
ser primera línea en epilepsias focales. Algunos 
rasgos que ayudan a diferenciar son la sensibi-
lidad a falta de sueño y el predominio matutino 
en generalizadas. En estos pacientes, y en todos 
aquellos con alta frecuencia de crisis tónico-
clónicas generalizadas, será recomendable 
abordar el riesgo de accidentes (comenzarán 
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a conducir vehículos si llevan más de un año 
controlados de crisis con pérdida de conciencia) 
y de muerte súbita inesperada en la epilepsia 
(SUDEP, por sus siglas en inglés), ya que la ado-
lescencia es una de las edades con mayor riesgo 
(por menor adherencia al tratamiento y peor 
control de algunos síndromes epilépticos).

4. TRANSICIÓN EN EPILEPSIA

Sabemos que la epilepsia infantil se expresa 
de forma heterogénea en las distintas etapas 
de neurodesarrollo, desde las epilepsias edad-
dependientes (antes llamadas “benignas”) a 
las graves encefalopatías epilépticas, con o 
sin marcadores genéticos, y otros síndromes 
complejos, con la epilepsia formando parte de 
un cuadro más amplio que incluye síndromes 
dismórficos, alteraciones genéticas y patología 
sistémica, muchos de ellos con grados variables 
de discapacidad intelectual. 

La epilepsia es una de las enfermedades neu-
rológicas crónicas más comunes en la infancia, 
y aproximadamente el 50% de los casos infan-
tiles serán adultos epilépticos que seguirán 
precisando atención.

En términos médicos, la transición se ha defi-
nido como un proceso intencionado y planifi-
cado de niños y adolescentes con afecciones 
crónicas, desde la atención de la salud centra-
da en el niño hasta la atención centrada en el 
adulto (Tabla 1). Optimiza la salud del joven y 
promueve su autonomía y desarrollo personal. 
Sin embargo, el concepto de transferencia su-
pone un evento puntual a lo largo del proceso 
de la transición en el que el paciente es deriva-
do (“entregado”) al servicio de adultos.

El objetivo de la transición es brindar atención 
médica sin interrupciones, coordinada, apro-
piada y adecuada al desarrollo psicológico del 
niño y preparación de los padres. 

Figura 3. EEG característico de la epilepsia mioclónica juvenil (a la izquierda) y de la epilepsia de ausencias 
juveniles (a la derecha).
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La transición de la atención pediátrica a la del 
adulto es un desafío para muchos jóvenes con 
epilepsia y sus familias. Es importante la iden-
tificación temprana de los adolescentes en 
riesgo para así conseguir una buena coordina-
ción entre los neuropediatras, los neurólogos y 
otros especialistas antes de que se produzca la 
transferencia real. 

Sin una transición cuidadosa o una transfe-
rencia bien planificada, existe mayor riesgo de 
interrupción del tratamiento y empeoramiento 
de los síntomas. La epilepsia es una enferme-
dad compleja y las crisis epilépticas son solo 
una parte del problema; los adultos con epi-
lepsia tienen mayor riesgo psicosocial (aisla-
miento social, menor nivel educativo, menor 
nivel adquisitivo, embarazos no planificados, 
subempleo).

Por tanto, los objetivos de la transición son:

 • Promover la continuidad de la atención sa-
nitaria.

 • Mejorar la adherencia al tratamiento.

 • Impulsar el conocimiento de la enfermedad 
por parte del paciente (empoderamiento del 
paciente) y sus padres/tutores.

 • Fomentar la autonomía y responsabilidad 
en el manejo independiente de la enferme-
dad por parte del paciente (adecuándose a 
su potencial cognitivo).

 • Fortalecer la confianza en su nuevo equipo 
de salud de adultos. 

Para poder conseguir una transición exitosa, 
al aproximarse la edad de la adolescencia, es 
importante estar preparados y poder ofrecer 

un abordaje multidisciplinar que incluya a 
los pediatras de Atención Primaria, los neu-
ropediatras, las enfermeras neurológicas, los 
asistentes sociales y los médicos de adultos, 
fundamentalmente neurólogos-epileptólogos 
y médicos de familia que puedan intervenir de 
manera coordinada. 

A lo largo de los últimos años, el número de 
publicaciones a propósito de la transición de 
cuidados en patologías crónicas ha crecido 
exponencialmente. En el año 2020, aparecen 
en Pubmed más de 140 artículos que abordan 
la transición desde distintos puntos de vista, 
teniendo relevancia el número de artículos pu-
blicados que tratan temas de satisfacción de 
cuidados y calidad de vida. 

Se admiten distintos modelos de transición (Fi-
gura 4); unos mantienen hasta el alta solo la 
atención por parte de los neuropediatras (mo-
delo Push) y otros son atendidos desde edades 
tempranas por neurólogos de adultos (modelo 
Pull); finalmente, el más interesante, en el cual 
el paciente es atendido conjuntamente en el 
periodo transicional.

En 2011, la Academia Americana de Pediatría 
(AAP) publicó las pautas para apoyar el proce-
so de transición de cuidados desde la adoles-
cencia a la edad adulta, que se actualizaron 
en 2018. Tras la publicación del artículo de la 
AAP, el Centro Nacional de la Transición, Got 
Transition, desarrolló los Seis Elementos Funda-
mentales de Transición, que definen un proceso 
clínico secuencial con una serie de herramien-
tas asociadas para uso en Pediatría y en adultos 
y que cada grupo de trabajo adaptará según 
las distintas patologías. Se mantiene una web 
dinámica con información para pacientes y cui-
dadores (https://www.gottransition.org/).
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De las recomendaciones para la transición en 
epilepsia de la Task Force de epilepsia de Onta-
rio (Canadá), publicadas en 2017, destacamos: 

 • El proceso de transición al sistema de aten-
ción médica para adultos debe comenzar 
temprano y no terminar cuando el adoles-
cente abandona el sistema pediátrico.

 • El periodo de transición es el momento ideal 
para revisar y actualizar el diagnóstico y el 
plan de actuación/tratamiento, que deberá 
quedar claro en el documento-informe de 
transición. 

 • Si el paciente tiene estudios genéticos nega-
tivos pero son antiguos, deberían actualizar-
se utilizando nuevas técnicas de diagnóstico 
genético.

 • La evaluación psicosocial debe realizarse an-
tes y después de que los adolescentes aban-
donen el sistema pediátrico para detectar 
alarmas y ofrecer apoyo.

Este grupo de trabajo elabora un plan de transi-
ción en función de la edad y de si los pacientes 
tienen o no discapacidad mental. Aborda tres 
áreas principales: 

 • El diagnóstico y manejo de las convulsiones.

 • La salud mental y las necesidades psicoso-
ciales.

 • Las ayudas económicas y de la comunidad. 

Se propone un programa de transición en epi-
lepsia para pacientes que abandonan el siste-

Figura 4. Modelos de transición. 

Modelo de transición

Modelo Pull

Modelo Push

Servicio pediátrico - Comparte cuidado hasta 18 años

Servicio adultos inicia el proceso e integra cuidado a largo plazo

Servicio de transición
Edad 14-18 años

Servicio pediátrico
Desde nacimiento hasta los 16 años

Servicio adultos
Edad ≥ 16 años

Modificado de Hedriksz, 2013.
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ma pediátrico a los 18 años, pero que se puede 
adaptar según la situación de cada centro:

 • Paso 1 (Edades 12-15 años): introducción 
(presentación) del concepto de transición.

 • Paso 2 (edades 12-17 años): ver el apoyo 
económico, comunitario y legal disponible.

 • Paso 3 (edades 16-17 años): determinar la pre-
paración (tanto física como psicológica) para 
la transición de los pacientes y sus padres. 

 • Paso 4: 

 – 4A: (edades de 12 a 19 años): identificar y 
abordar factores de riesgo para la transi-
ción (trastornos psiquiátricos, menor nivel 
de educación, subempleo y desempleo).

 – 4B: (edades de 12 a 19 años): identificar 
y abordar factores de riesgo para la tran-
sición en adolescentes con epilepsia y 
discapacidad intelectual.

 • Paso 5 (edades 16-19): reevaluar y actuali-
zar el diagnóstico de epilepsia (revisar neu-
roimagen, estudios genéticos, tratamiento 
antiepiléptico).

 • Paso 6 (edades 16-17): identificar obstácu-
los para la continuación del tratamiento de 
las epilepsias refractarias: estimulador va-
gal, dieta cetogénica.

 • Paso 7 (edades 17-18 años): preparar un in-
forme de alta pediátrica que contenga:

 – Cuestionarios de preparación para la tran-
sición, listas de verificación para la transi-
ción (Readiness Checklist).

 – Informe evolutivo del historial de epilepsia.

 – Plan de actuación de emergencia si el en-
fermo tiene convulsiones.

 – Objetivos del seguimiento, incluyendo 
comorbilidades.

 – Apoyo comunitario, psicosocial. 

Por tanto, podemos concluir que, en los pa-
cientes epilépticos, a lo largo del proceso de 
transición: 

 • Algunas formas de epilepsia pediátrica 
remiten, pero las comorbilidades, como la 
discapacidad cognitiva, los trastornos de 
aprendizaje, la impulsividad, la depresión, 
la ansiedad y otros problemas neuropsiquiá-
tricos permanecen, y esto será clave en su 
seguimiento en la edad adulta.

 • Una transición exitosa debe evaluar no solo 
el control de las convulsiones, sino también 
los resultados psicológicos y sociales gene-
rales, las medidas de calidad de vida y los 
costes de atención médica 

 • Valorar la capacitación de neurólogos y epi-
leptólogos de adultos en el manejo de las 
epilepsias de inicio pediátrico. Esto es espe-
cialmente importante para el tratamiento 
de pacientes con epilepsia y discapacidad 
intelectual (trastorno de espectro autista, 
trastornos de conducta, síndromes genéti-
cos complejos).

En los próximos años podremos evaluar la ca-
lidad de los modelos de transición y recoger 
información de los pacientes después de la pos-
transición, lo que permitirá mejorar la calidad 
de los programas y, por tanto, de la atención a 
los adolescentes con epilepsia.
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Blanco Lago R, Huete Hernani B y Ibáñez Micó S. Estatus epiléptico. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:429-439.

1. INTRODUCCIÓN 

El estatus epiléptico (EE) constituye la principal 
emergencia neurológica en la población infan-
til. El estatus epiléptico convulsivo supone una 
situación de riesgo vital que precisa de un tra-
tamiento farmacológico inmediato y medidas 
de soporte vital, así como de reconocimiento 
y tratamiento de una posible causa desenca-
denante.

Su incidencia varía en función de la edad y el 
primer año de vida es el periodo de mayor ries-
go. A nivel global, se estima una incidencia de 
unos 17-23 casos por 100 000 niños/año, con 
una mortalidad que se ha descrito entre el 2% y 
el 22% en la población infantil según diferentes 
series, con las tasas más bajas en los estudios 
más recientes. Pese a que la frecuencia de es-
tatus epiléptico es mayor en población infantil 
respecto a la adulta, la mortalidad y morbilidad 
es menor en el caso de los niños. 

La población pediátrica presenta además otras 
diferencias frente a la adulta en cuanto a las 
características del estatus, como mayores ta-
sas de recurrencia, mayor frecuencia de casos 
secundarios a procesos infecciosos, estatus 
sintomáticos remotos y mayor proporción de 

estatus en pacientes sin diagnóstico previo de 
epilepsia. El estatus epiléptico puede respon-
der a diversas causas (infecciosas, vasculares, 
traumáticas, metabólicas...) aunque en el caso 
de la población infantil las infecciosas son las 
que se registran con mayor frecuencia.

En 2/3 de los casos de estatus, estos represen-
tan la primera crisis en la vida del niño y se esti-
ma que solo el 30% de los niños que presentan 
un estatus como la primera crisis de su vida 
desarrollarán una epilepsia. Existen factores 
que pueden ayudar a predecir esta evolución 
(causa del estatus, estado neurológico previo 
al mismo, edad, etc.). 

2. CONCEPTO DE ESTATUS EPILÉPTICO. 
CLASIFICACIÓN

Crisis epiléptica: aparición transitoria de signos 
o síntomas debidos a una actividad neuronal 
cerebral anormal, excesiva y síncrona. Se em-
plea el adjetivo transitoria para delimitar el 
episodio en el tiempo, ya que debe tener un 
inicio y fin claros.

En general, las crisis epilépticas son autolimita-
das y breves. Sin embargo, en algunas ocasio-
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nes los mecanismos diseñados para el cese de 
dicha crisis fallan, perpetuándose la actividad 
epiléptica en el tiempo y constituyendo un es-
tatus epiléptico.

Estatus epiléptico: de manera clásica se de-
finía como una crisis epiléptica prolongada 
(30 minutos) o que se repite en intervalos de 
tiempo lo suficientemente breves como para 
que el paciente no recupere la conciencia entre 
los episodios. Pero el concepto de estatus epi-
léptico ha ido variando a lo largo del tiempo. 
La propuesta actual de la ILAE (International 
League Against Epilepsy) pasa por definir el 
estatus epiléptico según criterios temporales, 
haciendo hincapié en la importancia del trata-
miento precoz ante una crisis. Así, se considera 
un estatus a aquellas crisis que tienen una du-
ración superior a:

 • 5 minutos en el caso de las crisis generali-
zadas tónico-clónicas.

 • 10 minutos en el caso de las crisis focales.

 • De 10 a 15 minutos en el caso de las crisis 
de ausencia. 

El estatus epiléptico es la situación resultante 
de un fallo de los mecanismos responsables 
del cese de una crisis o de la activación de me-
canismos que conducen a convulsiones anor-
malmente prolongadas. La ILAE describe dos 
momentos clave en el transcurso de la crisis 
tónico-clónica generalizada, denominados t1 
(a los 5 minutos) y t2 (a los 10 minutos), en los 
que hay que administrar medicación (t1) y a 
partir del cual la crisis puede provocar secuelas 
(t2). La estimación temporal de ambos puntos 
(t1 a los 5 minutos y t2 a los 30 minutos) está 
basada en hallazgos en estudios con animales.

Además, se establecen diferentes etapas, co-
menzando con los primeros 5 minutos de con-
vulsión prodrómicos o incipientes que, si no 
cesan, evolucionan hacia una actividad con-
vulsiva persistente que se puede subdividir en:

 • Estatus epiléptico precoz (5-10 minutos).

 • Estatus epiléptico establecido (10-30 mi-
nutos).

 • Estatus epiléptico refractario (30-60 minu-
tos o bien cuando persiste pese a adecuado 
tratamiento con dos o tres fármacos distin-
tos de primera y segunda línea).

 • Estatus epiléptico superrefractario, que 
continúa más de 24 horas a pesar del trata-
miento con fármacos anestésicos.

Sea como fuere, la ILAE acuerda iniciar trata-
miento anticonvulsivo en cualquier paciente 
con crisis activa de más de 5 minutos de du-
ración.

Junto con esta nueva definición de estatus, 
la ILAE propone una clasificación del EE que 
pretende establecer un lenguaje común entre 
clínicos, orientar mejor el diagnóstico y trata-
miento de cada paciente, así como ser utilizada 
como herramienta para futuros estudios epide-
miológicos. El grupo de expertos subraya que 
la clasificación propuesta es un mero marco 
orientativo inicial ante el paciente con un es-
tatus epiléptico y que no sustituye en absoluto 
a la clasificación de las epilepsias de la infancia. 

Dicha clasificación del estatus epiléptico se 
basa en cuatro ejes (Tabla 1). Así, cada pacien-
te debería encontrase clasificado en función 
de las siguientes características del episodio:
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Tabla 1. Clasificación del estatus epiléptico propuesta por la ILAE.

Eje 1. Semiología

A. EE Con síntomas motores prominentes
A1. EE convulsivo 

A1a. Convulsivo generalizado
A1b. Focal que evoluciona a convulsivo bilateral 
A1c. No se sabe si comenzó focal o generalizado

A2. EE mioclónico (sacudidas mioclónicas prominentes) 
A2a. Sin coma 
A2b. Con coma 

A3. EE Focal motor
A3a. Jacksonianaa

A3b. EPC (epilepsia parcial continua) 
A3c. Versivob

A3d. Oculoclónica
A3e. Paresia ictal o crisis focal inhibitoria

A4. Estatus tónico
A5. EE hipercinético
B. Síntomas motores no prominentes (EENC: estatus epiléptico no convulsivo)
B1. EENC con coma (incluye EE sutil) 
B2. EENC sin coma

B2a. Generalizados: ausencia típica, ausencia atípica y estatus mioclónico-ausencia
B2b. Focal (no motor)
• Sin compromiso de la consciencia: distintos tipos de auras continuas (síntomas autonómicos, sensoriales, visuales, olfativos, 

gustativos, auditivos o psíquicos) 
• Estatus afásico
• Con compromiso de la consciencia (parcial complejo o discognitivo) 

B2c. Desconocido si focal o generalizado
• Estatus autonómico

Eje 2. Etiología
EE febril Provocado por enfermedad febril, excluyéndose infecciones del SNC 
EE sintomático agudo Provocado por enfermedad aguda del SNC

• ACV
• Intoxicación
• Traumatismo
• Metabólica: hiper/hipoglucemia, hiper/hiponatremia, hipocalcemia, hipomagnesemia
• Infecciones: meningoencefalitis

EE sintomático remoto Sucede en paciente con daño previo del SNC crónico (postraumatismo, posACV, posencefalitis) 
que sufre proceso agudo intercurrente (supresión brusca de medicación, infección, etc.)

EE en encefalopatía progresiva El que ocurre en pacientes con patología SNC degenerativa previa 
EE en síndromes electroclínicos En pacientes con síndromes epilépticos definidos
EE de causa desconocida Criptogénico

a Crisis jacksoniana: propagación lenta de la crisis hacia segmentos corporales próximos.
b Crisis versiva: se produce una desviación conjugada y sostenida de ojos, cabeza y a veces el cuerpo entero hacia un lado.

EE: estatus epiléptico; SNC: sistema nervioso central; ACV: accidente cerebrovascular.
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Eje 1. Semiología. Hace referencia a las ca-
racterísticas clínicas de la crisis, diferencian-
do en primer lugar entre crisis con síntomas 
motores (convulsivas) de aquellas en las que 
la actividad motora es sutil o ausente (no con-
vulsivas). Otras características que es necesario 
observar serían la afectación o no del estado 
de consciencia y la propia descripción de los 
movimientos.

Eje 2. Etiología. En su mayoría los EE son sinto-
máticos (de causa conocida infecciosa, estruc-
tural, tóxica...). En esta clasificación deciden 
no emplear la denominación EE idiopático o 
de causa genética, ya que en las epilepsias ge-
néticas o idiopáticas el desarrollo de un estatus 
suele responder a causa conocida (privación de 
sueño, suspensión de la medicación, infección 
intercurrente, trastorno metabólico, etc.). Por 
otro lado, emplean las denominaciones EE de 
causa desconocida o criptogénico como sinóni-
mos (tal y como resulta de la traducción literal 
del término griego kryptos).

Eje 3. Electroencefalograma (EEG). Especificar 
características del trazado: localización de la 
actividad, patrón, morfología, características 
temporales, modulación (actividad epiléptica 
espontánea o inducida por estímulo) y efecto 
de la medicación sobre el trazado.

Eje 4. Edad. Especificar si se trata de un lactan-
te, un niño, un adolescente, un adulto o bien 
un anciano. 

3. CLAVES DIAGNÓSTICAS

En general, el diagnóstico y tratamiento deben 
realizarse simultáneamente y de forma inme-
diata y las pruebas complementarias deben ir 

orientadas en función de las características del 
paciente.

 • Historia clínica completa. Como en todo pa-
ciente, la historia clínica es el pilar básico 
para el diagnóstico y la orientación de las 
pruebas complementarias. En el caso de un 
estatus epiléptico debemos prestar aten-
ción a posibles antecedentes de traumatis-
mos, infecciones, alteraciones metabólicas 
o ingesta de tóxicos. 

 • Recabar información detallada sobre el ini-
cio de la crisis, sus características, evolución 
y duración. 

 • Asimismo, es importante la historia previa 
del paciente, si es epiléptico conocido en 
tratamiento con fármacos antiepilépticos y 
valorar el cumplimiento terapéutico o cam-
bios recientes de medicación. Valorar tam-
bién el desarrollo psicomotor hasta la fecha, 
historia perinatal y antecedentes personales 
y familiares. 

 • Exploración física y exploración neurológica 
completa, con especial atención al tamaño 
y reactividad de las pupilas. Es necesario 
realizar una escala de coma de Glasgow o 
Glasgow modificada en función de la edad, 
buscar signos clínicos de hipertensión intra-
craneal o signos externos de traumatismos, 
como fracturas o hematomas.

4. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Las pruebas complementarias (Tabla 2) están 
encaminadas a la búsqueda de causas reversi-
bles del estatus:

 • Hemograma. 
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 • Bioquímica con perfil hepático y renal com-
pleto, con electrolitos, sodio, potasio, calcio, 
fósforo y magnesio.

 • PCR.

 • Glucemia capilar. 

 • Gasometría. 

 • Amonio. 

 • En caso de paciente epiléptico conocido en 
tratamiento, realizar niveles de fármacos 
antiepilépticos. 

 • Tóxicos en orina.

 • Valorar punción lumbar y cultivo de líquido 
cefalorraquídeo (LCR), además de sangre y 
orina en caso de presentación con fiebre, en 
lactantes y en casos de no recuperación del 

nivel de conciencia. Se debe tener en cuen-
ta que, aunque la presencia de pleocitosis 
en LCR puede ocurrir aun en ausencia de 
infección, los leucocitos en LCR deben valo-
rarse cuidadosamente y no asumirse como 
consecuencia de la crisis, más si cabe a me-
nor edad del paciente, puesto que presen-
tan mayor riesgo de infección del sistema 
nervioso central en ausencia de síntomas o 
con signos leves. La decisión de realizar o no 
una punción lumbar debe estar sujeta a la 
decisión del médico responsable y siempre 
y cuando el estado del paciente lo permita. 

 • En caso de estatus epiléptico refractario, 
plantear el estudio de inmunidad (ANA, 
ANCA, Anti-NMDA, anticuerpos antitiroi-
deos, antirreceptor de potasio voltaje-de-
pendiente...).

 • La neuroimagen es fundamental en el es-
tatus epiléptico. Habitualmente se realizará 

Tabla 2. Exámenes complementarios en pacientes con estatus epiléptico (según edad, características y evo-
lución). 

Analítica Estudio de líquido cefalorraquídeo Otros

• Hemograma 
• Bioquímica: 

 −Perfil hepático*
 −Perfil renal*
 − Ionograma* (sodio, potasio, calcio, 
fósforo y magnesio)
 −PCR
 −Glucemia capilar*
 −Gasometría*
 −Amonio*
 −Niveles de fármacos antiepilépticos*
 −Tóxicos en orina*

• Hemocultivo y urocultivo (en función 
de sospecha)

• Punción lumbar
• Estudio de inmunidad (ANA, ANCA, 

Anti-NMDA, anticuerpos antitiroideos, 
antirreceptor de potasio voltaje-
dependiente...)

• TAC craneal
• RMN craneal (seguimiento/evolución)
• EEG / EEG continuo

Señaladas con asterisco (*) aparecen las determinaciones fundamentales.
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tomografía computarizada (TC) cerebral de 
forma urgente siempre y cuando el paciente 
esté estable, en prácticamente todos los ca-
sos, fundamentalmente en primer episodio, 
crisis focal, traumatismo previo, sospecha 
de infección o hemorragia y en lactantes. 

 • Después del periodo agudo sería recomen-
dable la realización de una resonancia 
magnética (RM) cerebral, dado que es una 
técnica superior a la TC para el diagnóstico 
de algunas patologías que pueden cursar 
como un estatus epiléptico, especialmente 
malformaciones del desarrollo cortical, ca-
sos de encefalitis, esclerosis mesial o ciertos 
tipos de tumores. 

 • Electroencefalograma (EEG). La realización 
de un EEG de forma urgente no está indica-
da de rutina en el estatus epiléptico, aunque 
puede plantearse en caso de que el pacien-
te continúe con movimientos anormales 
o si no recupera la conciencia después de 
un adecuado tratamiento. Dado que no es 
imprescindible para el diagnóstico de un EE 
convulsivo, no debe retrasar el manejo ini-
cial ni el tratamiento.

Diversos estudios indican que el riesgo de cri-
sis eléctricas no convulsivas tras un episodio 
de crisis convulsivas es alto, por lo que se debe 
tener en mente siempre la posibilidad de apa-
rición de un estatus eléctrico no convulsivo 
(EENC), en cuyo caso la realización de un EEG 
continuo (EEGc) sería fundamental. Las indi-
caciones de realización de un EEGc serían: 

 – Sospecha clínica de EENC de inicio o pa-
cientes con riesgo elevado de EENC. 

 – Sospecha de estatus epiléptico persis-
tente: pacientes con EE generalizado 

tónico-clónico que no recuperan el grado 
de consciencia dentro de los 30 minutos 
posteriores a la administración de trata-
miento anticomicial. 

 – Monitorización de la respuesta al trata-
miento en el estatus epiléptico convulsivo 
y no convulsivo.

 – Distinguir episodios de EE de eventos de 
origen psicógeno.

5. TRATAMIENTO 

En la actualidad, existen guías clínicas para 
el tratamiento del estatus epiléptico basadas 
en la evidencia, aunque sería necesario reali-
zar más estudios aleatorizados y controlados, 
multicéntricos, en pacientes pediátricos para 
tener una evidencia más robusta.

La información obtenida de estudios en ani-
males y en humanos coincide en que las crisis 
más prolongadas son más resistentes al trata-
miento y se asocian con peor pronóstico, por 
lo que su tratamiento precoz, en los primeros 
5 minutos, es determinante. 

Los objetivos del tratamiento en el estatus epi-
léptico son:

 • Mantener las funciones vitales.

 • Finalizar la crisis (tanto clínica como eléc-
trica). 

 • Diagnóstico y tratamiento inicial de las cau-
sas potencialmente mortales. 

 • Evitar las recurrencias.
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 • Minimizar las complicaciones derivadas del 
tratamiento.

 • Evaluar y tratar las causas subyacentes.

Las características más importantes y las dosis 
recomendadas de los fármacos están resumi-
das en la Tabla 3 y el algoritmo de tratamiento 
recomendado está resumido en la Figura 1.

 • Benzodiacepinas (BDZ). Son los fármacos de 
primera línea, utilizados por su rapidez de 
acción gracias a su carácter lipofílico, lo que 
les permite atravesar rápidamente la barre-
ra hematoencefálica. Actúan potenciando el 
efecto del neurotransmisor inhibidor GABA. 
Los más utilizados en nuestro medio son 
midazolam y diazepam. Los efectos secun-
darios más frecuentes son sedación y depre-
sión respiratoria.

 • En cuanto a los fármacos de segunda línea, 
no existe evidencia de que alguno sea supe-
rior al resto, por lo que la decisión dependerá 
de la experiencia del clínico y de algunas ca-
racterísticas clínicas del paciente. 

 • Valproato sódico (VPA). También actúa poten-
ciando el efecto de GABA1. Es un fármaco de 
amplio espectro, útil en crisis generalizadas, 
mioclónicas, estatus no convulsivo y focales. 

No produce sedación. Está contraindicado 
en pacientes con hepatopatía y con enfer-
medades mitocondriales, por lo que en ge-
neral se desaconseja su uso en estatus en 
menores de 6 meses, especialmente si se 
desconoce la causa. 

 • Levetiracetam (LEV). Tiene varios mecanis-
mos de acción. Actúa inhibiendo las corrien-

tes de calcio y también se une a la proteína 
SV2A, que tiene que ver con la exocitosis de 
neurotransmisores. También tiene amplio 
espectro y es un fármaco seguro, que no se 
metaboliza en hígado y que no produce se-
dación, aunque no ha demostrado ser más 
efectivo que la fenitoína. Se recomienda 
su uso en pacientes con hepatopatía, en-
fermedad mitocondrial o con estatus no 
convulsivo.

 • Fenitoína (PHT). Actúa bloqueando los cana-
les de sodio y es muy eficaz en crisis focales. 
Es importante recordar que es potencial-
mente arritmogénica y que puede producir 
hipotensión, por lo que habrá que moni-
torizar el electrocardiograma y la presión 
arterial durante su infusión. Estos efectos, 
además, se potencian si la administración 
es rápida, por lo que se aconseja administrar 
a 1 mg/kg/min. Se diluye en suero fisiológi-
co, ya que puede precipitar con soluciones 
glucosadas.

 • Lacosamida (LCM). Actúa potenciando se-
lectivamente la inactivación lenta de los 
canales de sodio voltaje-dependientes. 
Aunque no existe demasiada evidencia que 
avale su uso, es un fármaco seguro y eficaz, 
principalmente en crisis focales, y no suele 
ocasionar efectos secundarios significativos. 
Se recomienda precaución en pacientes con 
trastornos del ritmo cardiaco, ya que puede 
aumentar el intervalo PR.

 • Piridoxina (vitamina B6). No debemos olvi-
dar en los lactantes con estatus de origen 
desconocido la posibilidad de que se trate 
de crisis piridoxina-sensibles, por lo que, 
tras el uso ineficaz del primer fármaco de 
primera línea, administraremos una dosis 
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Tabla 3. Fármacos antiepilépticos utilizados en estatus epiléptico pediátrico.

Primera línea

Midazolam. Potencia el GABA

• Dosis intramuscular: 0,15 mg/kg (máx. 10 mg)

• Dosis intrabucal: 0,2 mg/kg (máx. 10 mg)

• Dosis intravenosa: (bolo) 0,15 mg/kg (máx. 10 mg)

Efectos adversos: sedación, depresión respiratoria

Diazepam. Potencia el GABA

• Dosis rectal: 0,5 mg/kg (máx. 10 mg)

• Dosis intravenosa: 0,2 mg/kg (máx. 10 mg)

Efectos adversos: sedación, depresión respiratoria

Segunda línea

Valproato sódico. Potencia el GABA. No produce sedación. Amplio espectro de crisis (generalizadas, focales, 
mioclónicas)

• Dosis intravenosa: 20 mg/kg (máx. 3000 mg). Si cede, seguir con 20 mg/kg/día en 2-3 dosis o perfusión continua 
1-2 mg/kg/h

Contraindicado en pacientes con hepatopatía, coagulopatía, pancreatopatía y en pacientes con enfermedades 
mitocondriales

Desaconsejado en < 2 años, especialmente si se desconoce la causa de la crisis epiléptica

Levetiracetam. Activa corrientes de calcio y se une a SV2A. Amplio espectro de crisis (generalizadas, focales, estatus 
no convulsivo).  No produce sedación. No efectos secundarios significativos

• Dosis intravenosa: 50 mg/kg (máx. 1500 mg). Si cede, seguir con 50 mg/kg/día en 2 dosis

Fenitoína. Bloqueacanales de sodio. Más indicado si estatus focal estructural. 

• Dosis intravenosa: 20 mg/kg a pasar en 20 minutos (máx. 1000 mg). Diluir en suero fisiológico (precipita en 
soluciones glucosadas).  Monitorizar ECG y presión arterial. Si cede, seguir con 5-7 mg/kg/día en 2-3 dosis

Efectos adversos: hipotensión, arritmias, parada cardiorrespiratoria

Contraindicado en síndrome de Dravet, inestabilidad hemodinámica, cardiopatía

Lacosamida. Actúa potenciando selectivamente la inactivación lenta de los canales de sodio voltaje-dependientes. 
Puede producir aumento del intervalo PR. Es eficaz en crisis focales

• Dosis intravenosa: 8-10 mg/kg (máx. 400 mg)

Piridoxina. Vitamina B6. Tratamiento de pacientes con crisis piridoxina-sensibles. Debe considerarse en < 3 años con 
crisis persistentes de origen no filiado, tras el fármaco de 2.ª línea

• Dosis intravenosa fija de 100 mg, con monitorización cardiorrespiratoria por la posibilidad de apnea, que es frecuente 
en respondedores

Tercera línea

(Preferiblemente en 
UCIP. Monitorización 
estrecha de 
constantes y 
preparar material de 
intubación)

Midazolam en perfusión continua. Dosis de carga: 0,2 mg/kg (máx. 10 mg) seguido de perfusión continua  
a 0,1-0,2 mg/kg/h

Propofol. Fármaco anestésico de acción corta

• Dosis intravenosa: 1-2 mg/kg en bolo y luego 2 a 10 mg/kg/h, titulando según efecto. No precisa dilución

Precaución: evitar si inestabilidad hemodinámica. Evitar en niños con alergia al huevo o a la soja

Tiopental sódico. Barbitúrico de acción ultracorta

• Dosis intravenosa: 3 mg/kg en bolo a pasar en 15 minutos seguido de infusión continua a 1-6 mg/kg/h

Efectos adversos: hipotensión arterial, depresión respiratoria, disminución del gasto cardiaco

Contraindicaciones: porfiria aguda intermitente
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Figura 1. Algoritmo de tratamiento recomendado

Resumen de puntos básicos
• Primeros 5 min: llegada, ABCDE, oxígeno + monitor + vía y glucemia capilar. Analítica 
• Min. 5-10 (EE precoz): benzodiacepinas (hasta dos dosis) 
• Min. 10-30 (EE establecido): fármacos de segunda línea (LEV, VPA, PTH)
• Min. 30-60 (EE refractario): UCIP y preparar material intubación. Fármacos anestésicos (MDZ, propofol, tiopental) 

VVP
¿Cede?

TIEMPO

DZP IV  0,2 mg/kg (máx. 10 mg > 5 años; 
5 mg < 5 años)

o
MDZ IV 0,15 mg/kg/dosis (máx. 10 mg)

5' 
E
E

P
R
E
C
O
Z

MDZ IM 0,15 mg/kg (máx. 10 mg)
o

MDZ bucal, intranasal 0,2 mg/kg (máx. 10 mg) 
o

DZP rectal 0,5 mg/kg (< 3 años: 5 mg; > 3 años: 
10 mg)

0' ESTATUS CONVULSIVO

No

Sí

Sí Observación

No

10'

15'

30'

E
E

E
S
T
A
B
L
E
C
I
D
O

Si no hay vía >  
plantear 
intraósea

Segunda dosis de BDZ 

¿Cede?No

1.º FCO 
de 

segunda
línea

LEV IV 50 mg/kg en 5' (máx. 1500 mg). Si cede, dejar 
con 25 mg/12 h IV

o
VPA** IV 20 mg/kg  en 2-5'. Si cede, dejar con PC a  

1-2 mg/kg/h 
o

PHT*** 20 mg/kg en 20' (máx. 1 g). Si cede, dejar 
con 7 mg/kg/día en 2-3 dosis IV

¿Cede?NO

Sí

Identificar 
y 

tratar la  
causa 

Vigilar
constantes

Valorar LCM*
(4-10 mg/kg)  

en estatus focal  

• ABCDE
• Oxigenoterapia
• Monitorización
• VV P
• Glucemia capilar: si < 60 mg/dl, 

corrección con 2,5 ml/kg SG 10% IV
•  T.ª > 38 oC: antitérmicos
• Hg, Bqca, RFA, iones 
• Anamnesis

2.º FCO 
de 

segunda
 línea

E
E

R
E
F
R
A
C
T
A
R
I
O

LEV* IV 50 mg/kg en 5’ (máx. 1500 mg). Si cede, 
dejar con 25 mg/12 h IV

VPA** IV 20 mg/kg en 2-5' Si cede, dejar con PC: 
1-2 mg/kg/h

o
PHT*** IV 20 mg/kg en 20’ (máx. 1 g). Si cede, dejar 

con 7 mg/kg/día en 2-3 dosis IV

PIRIDOXINA en menores de 3 años 100 mg IV dosis única 

30'
-

60'

¿Cede?

No

UCIP

MDZ IM 0,2 mg/kg bolo + PC 0,1-0,2 mg/kg/h
o

Propofol 3-5 mg/kg bolo + PC 5-10 mg/kg/h
o

Tiopental 2-3 mg/kg + PC 3-5 mg/kg/h

*No evidencia, recomendaciones basadas en estudios 
retrospectivosa

** Evitar su uso en pacientes < 2 años, hepatopatía, 
pancreatopatía, coagulopatía, hiperamoniemia, 
metabolopatía o enfermedad mitocondrial 

*** Contraindicado en cardiopatía, crisis febril parcial 
unilateral < 12 meses 

El segundo fármaco será distinto del primero. La elección del 
fármaco se tomará en función del tipo de estatus, edad del 
paciente, contraindicaciones de los fármacos…

Preparar material intubación

Monitorización EEG

EE: estatus epiléptico; VVP: vía venosa periférica; Hg: hemograma; Bqca: bioquímica; RFA: reactantes de fase aguda; 
MDZ: midazolam; DZP: diazepam; BDZ: benzodiacepinas; FCO: fármaco; LEV: levetiracetam; VPA: ácido valproico; PHT: 
fenitoína; PC: perfusión continua.
aStrzelczyk et al., 2017
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de piridoxina IV a dosis de 100 mg, con 
monitorización cardiorrespiratoria por la 
posibilidad de apnea, que es frecuente en 
respondedores.

Si el estatus persiste tras el uso de uno de estos 
fármacos, cabría la posibilidad, antes de pasar 
a la sedación, de usar uno de los fármacos que 
no se ha usado previamente.

 • Fármacos de tercera línea. Son los que se 
usan en casos de estatus epiléptico refrac-
tario, es decir, aquellos que persisten pese 
utilizar los fármacos de primera y segunda 
línea (habitualmente más de 30 minutos 
de crisis). Para ello se usan fármacos se-
dantes, como el midazolam en perfusión 
continua, o directamente coma inducido 
mediante fármacos anestésicos como tio-
pental o propofol. No existen estudios com-
parativos entre ellos, pero en la mayoría de 
centros se utiliza primero el midazolam. Es 
necesario el manejo por un profesional con 
experiencia en el tratamiento de eventuales 
complicaciones y en el empleo de ventila-
ción mecánica, por lo que habitualmente se 
indica valoración por intensivista pediátrico 
o anestesista de guardia, según el medio. 
Desafortunadamente, no existe suficiente 
evidencia para guiar la práctica clínica, y el 
objetivo del coma inducido (terminación de 
las convulsiones, patrón brote-supresión o 
supresión completa de la actividad EEG), la 
duración y el descenso progresivo posterior 
de los parámetros no están claros. Habitual-
mente se trata de mantener un patrón de 
paroxismo-supresión durante 24-48 horas 
tras el cese del estatus y reducir progresiva-
mente la dosis, hasta retirar en 12-24 horas, 
manteniendo un fármaco antiepiléptico de 
segunda línea.

Otros tratamientos:

 • Dieta cetogénica. Se trata de una dieta con 
alto contenido en grasas y bajo en hidratos 
de carbono, que requiere un seguimiento nu-
tricional estrecho y que puede administrarse 
a través de sonda nasogástrica, e incluso vía 
intravenosa. Es el tratamiento de elección en 
pacientes con deficiencia en el transportador 
de la glucosa cerebral (GLUT-1) y en los casos 
de deficiencia de piruvato deshidrogenasa. 
Por otro lado, está contraindicada en pa-
cientes con porfiria, deficiencia de piruvato-
carboxilasa, trastornos de la oxidación de los 
ácidos grasos y otros trastornos metabólicos. 

La dieta cetogénica también se ha mostrado 
eficaz hasta en el 78% de pacientes con esta-
tus epiléptico refractario, entre ellos algunos 
pediátricos según algunos autores, y puede 
ser necesario mantenerla una media de 5-7 
días hasta apreciar la respuesta.

 • Inmunomodulación. Se han descrito casos 
en los que el uso de corticoides, hormona 
adrenocorticotropa o plasmaféresis ha 
conseguido controlar un estatus epiléptico. 
Estas terapias pueden resultar de utilidad 
en pacientes con etiología autoinmune o in-
flamatoria, como encefalitis de Rasmussen, 
vasculitis, encefalitis anti-NMDA o encefali-
tis de Hashimoto.

 • Hipotermia terapéutica. Se han descrito 
buenos resultados en series pequeñas de 
niños con temperaturas de 32-35 °C, pero 
en series más amplias de adultos no ofrece 
buenos resultados pronósticos a largo plazo.

 • Cirugía resectiva. Se puede plantear con el 
objetivo de extirpar la zona epileptógena, 

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Estatus epiléptico

439

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

basándonos en información obtenida de 
EEG y neuroimagen, pero evitando a la vez 
lesionar zonas elocuentes. Se han descrito 
casos de eficacia en pacientes con displasia 
cortical, hamartoma hipotalámico, túberes 
corticales, malformaciones cavernomato-
sas, encefalitis de Rasmussen e infartos 
prenatales. Según el tipo de lesión, se pue-
de realizar resección focal, lobectomía, tran-
sección múltiple subpial, hemisferectomía 
o callosotomía.
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1. INTRODUCCIÓN

La epilepsia es el trastorno neurológico cróni-
co más frecuente en la infancia después de la 
cefalea. A pesar de los avances en el manejo 
y tratamiento de los pacientes con epilepsia y 
del descubrimiento constante de fármacos an-
tiepilépticos (FAE) de nueva generación, existe 
un porcentaje de pacientes en los que no se 
consigue un adecuado control de las crisis con 
el tratamiento inicial. 

La epilepsia refractaria y su comorbilidad supo-
nen un importante problema de salud pública, 
por lo que es importante que el pediatra de 
Atención Primaria esté implicado en el manejo 
de estos pacientes.

2. DEFINICIÓN

Durante años no ha existido una definición 
clara para el término epilepsia refractaria. En 
2009, la ILAE propuso una definición con el 
objetivo de mejorar la atención al paciente y 
facilitar la investigación clínica. 

El marco general de esta definición comprende 
dos niveles. Un primer nivel en el que se cate-
goriza el resultado de la intervención terapéu-

tica y en el cual se sustenta el segundo nivel, 
que proporciona una definición de la epilepsia 
resistente a fármacos basada en el número de 
intervenciones que resultaron en un fracaso del 
tratamiento. 

2.1. Nivel 1

Hace referencia al resultado de la intervención 
terapéutica según el control sobre las crisis. Así, 
se clasificaría al paciente como libre de crisis o 
con fallo del tratamiento. Posteriormente, se 
subdivide en A, B o C en función de la aparición 
de efectos adversos, como recoge la Tabla 1.

Tabla 1. Esquema para la categorización del resulta-
do de la intervención terapéutica.

Control de las crisis Aparición de efectos 
adversos Categoría

1. Paciente libre de crisis a. No
b. Sí
c. Indeterminado

1A
1B
1C

2. Fallo del tratamiento a. No
b. Sí
c. Indeterminado

2A
2B
2C

3. Indeterminado a. No
b. Sí
c. Indeterminado

3A
3B
3C
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Para obtener resultados de libertad de crisis 
o fallo terapéutico, la intervención terapéuti-
ca deberá ser apropiada y aplicada de modo 
adecuado. Si falta alguno de estos requisitos, 
se clasifica el resultado del tratamiento como 
indeterminado.

Para que la intervención sea considerada apro-
piada, el fármaco elegido debe haber demos-
trado su efectividad, para el tipo de crisis y la 
epilepsia del paciente, en estudios controlados 
aleatorizados. Por otro lado, para una apli-
cación adecuada del fármaco, este se ha de 
administrar a una dosis y durante un tiempo 
suficientes, sin que se considere adecuada, por 
tanto, una intervención en la que se suspenda el 
tratamiento por aparición de efectos adversos 
antes de alcanzar la dosis de mantenimiento o 
al poco tiempo de haber sido alcanzada. Para 
poder valorar estos dos factores, es necesario 
reflejar en la historia clínica una serie de datos 
mínimos (Tabla 2). 

La categoría paciente libre de crisis se define 
como la ausencia de crisis durante al menos 
tres veces el intervalo libre de crisis previo a la 
intervención o durante 12 meses, considerando 
el intervalo que sea más largo de los dos. Si el 
paciente permanece libre de crisis durante tres 
veces el intervalo entre crisis previo al trata-
miento, pero menos de 12 meses, se clasificará 
como indeterminado; si tiene una nueva crisis 
antes del periodo de 12 meses, se clasificará 
como fallo del tratamiento, aunque la frecuen-
cia de las crisis se haya reducido con respecto a 
la situación previa. Esto es así porque se entien-
de que la intervención terapéutica ha de llevar 
a una reducción significativa de la frecuencia 
o gravedad de las crisis, cercana a la ausencia 
completa de estas. 

2.2. Nivel 2: definición de epilepsia refractaria 
o resistente a fármacos

La epilepsia refractaria puede ser definida 
como aquella en la que fallan dos intervencio-
nes farmacológicas seleccionadas, siendo estas 
adecuadas y bien toleradas (en monoterapia o 
en combinación), para obtener ausencia man-
tenida de crisis. Esta definición está sujeta a 
revisión conforme esté disponible evidencia de 
mayor calidad en futuros estudios.

3. EPIDEMIOLOGÍA Y FACTORES DE RIESGO

La prevalencia de la epilepsia dentro de la edad 
pediátrica en Europa se estima en un 5,5% (3,4-
9,3%), y la incidencia mundial entre 0,5 y 8 por 
cada 1000 niños al año, siendo mayor en el 
primer año de vida que en el resto de la vida. 

Respecto a la epilepsia refractaria, aunque es 
difícil establecer su prevalencia por tratarse de 

Tabla 2. Conjunto de datos mínimo para determinar 
si la intervención terapéutica es informativa.

• Naturaleza de la intervención (p. ej.:  tipo de fármaco)
• Modo de aplicación (p. ej.: formulación, dosis, intervalo dosis, 

cumplimentación)
• Duración de la exposición
• Aparición de crisis o efectos adversos durante la intervención 

terapéutica
• Optimización o intento de optimización de la dosis
• Razón(es) para cesar el tratamiento:

 −Control sintomático no satisfactorio
 −Efectos adversos
 −Ausencia de crisis a largo plazo
 −Razones psicosociales (p. ej.: embarazo...)
 −Razones administrativas (p. ej.:  pérdida de seguimiento...)
 −Cuestiones financieras (p. ej.: no pueden costear el 
tratamiento...)
 −Preferencias del paciente/cuidador
 −Otras razones
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una entidad infradiagnosticada y por la hetero-
geneidad en cuanto a su definición, se calcula 
que se encuentra en torno al 30-35% de los 
pacientes epilépticos. 

Existen distintos factores de riesgo que pueden 
ayudarnos a predecir la respuesta al tratamien-
to en un paciente epiléptico. Es importante co-
nocerlos para una adecuada orientación tera-
péutica y pronóstica. 

En 2019, se publicó un metaanálisis con el ob-
jetivo de identificar los factores de riesgo para 
desarrollar una epilepsia refractaria. Se identi-
ficaron los siguientes: 

 • La alteración en el electroencefalograma 
(tanto la presencia de ondas lentas como 
de descargas epileptiformes).

 • Haber presentado un estatus epiléptico.

 • Epilepsia de etiología sintomática.

 • La presencia de crisis febriles.

 • Presentar distintos tipos de crisis. 

No se consideraron factores de riesgo: el fraca-
so a corto plazo del tratamiento, el retraso psi-
comotor ni una alta frecuencia de crisis inicial. 

En la práctica, se conoce que ciertos síndro-
mes epilépticos de comienzo infantil llevan 
implícita una mala evolución. Las epilepsias 
de comienzo precoz asociadas a deterioro neu-
rológico incluyen encefalopatías epilépticas y 
del neurodesarrollo de inicio precoz (en el pri-
mero y segundo año de vida). Así, el síndrome 
de West, el síndrome de Dravet y el síndrome 
de Lennox-Gastaut son el paradigma de mala 

evolución respecto a la epilepsia, que tiende 
a cronificarse y ser resistente al tratamiento 
farmacológico.

Además, las patológicas estructurales suelen 
ocasionar con más frecuencia una epilepsia 
refractaria: malformaciones del desarrollo 
cortical, lesiones hipóxico-isquémicas, quistes 
porencefálicos, traumatismos craneoencefáli-
cos, malformaciones vasculares y tumores.

4. MANEJO DEL PACIENTE PEDIÁTRICO CON 
EPILEPSIA REFRACTARIA

Es importante la identificación precoz de estos 
pacientes, con el fin de que sean derivados de 
forma preferente a unidades especializadas en 
tratamiento de la epilepsia.

El manejo de estos pacientes debe ser multi-
disciplinar y orientado a monitorizar funcio-
nes como la cognición, el comportamiento, el 
sueño y la alimentación, ya que la repetición 
de las crisis influye muy negativamente en 
dichas funciones. Además, ciertos fármacos, 
y especialmente en politerapia, requieren un 
seguimiento clínico y analítico (Tabla 3).

En cuanto al estudio de estos pacientes, dada 
la heterogeneidad de las etiologías, no exis-
ten unas pruebas estandarizadas a realizar y 

Tabla 3. Potenciales efectos adversos en pacientes 
en tratamiento con FAE.

Fármaco Efectos adversos a monitorizar

Carbamazepina Aplasia medular

Ácido valproico Hepatitis tóxica

Levetiracetam Alteraciones conductuales
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se debe individualizar en cada caso. Sin em-
bargo, hay una serie de exploraciones básicas 
comunes (Tabla 4).

5. OPCIONES TERAPÉUTICAS EN LA EPILEPSIA 
REFRACTARIA

5.1. Terapia farmacológica (FAE). Principios  
de la politerapia racional

Los pacientes con epilepsia refractaria precisan 
habitualmente la combinación de varios FAE 
para lograr el objetivo terapéutico (politerapia). 
Podemos definir la politerapia racional como la 
asociación de fármacos antiepilépticos basada 
en el conocimiento de su mecanismo de acción, 
espectro terapéutico, eficacia, tolerabilidad e 
interacciones farmacocinéticas y farmacodiná-
micas, con la finalidad de obtener mayor efica-
cia y menor toxicidad. En el caso del paciente 
pediátrico, además, hay que tener en cuenta el 
síndrome epiléptico y los efectos sobre el creci-
miento y la cognición. 

Existen unas recomendaciones generales para 
combinar estos fármacos (Figura 1): 

 • Revisar los FAE ya probados y los actuales, 
comprobando la dosis a la que se han pau-
tado y la aparición de efectos adversos. 

 • Seleccionar un FAE con mecanismo de ac-
ción y perfil de toxicidad distintos al FAE ac-

tual. Optar por FAE apropiados para el tipo 
de epilepsia y crisis del paciente, así como 
por combinaciones con las que se pueda 
lograr sinergia. 

 • Se evitarán combinaciones en las que el me-
canismo de acción y el perfil de toxicidad 
se solapen; también aquellos que poten-
cialmente puedan agravar las crisis según 
el tipo de epilepsia. 

 • Introducir el nuevo FAE mediante una escala-
da progresiva de dosis. Es necesario conside-
rar que algunas combinaciones de FAE pue-
den desencadenar graves efectos adversos, 
especialmente si la subida de dosis se hace 
demasiado rápido, como es el caso de la adi-
ción de lamotrigina a una pauta con valproi-
co o viceversa (síndrome de Steven-Johnson).

Tabla 4. Pruebas complementarias comunes en pacientes con epilepsia refractaria.

Estudios neurofisiológicos Estudios de neuroimagen Otros estudios*

1. EEG de vigilia y sueño

2. Monitorización prolongada de vídeo-EEG

1. RMN cerebral con protocolo de epilepsia

2. Estudios de medicina nuclear (PET/SPECT)*

1. Estudios genéticos

2. Estudios metabólicos

*Se realizarán en función de la etiología sospechada.

Figura 1. Algoritmo de tratamiento con politerapia 
con FAE. 

1. Asegurarse de dar dosis óptima del FAE de base

2. Añadir 2.º FAE con mecanismo de acción distinto 

3. Evitar combinar FAE con mismo mecanismo de acción

4. Titular el nuevo FAE lento y con cuidado

5. Valorar reducir dosis del 1.er FAE

6. Reemplazar el FAE menos efectivo si la respuesta es mala 
para intentar biterapia

7. Si fracaso, añadir un 3.er FAE con distinto mecanismo de 
acción

8. Si fracaso, plantear otras terapias 
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 • Se mantendrá el número mínimo de FAE 
en combinación con los que se consiga el 
objetivo terapéutico. En general, no se re-
comienda asociar más de tres FAE, dado el 
aumento de toxicidad junto al escaso au-
mento de eficacia en la mayoría de los ca-
sos. En ocasiones, la frecuencia de las crisis 
mejora cuando se reduce el número de FAE 
en politerapia.

 • Valorar la retirada del FAE que tanto el pro-
fesional como la familia consideren menos 
efectivo.

 • Se recomienda mantener la dosis terapéuti-
ca del FAE en retirada hasta alcanzar la dosis 
de mantenimiento del nuevo FAE; posterior-
mente, retirar lentamente. El objetivo es 
evitar la exacerbación de las crisis/estatus 
epiléptico durante el cambio de FAE. En caso 
de que el FAE previo haya ocasionado efec-
tos adversos, su retirada podrá hacerse más 
rápidamente. 

 • Intentar simplificar pautas y posología para 
conseguir una cumplimentación óptima. 

5.2. Cannabidiol

El cannabidiol es un componente del cannabis 
que ha demostrado eficacia para el tratamien-
to de pacientes con síndromes de Dravet y de 
Lennox-Gastaut, por lo que está aprobado 
para estas indicaciones en > 2 años. Su efecto 
inhibidor sobre enzimas hepáticos encargados 
del metabolismo de otros FAE hace recomen-
dable una monitorización más estrecha de los 
niveles séricos de estos, así como de la función 
hepática. Algunos de sus efectos adversos son 
diarrea, fatiga, somnolencia y cambios en el 
apetito. 

5.3. Dieta cetogénica 

La dieta cetogénica es aquella que contiene 
una alta proporción en lípidos, es adecuada 
en proteínas y baja en hidratos de carbono, 
con el objetivo de provocar cambios metabó-
licos relacionados con el ayuno (cambios en 
la producción de cuerpos cetónicos, insulina, 
glucosa, glucógeno y ácidos grasos libres). Se 
desconoce cuál de estos cambios metabólicos 
es el responsable de la disminución del núme-
ro de crisis, probablemente tratándose de un 
mecanismo multifactorial.

Se considera de primera línea de tratamiento 
en la epilepsia secundaria al déficit del trans-
portador de glucosa cerebral (GLUT-1) y se debe 
considerar en encefalopatías epilépticas junto 
con fármacos de base como terapia comple-
mentaria cuando han fallado al menos dos 
FAE. Previo a su inicio se han de descartar la 
presencia de algunas enfermedades metabóli-
cas, como la deficiencia de piruvato carboxilasa 
o los trastornos de la cetogénesis, entre otros.

5.4. Inmunoterapia

Algunos síndromes epilépticos pueden in-
cluir mecanismos inmunes en su etiopato-
genia y, por tanto, responder a tratamientos 
inmunomoduladores como la corticoterapia 
o las inmunoglobulinas. Existe escasa eviden-
cia procedente de estudios observacionales 
para el uso de este tratamiento en síndromes 
como la encefalitis de Rasmussen, el síndro-
me de Landau-Kleffner y el estatus epilép-
tico eléctrico durante el sueño. En cambio, 
para el tratamiento del síndrome de West 
hay evidencia de la efectividad de la ACTH 
o la prednisolona como medidas de primera 
línea. En general, el empleo de estas terapias 
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se restringe a pacientes seleccionados, con 
epilepsia que no ha respondido a otras líneas 
de tratamiento. 

5.5. Cirugía de la epilepsia 

Debe considerarse, independientemente de la 
edad, en pacientes con crisis persistentes con 
gran impacto sobre su vida y que interfieran 
significativamente en su desarrollo cognitivo 
y psicosocial. Se ha de evaluar si el paciente 
es candidato para este tratamiento, tratando 
de identificar mediante exploraciones com-
plementarias el área epileptógena y la zona a 
intervenir de manera segura. El procedimiento 
dependerá del tipo y la localización de las crisis.

 • Cirugía resectiva: variará según se trate de 
una afectación focal (lesionectomía, lobec-
tomía) o afecte de manera difusa a un he-
misferio (hemisferectomía). 

 • Callosotomía: sobre todo para crisis atóni-
cas en encefalopatías epilépticas. 

 • Estimulación del nervio vago: se trata de un 
tratamiento neuromodulador cuyo mecanis-
mo de acción no se conoce con exactitud. Se 
considera en pacientes refractarios al trata-
miento FAE y a la dieta cetogénica y que no 
son candidatos para cirugía resectiva o que 
tras esta no se ha logrado la mejoría esperada. 

6. COMORBILIDAD, COMPLICACIONES  
Y PRONÓSTICO EN EPILEPSIA REFRACTARIA

Los pacientes con epilepsia, y especialmente 
aquellos con epilepsia refractaria, tienen una 
incidencia mayor de ciertas patologías con res-
pecto a la población general (Tabla 5). Además 

de la propia patología, también se debe tener 
en cuenta la morbilidad asociada al uso de 
múltiples FAE. Por ejemplo, el uso prolongado 
de FAE se ha relacionado con alteraciones del 
metabolismo mineral óseo y con el déficit de 
vitamina D, por lo que debe ser estudiado y 
suplementado si procede en estos pacientes. 

Por otro lado, es frecuente que los pacientes 
con epilepsia refractaria tengan algún tipo 
de alteración en el desarrollo psicomotor, in-
dependientemente de la etiología, simple-
mente atribuido a las crisis repetidas con el 
consecuente daño neuronal y afectación de 
las conducciones neuronales durante el neu-
rodesarrollo. Además, se ha demostrado que 
los pacientes con peor control de las crisis y 
aquellos con crisis generalizadas tienen una 
mayor afectación cognitiva. 

También encontramos en estos pacientes un 
aumento de la incidencia en la patología de 
tipo psiquiátrica y conductual, con una mayor 
tasa de TDAH, trastornos del espectro autista, 
ansiedad y depresión. 

En cuanto a las complicaciones, debemos tener 
en cuenta en estos pacientes la elevada tasa de 
accidentes y traumatismos (caídas, fracturas, 

Tabla 5. Patologías médicas con aumento significati-
vo de la incidencia en pacientes epilépticos.

1. Patología 
musculoesquelética

2. Alteraciones 
gastrointestinales

3. Patología respiratoria
4. Dolor crónico
5. Accidentes 

cerebrovasculares
6. Migraña
7. Neoplasias

8. Patología reumática 
(artritis)

9. Obesidad
10. Diabetes
11. Infecciones
12. Fracturas 
13. Alergia
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traumatismos craneoencefálicos, etc.) con res-
pecto a la población general, así como una ma-
yor incidencia de complicaciones respiratorias 
(infecciones, aspiración, patología restrictiva 
por alteración neuromuscular, etc.) y digestivas 
(disfagia, vómitos, estreñimiento, etc.), que se 
deben tener en cuenta durante el seguimiento. 

Tanto por la propia enfermedad como por la co-
morbilidad asociada, los pacientes con epilepsia 
farmacorresistente tienen un riesgo de muerte 
prematura superior al resto de la población, y 
es mayor en pacientes con epilepsia sintomá-
tica. En estos pacientes, el riesgo anual de fa-
llecimiento se estima en torno a 4 veces mayor 
que en pacientes sin epilepsia. Las causas de la 
muerte pueden ser debidas propiamente a la 
epilepsia: estatus epiléptico, traumatismos o 
muerte súbita e inesperada en epilepsia (SUDEP, 
por sus siglas en inglés); o debida a complicacio-
nes derivadas de la situación neurológica del pa-
ciente (patología respiratoria, infecciones, etc.)

La SUDEP se define como una muerte repen-
tina, no esperada, atraumática, no debida a 
ahogamiento, presenciada o no presenciada, 
en un paciente epiléptico, en la que el estudio 
post mortem no muestra causa anatómica ni 
tóxica de la muerte. El mayor factor de riesgo 
es la presencia de crisis generalizadas tónico-
clónicas, y es más frecuente en pacientes con 
epilepsia refractaria (2-10/1000 pacientes/año 
frente a 1-2/1000 pacientes/año en el resto de 
pacientes epilépticos). 
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Valoración del paciente con una primera crisis
Juan José García Peñas(1), Gemma Aznar Laín(2)

(1) Unidad de Epilepsia. Sección de Neuropediatría. Hospital Infantil Universitario Niño Jesús. Madrid
(2) Unidad de Epilepsia. Sección de Neuropediatría. Servicio de Pediatría. Hospital del Mar. Barcelona

García Peñas JJ, Aznar Laín G. Valoración del paciente con una primera crisis. Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:449-457.

1. INTRODUCCIÓN

1.1. Conceptos generales

Debemos conocer una serie de conceptos fun-
damentales para comprender la semiología de 
los fenómenos paroxísticos en el niño, inclu-
yendo los siguientes:

 • Fenómeno paroxístico: presentación brusca 
de una modificación en el estado de norma-
lidad o anormalidad aparente del individuo, 
que puede afectar a la actividad motora, el 
control postural, la actividad sensitivo-sen-
sorial, el nivel de conciencia, las funciones 
superiores o el patrón de sueño.

 • Crisis cerebral: fenómeno paroxístico transi-
torio de tipo motor, sensitivo, sensorial, au-
tonómico o psíquico, que se origina como 
resultado de una disfunción cerebral súbita 
y transitoria.

 – Crisis cerebral epiléptica: crisis que resul-
ta de una descarga de actividad neuronal 
excesiva y síncrona del cerebro. Puede ser 
ocasional o recurrente en el tiempo.

 – Crisis cerebral no epiléptica: crisis cere-
bral que no está desencadenada por una 

descarga neuronal anormal y excesiva de 
una población neuronal, sino que recono-
ce en su origen fenómenos de producción 
distintos al epiléptico (anoxia, trastorno 
del sueño, etc.).

 • Epilepsia: la Liga Internacional contra la Epi-
lepsia (ILAE, por sus siglas en inglés) realiza 
una definición operativa de epilepsia cuan-
do se cumple uno de los siguientes criterios: 

 – Ocurrencia de al menos dos crisis no 
provocadas, separadas más de 24 horas 
entre sí.

 – Una única crisis no provocada que pre-
sente un riesgo de recurrencia igual o 
superior al 60%.

 – Ante el diagnóstico de un síndrome epi-
léptico, bien definido por la clínica y el 
electroencefalograma (EEG), tras una 
primera crisis no provocada.

1.2. Epidemiología

El 15% de los niños < 15 años van a padecer 
trastornos paroxísticos en algún momento 
de su vida. De estos, un 10% son trastornos 
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paroxísticos no epilépticos (TPNE), un 3-4% 
son convulsiones febriles (CF) y un 1-1,5% son 
auténticas crisis epilépticas. Hasta un 50% de 
los casos infantiles con crisis epilépticas van a 
tener una crisis única. 

En la práctica clínica diaria es fundamental 
diferenciar entre crisis provocadas y crisis no 
provocadas. Las crisis provocadas, o crisis sin-
tomáticas agudas, resultan de un estímulo o 
causa aguda bien definida, incluyendo aquí: 
fiebre, trastornos del equilibrio hidroelectrolí-
tico, hipoglucemia, infecciones del sistema ner-
vioso central (SNC), crisis parainfecciosas (por 
ejemplo, convulsiones asociadas a gastroente-
ritis aguda), fármacos, tóxicos o traumatismo 
craneal, entre otras. Este tipo de crisis son las 
más frecuentes. Las crisis no provocadas son 
aquellas que no se relacionan con la presencia 
de un precipitante inmediato o agudo (o bien 
este se ha producido más allá del intervalo 
requerido para una crisis aguda sintomática), 
tienen una base epileptógena y presentan un 
alto riesgo de recurrencia y un potencial desa-
rrollo evolutivo de epilepsia. En este último gru-
po se incluyen las crisis remotas sintomáticas 
(relacionadas con una lesión cerebral previa), 
las crisis asociadas a un síndrome epiléptico 
(con o sin base genética definida) y las crisis 
no provocadas de etiología desconocida (crip-
togénicas).

La incidencia de una primera crisis no provoca-
da en niños es de 89-134 nuevos casos anuales 
por cada 100 000 niños < 14 años. La incidencia 
de epilepsia en niños es de 45 nuevos casos 
anuales por cada 100 000 niños < 10 años y de 
113 nuevos casos anuales por cada 100 000 ni-
ños en el grupo de < 1 año. La prevalencia de la 
epilepsia en niños es de 3,5-11 casos por cada 
1000 niños < 14 años.

2. MANIFESTACIONES CLÍNICAS

Una primera crisis puede tener cualquiera de las 
semiologías que están descritas actualmente 
en la nueva clasificación de tipos de crisis de la 
ILAE, del año 2017. Las crisis se clasifican según 
su inicio: focal (es el tipo de crisis más frecuente 
cuando se trata de crisis no provocadas), gene-
ralizada o bien de inicio desconocido. Y dentro 
de estos tres grupos se puede precisar mejor la 
tipología de esa crisis en función de sus carac-
terísticas semiológicas (Figura 1). En general, las 
semiologías tipo ausencia, crisis mioclónica o 
espasmo epiléptico son muy poco frecuentes 
como manifestación de una primera crisis, dado 
que, cuando estos pacientes consultan, ya han 
presentado crisis previas que no se han recono-
cido como tales o bien han pasado inadvertidas. 

Además, es importante destacar que hasta 
en un 38% de los casos pediátricos, según un 
estudio de Hamiwka et al. (2007), no se trata 
de una primera crisis, sino que el paciente ha 
experimentado al menos un episodio previo, 
que no ha sido reconocido como comicial por 
los padres, los cuidadores o los pediatras.

La anamnesis minuciosa y bien estructurada 
permite definir correctamente la naturaleza 
epiléptica o no epiléptica del fenómeno paro-
xístico en la gran mayoría de los niños. En la 
actualidad, la posibilidad de contar con vídeos 
caseros, grabados con dispositivos móviles por 
los padres o cuidadores, ha supuesto un gran 
avance para perfilar mejor la semiología de los 
episodios paroxísticos. 

2.1. Datos de la anamnesis

Se interrogará a las personas que presenciaron 
las crisis y al propio niño, si este es capaz de 
contar sus vivencias o de recordarlas. Se ten-
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drán en cuenta diversos factores antes de la 
crisis, durante la misma y después de esta, in-
cluyendo posibles precipitantes o agravantes, 
relación del episodio con el ciclo vigilia-sueño, 
fenomenología previa a la crisis (pródromos o 
auras), inicio de la crisis (de forma brusca o gra-
dual), nivel de conciencia y reactividad duran-
te la crisis, descripción con palabras sencillas y 
cotidianas de la fenomenología crítica (sínto-
mas motores, sensitivos, sensoriales, psíquicos, 
fonatorios, autonómicos, automatismos, etc.), 
descripción de las anomalías asociadas al fe-
nómeno crítico (coloración de piel y mucosas, 
sialorrea, incontinencia de esfínteres, pupilas, 
movimientos oculares, frecuencia cardiaca, 
respiración, síntomas digestivos, etc.), dura-
ción del episodio crítico, y datos de la poscrisis 
(recuperación espontánea o bien cambios pos-

críticos, como somnolencia, cefalea, vómitos o 
déficits focales).

Se valorarán los antecedentes personales del 
paciente, incluyendo factores prenatales, peri-
natales y posnatales desfavorables o de riesgo 
para el desarrollo de epilepsia, datos del desa-
rrollo psicomotor, valoración de episodios pa-
roxísticos previos, posibles precipitantes de las 
crisis (traumatismo craneal previo, ingesta de 
fármacos o posibles tóxicos, proceso infeccioso 
previo o concomitante, fiebre, antecedente de 
enfermedad sistémica aguda o crónica, etc.).

Se detallarán los antecedentes familiares, in-
cluyendo epilepsia, CF, enfermedades degene-
rativas del SNC, metabolopatías congénitas y 
trastornos del neurodesarrollo.

Figura 1. Clasificación de las crisis epilépticas según la ILAE.

Inicio focal Inicio generalizado  Inicio desconocido 

Consciente / Afectación
de la consciencia 

Inicio motor 
Tónico-clónica 
Espasmos epilépticos 

Inicio no motor 
Conductual 
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Tónica 
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Mioclónica-tónica 
Mioclónica-atónica 
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Inicio no motor 
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Mioclonías palpebrales 
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2.2. Datos de la exploración física

Se realizará una exploración pediátrica general 
y una exploración neurológica reglada y espe-
cífica según la edad (neonatal, lactante, niño 
mayor). La exploración general valorará datos 
como somatometría, temperatura, constantes 
vitales, estado general, nivel de nutrición y de-
sarrollo, lesiones cutáneas (discromías, exan-
temas), soplos, visceromegalias, dismorfias, 
signos malformativos menores, deformidades 
esqueléticas, signos de trauma externo y sig-
nos meníngeos. La exploración neurológica se 
dirigirá a valorar nivel de conciencia y reactivi-
dad, posibles alteraciones del neurodesarrollo, 
potencial focalidad neurológica y posibles sig-
nos de hipertensión intracraneal.

3. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Las pruebas complementarias tienen un valor 
limitado y no deben nunca reemplazar a la 
historia clínica. Es importante considerar que 
un uso indiscriminado y no protocolizado de 
las mismas puede confundir más que ayudar 
al diagnóstico. 

Las pruebas complementarias se orientarán en 
virtud de la anamnesis y la exploración física. 
La gran mayoría de los TPNE y las CF simples 
pueden valorarse correctamente con una his-
toria clínica detallada y no suele ser necesario 
realizar exploraciones complementarias.

3.1. Electroencefalograma (EEG)

Es la prueba fundamental para el estudio de los 
episodios paroxísticos. Aporta información bá-
sica sobre el tipo de crisis, el tipo de epilepsia e 
incluso sobre el tipo de síndrome epiléptico. Sin 

embargo, un EEG patológico intercrítico no es 
sinónimo de epilepsia y, por otra parte, existen 
pacientes epilépticos que pueden tener EEG 
normales en las fases iniciales del proceso. El 
EEG intercrítico se utiliza para apoyar, ratificar 
y matizar el posible diagnóstico realizado en 
virtud de la descripción clínica del fenómeno 
paroxístico. El EEG ictal ratifica el origen epi-
léptico de la crisis observada. Muchas veces, 
ante la sospecha de que se trate de crisis epi-
lépticas en niños con EEG normales, se deben 
realizar EEG con maniobras de provocación o 
activación (hiperventilación para las ausencias, 
estimulación luminosa intermitente para las 
crisis mioclónicas y fotosensibles, privación de 
sueño para las crisis focales, trazados de sueño 
para los fenómenos paroxísticos relacionados 
con el ciclo vigilia-sueño) y, a veces, se requieren 
estudios de monitorización vídeo-EEG prolon-
gada en la Unidad de Epilepsia para casos de di-
fícil diagnóstico diferencial con TPNE y posibles 
seudocrisis o crisis psicógenas no epilépticas.

3.2. Estudios de neuroimagen

Siguen siendo uno de los pilares fundamen-
tales para definir la etiología de los fenóme-
nos paroxísticos epilépticos en el niño. Están 
indicados habitualmente en casos de crisis 
neonatales, presencia de anomalías en la ex-
ploración neurológica, coexistencia de retraso 
psicomotor o semiología de trastorno del es-
pectro autista, crisis focales, déficit neurológico 
en la poscrisis, estatus epiléptico (EE) convul-
sivo, focalidad evidente en el EEG y casos con 
CF compleja (EE convulsivo febril, crisis febril 
focal con déficit neurológico poscrítico). No es-
tán indicados tras una primera valoración en 
casos con clínica compatible con TPNE o en CF 
simples. La prueba más rentable es la resonan-
cia magnética cerebral (RMC). La tomografía 
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axial computarizada (TAC) craneal se reserva 
generalmente para estudios de neuroimagen 
urgentes. La ecografía cerebral puede ser una 
prueba útil de cribado en niños con fontanela 
anterior permeable.

3.3. Otras pruebas complementarias

Serán orientadas en virtud de la fenomenología 
crítica, los hallazgos del examen neurológico, 
la coexistencia de otras alteraciones generales 
o neurológicas, las anomalías existentes en el 
EEG y los posibles hallazgos patológicos de 
neuroimagen. Se valorará, según la evolución 
natural de cada caso, la realización de punción 
lumbar con estudio citoquímico de líquido ce-
falorraquídeo (LCR), estudios de metabolismo 
intermediario (suero, orina y LCR), despistaje 
de enfermedades infecciosas (suero y LCR), 
estudios genéticos y realización de biopsias 
tisulares (músculo, piel).

4. CLAVES DIAGNÓSTICAS

Se debe realizar un esquema de valoración 
protocolizada que oriente sobre la potencial 
gravedad del episodio, permita definir el tipo 
de evento paroxístico, ayude a orientar nues-
tras pesquisas diagnósticas y nos capacite para 
emitir un pronóstico sobre la posible evolución 
natural inicial del caso.

4.1. Repercusión funcional del episodio 
paroxístico

Lo primero es valorar la repercusión general del 
evento paroxístico agudo sobre las constantes 
vitales y el medio interno. Debemos, ante todo, 
asegurar la normalidad de dichas constantes. 
Hay que descartar la presencia de una enfer-

medad neurológica aguda potencialmente 
grave (infección del SNC, trauma craneal, in-
toxicación, etc.). Se debe investigar y excluir 
la presencia de trastornos potencialmente 
tratables tras una primera valoración médica 
(hipoglucemia, desequilibrio hidroelectrolítico, 
infección aguda, etc.).

4.2. Definición del tipo de episodio paroxístico

Tenemos que diferenciar entre una posible cri-
sis epiléptica y un TPNE. Por ello, el diagnóstico 
diferencial se nos planteará principalmente con 
las siguientes entidades: 

 • Síncope. Definido como un episodio transi-
torio de pérdida de conciencia que general-
mente causa una caída. El síncope suele ir 
precedido de sensación de pródromos como 
mareo, palidez facial y sudoración, antes de 
la pérdida de conocimiento. Su inicio es rá-
pido y su recuperación también, sin periodo 
poscrítico, a diferencia de las crisis.

 • Espasmos del sollozo. Pausa respiratoria in-
voluntaria del niño precipitada por un en-
fado, por miedo o por una contusión leve, 
que conlleva una pérdida de conocimiento 
transitoria, muchas veces acompañada de 
una hipotonía o hipertonía generalizada. 
Frecuente entre los 6-18 meses de edad. No 
presentan periodo posictal y en la anamne-
sis existe siempre un factor precipitante. 
Pueden presentar incontinencia urinaria 
durante el evento.

 • Reflujo gastroesofágico. Durante el episo-
dio el niño puede adoptar una postura con 
rigidez en extensión del tronco y cuello que 
puede semejar una crisis. Es más frecuente 
en lactantes y está relacionado con las to-
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mas. Al tratar el reflujo, desaparecen los 
eventos.

 • Comportamiento autoestimulador gratifi-
cante. Flexión rítmica de cadera y movimien-
tos pélvicos, acompañados en general de 
una postura distónica del cuello, la espalda 
y las extremidades inferiores. Suele ir acom-
pañado de sudoración. Es más frecuente en 
niñas pequeñas < 2 años y cede cuando el 
cuidador interrumpe el movimiento.

 • Episodios de mirada fija (ensimismamien-
tos). Estos episodios difieren de las crisis de 
ausencia, pues el niño es capaz de responder 
a los estímulos. 

 • Trastornos del movimiento. Principalmen-
te los tics, que son movimientos repentinos, 
involuntarios y breves que, a diferencia de 
las crisis, pueden ser parcialmente contro-
lados por el niño. Se incluyen aquí también 
estereotipias, mioclonías no epilépticas, 
distonías, corea, atetosis, temblor y disqui-
nesias. Todos ellos, a pesar de ser paroxísti-
cos, no asocian pérdida de conciencia.

 • Eventos psicogénicos no epilépticos. Se 
incluyen aquí rabietas, ataques de pánico, 
crisis de rabia psicopática, crisis histéricas, 
crisis psicogénicas no epilépticas y episodios 
de hiperventilación, como los más frecuen-
tes. A menudo existe un factor psicogénico 
que los precipita, suelen presentarse cuando 
el niño tiene audiencia y, en ocasiones, es 
posible sugestionar al niño para desenca-
denar o inducir los eventos. 

 • Eventos motores paroxísticos no epilépti-
cos durante el sueño. Se trata principalmen-
te de las parasomnias (terrores nocturnos, 

pesadillas, somniloquia, sonambulismo) y 
de los trastornos del movimiento relacio-
nados con el sueño (síndrome de piernas 
inquietas, movimientos periódicos, bruxis-
mo). Estos últimos tiene una semiología 
clínica bastante característica que los dife-
rencia más claramente de las crisis. Las pa-
rasomnias, a diferencia de las crisis durante 
el sueño, pueden presentar una semiología 
distinta de una vez a otra y el niño presenta 
generalmente solo una o dos durante una 
noche. 

 • Migrañas. Se incluyen aquí principalmente 
la migraña hemipléjica y los equivalentes 
migrañosos (síndrome de vómitos cíclicos, 
vértigo paroxístico benigno y tortícolis pa-
roxístico benigno). Todos estos trastornos no 
asocian pérdida de conciencia.

 • Patrón respiratorio irregular. La respiración 
periódica casi nunca es una verdadera crisis, 
a no ser que asocie desviación de la mirada, 
movimientos tónicos o taquicardia. Es más 
frecuente en recién nacidos, principalmente 
entre los prematuros.

Todos estos TPNE no tendrán traducción ictal 
electroencefalográfica. Por otra parte, es im-
portante valorar si existen criterios definidores 
de CF y hay que diferenciar, además, entre una 
crisis provocada y una crisis no provocada.

4.3. Orientación diagnóstica inicial

Como ya hemos comentado en el apartado 
previo de pruebas complementarias, debe-
mos orientar el estudio neurológico inicial en 
virtud de la sospecha de categoría diagnóstica 
(TPNE, crisis provocada o crisis no provocada) 
(Figura 2). 
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4.4. Valoración pronóstica inicial

En virtud de los hallazgos semiológicos de la 
crisis, los datos de la anamnesis, la exploración 
física y los hallazgos del EEG, se valorarán unos 
factores de riesgo de recurrencia inicial de crisis 
y la posibilidad de que nos encontremos ante 
el debut de una auténtica epilepsia.

5. TRATAMIENTO

Antes de tomar la decisión de tratar de forma 
crónica con fármacos antiepilépticos (FAE) a un 
niño con episodios paroxísticos, lo primero es 
confirmar si el evento que ha sufrido es real-
mente una crisis epiléptica no provocada y si 
se trata en verdad de la primera crisis y no ha 
habido crisis previas. 

El análisis de los potenciales factores de riesgo 
de recurrencia tras una primera crisis no pro-

vocada nos va a permitir definir mejor un po-
tencial diagnóstico de epilepsia y valorar ade-
cuadamente si hay que iniciar un tratamiento 
crónico con FAE.

5.1. Factores de riesgo de recurrencia  
tras una primera crisis no provocada

Las cifras de recurrencia tras una primera crisis 
no provocada oscilan entre un 23% y un 96% a 
los 2 años (media: 40%), dependiendo de si se 
consideran estudios prospectivos o retrospec-
tivos, de los criterios diagnósticos de epilepsia 
que se aplican, de la población estudiada (solo 
niños o bien niños y adultos), de las edades 
pediátricas que se analizan, de los factores de 
riesgo que se consideran y del tiempo de evo-
lución tras la primera crisis. El máximo riesgo 
de recurrencia se da en el primer año y, sobre 
todo, en los primeros 6 meses tras la primera 
crisis. Un 53-70% de las crisis recurren en los 
6 primeros meses, un 70-77% lo hacen en los 

Figura 2. Valoración diagnóstica de un primer episodio paroxístico en el niño.
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primeros 12 meses y un 88-90% en los prime-
ros 24 meses. Es importante saber que, res-
pecto a la recurrencia, no existen diferencias 
si el paciente experimenta una única crisis o 
una serie de crisis en menos de 24 horas o si 
ese primer episodio fue un EE convulsivo o no 
convulsivo.

5.1.1. Principales factores de riesgo  
tras una primera crisis

 • Evidencia de un EEG anormal. La presencia 
de un EEG alterado, con claras anomalías 
epileptiformes, y sobre todo si estas ano-
malías son focales, es el factor de riesgo de 
recurrencia más importante y con el que 
están de acuerdo todos los autores.

 • Edad. Los niños de edad < 3 años (sobre 
todo < 1 año) tienen el mayor riesgo de 
recurrencia de crisis.

 • Tipo de crisis. Los espasmos epilépticos, 
las ausencias, las crisis mioclónicas y las 
crisis focales con alteración de conciencia 
tienen la mayor tasa de recurrencia. Ade-
más, en la mayoría de los casos, realizando 
una anamnesis dirigida, es muy probable 
que el paciente ya haya tenido alguna crisis 
previa, que los padres o cuidadores no han 
reconocido como crisis epiléptica. En este 
caso ya no se trataría de una primera crisis, 
sino de una epilepsia infradiagnosticada.

 • Antecedentes personales de etiología sin-
tomática remota. Por ejemplo, un insulto 
cerebral perinatal o una malformación del 
desarrollo cortical. Es un factor de riesgo ele-
vado de recurrencia, sobre todo si se asocian 
además anomalías epileptiformes en el EEG. 

En este último caso, el riesgo de recurrencia 
es similar al que se tiene tras haber presen-
tado una segunda crisis, es decir, ≥ 70%.

 • Primera crisis en sueño. Es un factor muy 
discutido; algunos autores refieren que si 
esa primera crisis ocurre durante el sueño, 
el riesgo de recurrencia se eleva hasta el 75% 
a los 2 años, pero otros autores no lo consi-
deran como un factor de riesgo específico.

5.2. Considerando la decisión de tratar  
con medicación antiepiléptica

Tras definir el tipo de crisis y síndrome epilép-
tico, y tras analizar los factores de riesgo de 
recurrencia tras una primera crisis, realizare-
mos un balance entre los beneficios de tratar 
con FAE (disminuir los riesgos de una segunda 
crisis y las consecuencias derivadas de esta) 
y los inconvenientes derivados de los propios 
FAE (afectación cognitivo-conductual, somno-
lencia, anorexia, náuseas, vómitos, dolor ab-
dominal, toxicidad hepática y rash cutáneo, 
entre los efectos secundarios más frecuen-
tes). Varios autores consideran que esa deci-
sión debe tomarse de forma individualizada 
y consensuada con la familia, basándose en 
factores clínicos, legales y socioculturales. Es 
importante saber que el inicio precoz del tra-
tamiento con FAE, tras una primera crisis, re-
duce el riesgo de recurrencia de una segunda 
crisis, pero no previene el desarrollo evolutivo 
de epilepsia. 

Como norma general, se considera que, si el 
niño tiene un desarrollo psicomotor normal, 
una exploración neurológica sin alteraciones, 
un EEG normal y una RMC sin anomalías rese-
ñables, se puede diferir inicialmente el trata-
miento con FAE.
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Alarcón Martínez H, Domínguez Carral J. Tratamientos anticrisis epilépticas: vigilancia y controles.  
Protoc diagn ter pediatr. 2022;1:459-466.

1. INSTAURACIÓN DE TRATAMIENTO 
ANTIEPILÉPTICO

El objetivo de instaurar un tratamiento antiepi-
léptico es evitar o minimizar los efectos cogni-
tivos y psicosociales derivados de las crisis, de 
las descargas epilépticas interictales y de los 
estatus epilépticos. En un porcentaje importan-
te de los casos, el tratamiento antiepiléptico 
será un tratamiento crónico, incluso de por 
vida, por lo que debemos elegir el más eficaz 
y mejor tolerado. Algunos de los factores más 
importantes para tener en cuenta a la hora de 
hacer esta elección son:

1.1. Factores dependientes de la epilepsia

 • Etiología: en algunas epilepsias de origen 
genético, elegiremos el fármaco antiepi-
léptico según su mecanismo de acción (Ta-
bla 1) y la fisiopatología de esa epilepsia (por 
ejemplo, los bloqueantes de canales de so-
dio son de elección en caso de mutaciones 
tipo ganancia de función en subunidades de 
canales de sodio o potasio [SCN2A, SCN8A, 
KCNQ2, KCNQ3, KCNT1…]), mientras que es-
tán contraindicados en caso de mutaciones 

tipo pérdida de función, como las ocurridas 
en el síndrome de Dravet; en epilepsias es-
tructurales debemos valorar las opciones 
quirúrgicas de forma precoz; o en algunas 
epilepsias de origen metabólico podemos 
ofrecer tratamientos específicos no farma-
cológicos (dieta cetogénica en caso de déficit 
de transportador de glucosa cerebral, vita-
minas en epilepsias vitaminosensibles, etc.).

 • Síndrome epiléptico: una correcta caracte-
rización del síndrome epiléptico nos per-
mitirá elegir el tratamiento más adecuado, 
o incluso evitar instaurar un tratamiento 
innecesario en algunas formas de epilepsia 
dependientes de la edad. 

 • Tipo de crisis: incluso cuando no podamos 
profundizar más en la clasificación de la epi-
lepsia, debemos hacer una elección adecua-
da del tratamiento antiepiléptico basándo-
nos en el tipo de crisis (focal o generalizada, 
motora o no motora...). La Tabla 2 recoge las 
recomendaciones terapéuticas según el tipo 
de crisis y para los síndromes epilépticos en 
los que hay más consenso. En caso de crisis 
focales, debemos además tener en cuenta 
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que podría tratarse de una epilepsia estruc-
tural, por lo que, una vez ensayados dos fár-
macos anticrisis epilépticas (FACE) de forma 
correcta, debemos considerar que estamos 
ante una epilepsia farmacorresistente y de-
rivar al paciente a una unidad de epilepsia 
especializada donde poder realizar una eva-
luación prequirúrgica.

1.2. Factores dependientes del paciente

 • Sexo: en función del sexo deberemos limi-
tar el uso de algunos fármacos a partir de la 
adolescencia o la edad reproductiva, como 

es el caso del ácido valproico en niñas, ya 
que puede provocar ovario poliquístico y es 
teratogénico.

 • Edad: la edad puede determinar el número 
de tomas diarias necesarias para tener nive-
les estables de un fármaco o para mejorar 
la adherencia terapéutica, así como la forma 
de presentación más adecuada para el pa-
ciente ( jarabe vs. comprimidos). 

 • Perfil neuropsicológico y neuropsiquiátrico: 
conocer el perfil de efectos adversos cogni-

Tabla 1. Mecanismos de acción de los fármacos antiepilépticos.

FAE Siglas Bloqueo 
canal Na+

Bloqueo 
canal Ca+

Apertura 
canal K+

Agonismo 
gabaérgico

Inhibición 
glutamato

Mediación 
SV2A

Brivarecetam BRV +++
Cannabidiol CBD ++
Carbamacepina CBZ +++ +
Clobazam CLB +++
Clonazepam CNZ +++
Eslicarbazepina ESL +++
Estiripentol STP ++
Etosuximida ESM +++
Fenitoína PHT +++ +
Fenobarbital PB + +++ +
Lacosamida LCM +++
Lamotrigina LTG +++ +
Levetiracetam LEV + + + + +++
Oxcarbacepina OXC +++ + +
Perampanel PER +++
Rufinamida RFM +++
Sultiamea STM
Topiramato TPM ++ ++ ++ ++
Valproato VPA + + ++ +
Vigabatrina VGB +++
Zonisamida ZNS ++ ++

+++: acción principal; ++ acción probable; +: posible acción 
a: se postula que actúa inhibiendo la anhidrasa carbónica.
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tivo-conductuales de los distintos fármacos 
nos ayudará a elegir el más apropiado en 
función de las características del paciente.

1.3. Factores dependientes del fármaco

 • Mecanismo de acción: entender bien el 
mecanismo de acción de los FACE cobra es-
pecial importancia en la actualidad, ya que 

podemos conocer la alteración genética res-
ponsable de algunas epilepsias y, por tanto, 
elegir el tratamiento más adecuado según 
su fisiopatología. Por otra parte, en caso de 
necesitar una bi- o politerapia, utilizar FACE 
con distinto mecanismo de acción nos pue-
de ayudar a potenciar la eficacia y minimizar 
la toxicidad. La Tabla 1 muestra el mecanis-
mo de acción de los distintos FACE.

Tabla 2. Tratamiento recomendado según tipo de crisis o síndrome epiléptico.

Tipo de crisis FAE de elección 2.ª opción Contraindicados

Crisis de inicio focal OXC, LTG, LEV, CBZ  VPA, ZNS, TPM, 
Valorar cirugía si 
farmacorrefractaria

Crisis generalizadas tónico-clónicas VPA, LTG, LEV TPM, ZNS, CBZ, OXC,

Ausencias VPA, ESM, LTG TPM, ZNS, CLB, LEV CBZ, OXC, PHT, PB, VGB

Crisis mioclónicas VPA, LEV, TPM, LTG* CLN, CLB, ZNS, PB PHT, CBZ, OXC, LCM, VGB

Crisis tónicas VPA, LTG TPM, RFM, LEV, BZD CBZ, OXC, VGB

Crisis atónicas ZNS, VPA, TPM, LTG CNZ, CLB, RFM PHT, CBZ, OXC, VGB

Espasmos epilépticos VGB ZNS, TPM, VPA, OXC, CBZ, LCM

Síndrome epiléptico FAE de elección 2.ª opción Contraindicados

Epilepsia ausencia infantil y juvenil VPA, LTG, ESM CBZ, OXC, PB, PHT, VGB

Epilepsia miclónica juvenil VPA, TPM, LEV CNZ, ZNS CBZ, GBP, LTG, OXC, PHT, VGB

Síndrome de West ACTH, corticoides
VGB 

VPA, ZNS, TPM, piridoxina, dieta 
cetogénica

Síndrome de Lennox-Gastaut VPA LTG, TPM, CLB, RFM, CBD
Dieta cetogénica
ENV

PHT, PB, dosis altas BZD, CBZ, 
OXC 

Síndrome de Dravet VPA, CLB STP, TPM, dieta cetogénica, CBD,
CLN, LEV, ESM, PB
VNS

Bloqueantes de canal de sodio, 
VGB

Epilepsia edad dependiente con puntas 
centro-temporales 

No tratar VPA, LEV, CLB, LTG Bloqueantes de canal de sodio 
(riesgo EPOCS)

Encefalopatía epiléptica con punta 
onda continua durante el sueño

VPA, LEV, CLB ESM si lesión talámica, 
STM en EPCT atípica 
Corticoides 
Valorar cirugía si lesional

PB, PHT, CBZ, OXC, VGB

ET: esclerosis tuberosa; ENV: estimulador del nervio vago; EPCT: epilepsia parcial con puntas centro-temporales; EPOCS: 
encefalopatía por punta onda continua durante el sueño. 

*La LMT en algunos casos puede empeorar las mioclonias y se recomienda precaución en su uso.
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 • Espectro terapéutico: algunos FACE tienen 
un amplio espectro y serán de elección 
cuando no podamos clasificar el tipo de 
crisis o de epilepsia, mientras que otros 
están contraindicados en determinados 
síndromes epilépticos o pueden agravar 
algunos tipos de crisis, tal como se recoge 
en la Tabla 2.

 • Posología: el tratamiento antiepiléptico se 
inicia con un solo FACE a dosis bajas, con 
aumentos progresivos para evitar fracasos 
debido a efectos adversos evitables, y man-
teniéndolo a las dosis mínimas eficaces en 
rango terapéutico. En la Tabla 3 se indican 
las dosis y el número de tomas diarias de los 
FACE más utilizados. 

 • Efectos adversos: los más frecuentes son las 
dosis dependientes, que suelen presentar-
se al inicio o con los incrementos de dosis, 
se asocian a la titulación rápida o a niveles 
plasmáticos altos y desaparecen con la re-
ducción de la dosis, por lo que raramente 
obligan a la retirada del tratamiento. Por 
otra parte, las reacciones adversas idiosin-
crásicas son impredecibles y pueden ser 
graves (agranulocitosis, síndrome de Ste-
vens-Johnson, necrólisis epidérmica tóxica, 
hepatotoxicidad, síndrome de hipersensibi-
lidad), y los efectos adversos crónicos rara-
mente son graves, pero reducen la calidad 
de vida y a menudo causan el incumplimien-
to terapéutico. En la Tabla 4 se resumen los 
efectos adversos más relevantes de los FACE 
más utilizados. 

 • Interacciones farmacológicas: entre FACE 
y con otros fármacos, muy importantes en 
caso de politerapia o en pacientes con co-
morbilidades. 

2. SEGUIMIENTO EN PACIENTES  
EN TRATAMIENTO CON FÁRMACOS 
ANTIEPILÉPTICOS

El seguimiento de pacientes en tratamiento 
antiepiléptico debe ser individualizado y es 
fundamentalmente clínico, valorando en cada 
revisión la eficacia del tratamiento, los efectos 
adversos y la calidad de vida del niño y su fa-
milia, así como la necesidad de realización de 
pruebas complementarias, entre las que las 
más habituales son los controles analíticos, con 
o sin niveles del FACE, y el registro electroence-
falográfico (EEG). 

Entre las reacciones adversas de algunos de los 
FACE se encuentran las alteraciones analíticas 
(hipertransaminasemia en los de metabolismo 
hepático, hipotiroidismo en VPA, hiponatremia 
en CBZ, OXC y ESL, alteraciones del cociente cal-
cio/creatinina en TPM y ZNS, hipovitaminosis 
D en VPA, CBZ y OXC, trombocitopenia en VPA, 
etc.) por lo que, en función de su perfil de efec-
tos adversos, puede ser útil realizar una analí-
tica general antes del inicio del tratamiento y 
posteriormente de forma periódica. Los niveles 
plasmáticos de los FACE intentan establecer un 
rango farmacológico con mayor probabilidad 
de control de crisis y menor riesgo de toxicidad. 
Su determinación estaría indicada en caso de: 
sospecha de incumplimiento del tratamiento 
o de sobredosificación, en pacientes con situa-
ciones clínicas que puedan alterar la farmaco-
cinética de los FACE (enfermedades hepáticas 
o renales, recién nacido, etc.) o en politerapias 
con riesgo de interacción farmacológica. 

El empeoramiento de la epilepsia depende de 
la evolución de las crisis, de la tolerabilidad del 
fármaco y de la calidad de vida, por lo que no es 
adecuado modificar el tratamiento o cambiar 
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el pronóstico considerando aisladamente la 
evolución del EEG. Sin embargo, existen situa-
ciones en las que resulta útil disponer de un 
control EEG: para confirmar el control de crisis 
en aquellas que pueden pasar desapercibidas 
(espasmos epilépticos, ausencias típicas o 
mioclonías), para caracterizar el tipo de crisis o 
síndrome epiléptico (incluyendo vigilia y sueño 
y, en caso de disponibilidad, registro de crisis 
mediante una monitorización prolongada) o en 
crisis focales para redirigir la interpretación de 
una prueba de imagen. 

3. SUPRESIÓN DEL TRATAMIENTO 
ANTIEPILÉPTICO

La decisión de suspender el tratamiento an-
tiepiléptico en un paciente en remisión debe 
basarse en un análisis de los riesgos y bene-
ficios, teniendo en cuenta que en torno al 
60-70% de los pacientes continúan en remi-
sión tras la supresión de la medicación anti-
epiléptica a los 4 años, que la recurrencia de 
crisis tras la supresión no altera el pronóstico 
a largo plazo y que es posible definir grupos 

Tabla 3. Dosis recomendada y número de tomas diarias de los distintos FAE.

Fármaco Dosis
N.º tomas diariasInicio 

mg/kg/día
Mantenimiento 

mg/kg/día 
Máxima  
mg/día

Brivaracetam 1-2 1-4 200 2
Cannabidiol 2,5-5 10-20 2
Carbamazepina 5-10 10-30 1200 (1600) 2-3
Clobazam 0,1-0,3 0,5-1,5 (2) 30 (40) 2-3
Clonazepam 0,01-0,03 0,1-0,2 4 2-3
Eslicarbazepina 10 10-30 1200 (1600) 1
Estiripentol 20 50 2500 2-3
Etosuximida 10 15-40 1500 2

Fenitoína 5 4-8 (10) 300 2-3

Fenobarbital 5-10 3-7 200 2
Lacosamida 2 5-10 (12) 400 (600a) 2
Lamotriginab 0,2-2 1-15 400 2
Levetiracetam 10-20 30-60 3000 2
Oxcarbacepina 8-10 25-40 2400 2
Perampanel 2 mg/día 2-12 mg/día 16 1
Rufinamida 10 40-60 2400 2
Sultiame 3-5 10-15 600 2-3
Topiramato 0,5-1 5-9 400 2
Valproato 10-15 15-40 (60) 2500 2-3
Vigabatrina 15-30 50-150 3000 2-3
Zonisamida 1-2 6-8 (10) 500 2

(): dosis a valorar en situaciones excepcionales.
a: en monoterapia; b: dosis dependiente del fármaco acompañante, dosis menores en biterapia con VPA; intermedias en 
monoterapia y dosis mayores en caso de uso concomitante de inductores enzimáticos.

www.aeped.es/protocolos


Protocolos • Tratamientos anticrisis epilépticas: vigilancia y controles 

464

©Asociación Española de Pediatría. Prohibida la reproducción de los contenidos sin la autorización correspondiente. 
Protocolos actualizados al año 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/

ISSN 2171-8172

de pacientes de alto y bajo riesgo de recu-
rrencia. Los principales factores de riesgo de 
recurrencia en los niños son: debut después 
de los 4 años y antes de los 3 años, antece-
dentes personales de crisis febriles complejas, 
historia familiar de epilepsia (1.er y 2.º grado), 

la presencia de crisis focales, alta frecuencia 
de crisis antes de la remisión, la existencia 
de un síndrome epiléptico no autolimitado, 
examen neurológico anormal o discapacidad 
intelectual y registro electroencefalográfico 
alterado previo a la supresión del tratamiento. 

Tabla 4. Efectos adversos dosis dependientes de los FAE más utilizados.

FAE
Efectos adversos dosis dependientes

Sistémicos Neurológicos

BRV Náuseas, vómitos, estreñimiento, fatiga Somnolencia, ataxia, irritabilidad

CBD Síntomas gastrointestinales, hipertransaminasemia, 
anorexia

Somnolencia, mareos

CBZ Exantema, hiponatremia, neutropenia, Somnolencia, cefalea, mareo, diplopía, ataxia

CLB / CNZ Aumento de secreciones, estreñimiento Somnolencia, irritabilidad, ataxia, insomnio, depresión 
respiratoria

ESL Hiponatremia, exantema Cefalea, somnolencia, mareo, diplopía, vértigo, ataxia, 
temblor

STP Pérdida de apetito y peso, náuseas, vómitos, Insomnio/somnolencia, ataxia, hipotonía, distonía, 
irritabilidad

ESM Náuseas, vómitos, hipo, leucopenia Somnolencia o insomnio, hiperactividad

PHT Hipertrofia gingival, erupción cutánea Confusión. Disartria, visión doble, ataxia

PB Hepatotoxicidad Deterioro cognitivo, agitación

LCM Náuseas, vómitos, fatiga, aumento intervalo PR Ataxia, mareo, cefalea, diplopía

LEV Anorexia Irritabilidad, cefalea somnolencia, ansiedad, psicosis*

LTG Erupción cutánea, náuseas, Mareo, temblor, diplopía, insomnio

OXC Erupción cutánea, hiponatremia Vértigo, ataxia, diplopía

PER Aumento de peso, fatiga, náuseas, Agresividad, trastorno afectivo

RUF Vómitos, malestar digestivo, somnolencia

STM Taquicardia, leucopenia, Ataxia, parestesias, mareo

TPM Pérdida de peso, nefrolitiasis, hipohidrosis*, glaucoma de 
ángulo cerrado*

Disfasia, parestesias, trastorno afectivo

VGB Reducción periférica del campo visual*, fatiga, síntomas 
gastrointestinales, aumento de peso

Somnolencia, mareo, psicosis*, alteraciones afectivas*

VPA Aumento de peso, alopecia, hepatotoxicidad, 
hipotiroidismo, trombocitopenia

Temblor, mareo

ZNS Náuseas, anorexia, nefrolitiasis, hipohidrosis Ataxia, confusión, depresión, parestesias, psicosis*, 
alteraciones afectivas*

*Suelen precisar que se retire el FAE. 
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Con estos factores se ha confeccionado un nor-
mograma de cálculo de riesgo de recurrencia 
accesible de forma abierta en internet. 

No existe un momento idóneo para la retirada 
del tratamiento antiepiléptico en un paciente 
en remisión, pero hay un consenso creciente de 
que la medicación debe suspenderse cuando 
ha permanecido entre 2 y 4 años sin crisis y que 
el periodo empleado para ello no debe ser pro-
longado (> 9 meses), puesto que los estudios 
disponibles no demuestran beneficio frente a 
las pautas de retirada más cortas.

4. ALTERNATIVAS TERAPÉUTICAS A LOS FACE 
EN LA EPILEPSIA FARMACORRESISTENTE

Con los FACE actuales, el 46% de los pacien-
tes quedan libres de crisis tras el primer fár-
maco, y aproximadamente un 20% más, con 
el 2.º o 3.er fármaco. Alrededor de una cuarta 
parte de los pacientes con epilepsia padecen 
una epilepsia de difícil control, lo que conlleva 
un riesgo de muerte prematura, trastornos del 
neurodesarrollo, traumatismos, alteraciones 
psicosociales y una reducción de su calidad de 
vida.

La comisión de la Liga Internacional Contra 
la Epilepsia (ILAE) define la epilepsia farma-
corresistente como aquella en la cual se ha 
producido el fracaso en dos ensayos de FACE, 
en monoterapia o en combinación, tolerados, 
apropiadamente elegidos y empleados de for-
ma adecuada, para conseguir la ausencia man-
tenida de crisis (ausencia de crisis durante un 
periodo, como mínimo, triple al mayor intervalo 
intercrisis pretratamiento o 12 meses, lo que 
sea mayor). Existe evidencia de que, en caso 
de fracaso de dos FACE, la probabilidad de con-

trol de crisis con fármacos se reduce al 3%. Se 
trata pues de un concepto dinámico que ha de 
hacernos considerar precozmente terapias al-
ternativas a los FACE, como son la cirugía de la 
epilepsia curativa/paliativa, la dieta cetogénica 
y el estimulador del nervio vago.

4.1. Cirugía de la epilepsia

Está indicada en pacientes con epilepsia fo-
cal farmacorresistente con crisis graves y fre-
cuentes. La zona epileptógena se identifica con 
monitorización vídeo-EEG, pruebas de neuroi-
magen y evaluación neuropsicológica. Cuando 
está bien indicada es la única opción curativa 
y puede permitirnos retirar fármacos antiepi-
lépticos, con lo que supone esto en mejora de 
la calidad de vida y disminución del riesgo de 
muerte súbita (SUDEP, por sus siglas en inglés).

4.2. Dieta cetogénica

Se denomina dieta cetogénica (DC) a aquella rica 
en grasa y pobre en carbohidratos, diseñada para 
remedar los cambios bioquímicos asociados con 
el ayuno y conseguir el efecto que este ejerce en 
el control de las crisis epilépticas. Su mecanismo 
de acción no es bien conocido, pero parece que 
a través de diversas acciones directas neuroinhi-
bitorias, los ácidos grasos poliinsaturados, cuya 
disponibilidad se aumenta con la DC, inducen 
la producción de proteínas neuronales desaco-
plantes (UCP), un conjunto que actúa en la so-
brerregulación de los genes del metabolismo 
energético y de la biogénesis mitocondrial. Se 
sospecha que, como resultado de la limitación 
de la glucosa, de un aumento de la fosforilación 
oxidativa y de la reducción del flujo glicolítico, 
se activan los canales de potasio sensibles a ATP 
(KATP) y se hiperpolarizan las neuronas o la glía. 
Se cree que todos estos cambios coordinados son 
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estabilizadores de la función sináptica y aumen-
tan la resistencia a las crisis epilépticas.

Es el tratamiento de elección en la deficiencia 
del transportador de glucosa cerebral (GLUT-1) 
y en la deficiencia de piruvato deshidrogenasa 
(PDH), y además ha demostrado ser eficaz en 
diversos tipos de epilepsias de difícil control, in-
cluyendo síndrome de Lennox- Gastaut, síndro-
me de Dravet, síndrome de Doose, espasmos 
epilépticos o síndrome de West, con mejores 
resultados cuando se indica precozmente.

4.3. Estimulador del nervio vago

Es útil como coadyuvante en epilepsias foca-
les y generalizadas refractarias, cuando no son 
candidatos a cirugía. El dispositivo, que se im-
planta quirúrgicamente, abraza el nervio vago 
izquierdo y produce descargas a una determi-
nada frecuencia e intensidad que se pueden 
programar externamente. Se supone que esta 
estimulación inhibe la sincronización en dis-
tintos núcleos que deben descargar al unísono 
para que la actividad eléctrica cerebral normal 
se convierta en una crisis epiléptica. Estudios 
en algunos tipos de crisis y síndromes epilép-
ticos muestran una reducción media de crisis 
del 50% después de 1-2 años de haber sido im-
plantado. Los efectos secundarios son mínimos 
(ronquera, tos, parestesias...).
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