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RESUMEN

Introduccion: el Sindrome de Dravet es una enfermedad ra-
ra caracterizada por una encefalopatia epiléptica temprana,
severa y generalizada. Esta causado por una mutacion en el
gen SCN1A. De forma relevante, durante el segundo o tercer
ano de vida, se hace evidente un retraso en el desarrollo del
crecimiento, a la vez que suceden desérdenes motores y tras-
tornos de la personalidad.

Objetivo: ofrecer una vision actualizada sobre dicho Sin-
drome, comprendiendo su etiologia, caracteristicas clinicas,
tratamiento y prondéstico, asi como las consideraciones a te-
ner en cuenta a la hora de tratar a estos pacientes en el con-
sultorio odontoldgico.

Material y método: se planteé una estrategia de busqueda
en las bases electronicas de PubMEd, SCOPUS y Cochrane Li-
brary, desde enero de 1978 hasta enero de 2014. Se emplea-
ron las palabras MeSH: epilepsies, myoclonic, Dravet, SMEI,
dentistry y Dravet Syndrome. Estos términos estan interrela-
cionados con los operadores boleanos AND y OR.

Resultados: el Sindrome de Dravet es una enfermedad
epiléptica catastréfica que cursa con un estancamiento del
desarrollo —que comienza en el segundo ano de vida—, hipe-
ractividad, autismo, deterioro del lenguaje, retraso cognitivo,
signos piramidales y ataxia progresiva.

Conclusiones: es vital un conocimiento exhaustivo de la
enfermedad y la aplicacién de medidas y protocolos de trata-
miento adaptados a las necesidades de estos ninos, como
son la instauracion de rutinas de higiene y visitas al odonto-
logo, posible sedacion o anestesia general, eleccion adecua-
da del anestésico, prevencion de crisis epilépticas o conoci-
miento de los farmacos, entre otros.

Palabras clave: Dravet, Sindrome de Dravet, epilepsia,
Odontopediatria y enfermedades raras.
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ABSTRACT

Background: Dravet syndrome is a rare disease characteri-
zed by an early, severe and generalized epileptic encephalo-
pathy. It is caused by a mutation in the gene SCN1A. Rele-
vantly, during the second or third year of life, delay in growth
development, while happening motor disorders and persona-
lity disorders is evident.

Objective: to provide an updated overview on this syndro-
me, comprising the etiology, clinical features, treatment, prog-
nosis, and the considerations to keep in mind when treating
these patients in the dental office comprising.

Methods: a search strategy was raised in the electronic da-
tabases of PubMed, Scopus, Cochrane Library, from january
1978 tojanuary 2014. MeSH using the words: epilepsies, myo-
clonic, Dravet, SMEI, dentistry and Dravet Syndrome, interre-
lated with the Boolean operators AND and OR.

Results: Dravet Syndrome is a catastrophic epileptic syn-
drome characterized by a stagnation of development begin-
ning in the second year of life, hyperactivity, autism, language
impairment, cognitive delay, progressive ataxia and pyrami-
dal signs.

Conclusions: it is necesary to a thorough understanding
of the disease and the implementation of measures and
treatment protocols tailored to the needs of these children,
such as the introduction of routine hygiene and dental visits,
possible sedation or general anesthesia, proper choice of
anesthetic, prevention of seizure, knowledge of the drugs,
among others.

Keywords: Dravet, Dravet Syndrome, epilepsy, Pediatric
Dentistry and rare diseases.

INTRODUCCION

El Sindrome de Dravet, denominado anteriormente epilepsia



mioclénica severa de la infancia (SMEI), se describid por pri-
mera vez en Francia en 1978 y, progresivamente, fue reco-
nocido en otros paises. Debido al incremento del nimero de
casos diagnosticados, las caracteristicas de esta epilepsia
fueron mejor definidas, dando lugar a un cambio en su deno-
minacion hacia Sindrome de Dravet, en 1989 (1).

El Sindrome de Dravet es una forma severa de epilepsia
que comienza en la infancia y esta caracterizada por multi-
ples tipos de crisis, tanto epilépticas como convulsivas pro-
longadas, y frecuentes estados epilépticos.

La principal caracteristica de esta patologia es la recurren-
cia de crisis precipitadas por fiebre (2), aunque también pue-
den presentarse de modo afebril (3).

Los ninos afectos por este Sindrome tienen un desarro-
llo inicial normal. La discapacidad cognitiva, las alteraciones
del comportamiento con hiperactividad y algunos rasgos au-
tistas comienzan después del inicio de las crisis. La epilep-
sia en fase aguda continda durante la edad adulta, pero sien-
do progresivamente de menor frecuencia.

Estas crisis epilépticas son tipicamente resistentes a los
farmacos antiepilépticos (3).

ETIOLOGIA

En 2001, Claes y cols. (4) demostraron la presencia de muta-
ciones de novo (1,3) en el gen del canal de sodio SCN1A en
siete ninos afectos por este Sindrome. Desde entonces, mu-
chos investigadores han realizado estudios genéticos, y pare-
ce que alrededor del 70-85% de los pacientes afectados lle-
van una mutacion en el gen SCN1A que codifica la subunidad
@ 1 del canal de sodio (1,2,5), mientras que en otros pacien-
tes no esta presente.

Recientemente, se ha encontrado una mutacién que afecta
al gen PCDH19 en un subconjunto de pacientes de sexo feme-
nino que presentan caracteristicas clinicas similares a las del
Sindrome de Dravet en su forma mas difusa o menos caracte-
ristica, con diferencias en el resultado, que es menos severo
(6). La mutacién del gen SCN1A no se identifica en aproxima-
damente el 20% de los pacientes que cumplen todos los cri-
terios diagnosticos. Por este motivo, es posible que existan
genes adicionales, diferentes o relacionados con el SCN1A,
involucrados en esta patologia (7).

EPIDEMIOLOGIA

El Sindrome de Dravet es una patologia englobada dentro de
las denominadas «enfermedades raras» (3). Se estima que su
incidencia es de un nifo por cada 40.000 nacidos (8). Es mas
frecuente en el sexo masculino que en el femenino, en una pro-
porcién de 2 a 1. Entre los pacientes con epilepsia, la incidencia
es del 3 al 5% en el primer ano de vida, y del 7% a la edad de
tres anos (9). En aproximadamente el 25% de los casos se da
una historia familiar positiva de epilepsia o de crisis febriles (3).

HALLAZGOS CLINICOS Y PROGRESION

Los sintomas de esta enfermedad comienzan durante el pri-

mer ano de vida, frecuentemente en los primeros seis meses,
con crisis ténico-clénicas, casi siempre inducidas por fiebre
en ninos normales. Por este motivo, el inicio de este Sindrome
es indistinguible de las crisis febriles. Entre el primery el cuar-
to ano de vida aparecen crisis febriles y afebriles adicionales.

Las crisis afebriles son frecuentemente ténico-clénicas,
unilaterales o secundarias generalizadas, evolucionando, pos-
teriormente, hacia otros tipos de epilepsias, incluyendo mio-
clénicas, ausencias atipicas y crisis tonicas, que se alternan
con estados epilépticos y crisis parciales. La epilepsia tiene
tendencia a mejorar con el tiempo.

El desarrollo cognitivo de los nifnos con Sindrome de Dra-
vet esté constantemente comprometido. Durante el primer
ano de vida los pacientes son completamente normales, pero
en el segundo ano de vida se hace evidente una disminucién
o estancamiento en el desarrollo psicomotor. En este perio-
do también se observa la presencia de trastornos de conduc-
ta, que con mayor frecuencia se manifiestan con hiperactivi-
dad y, con menos frecuencia, con rasgos autistas y retraso
en el lenguaje (3). La deficiencia cognitiva y los desérdenes
de la personalidad estan presentes en todos los ninos afec-
tados durante el curso de la enfermedad, existiendo diferen-
tes grados —desde leve a severo—, y pueden ser detectados
al comenzar la escuela primaria (1). La etiologia de las per-
turbaciones cognitivas y de comportamiento no es clara (3).

El retraso mental severo es evidente durante el quinto
ano de vida, en la mayoria de los ninos, afectando a todas
las areas funcionales. En algunas ocasiones, en coincidencia
con la disminucion de los ataques epilépticos, se produce una
mejora de la capacidad cognitiva. Los factores de riesgo pa-
ra la presencia de retraso mental son: inicio de la epilepsia
durante el primer ano de vida, estatus epiléptico y presencia
de convulsiones menores adicionales (3).

Los signos neurolégicos no estan siempre presentes, pe-
ro son frecuentemente observados: ataxia (60%), signos pi-
ramidales (20%) y mioclonias interictales (36-85%) (1) (Figura
1). Estos signos neurolégicos dan a estos pacientes un as-
pecto caracteristico (3).

DIAGNOSTICO

El diagndstico del Sindrome de Dravet es clinico, basado en la
historia de las crisis epilépticas, examen neurolégico, aspec-
tos clinicos, patrén del EEG y una larga observacion. El poste-
rior analisis del DNA, con la evaluacién del gen SCN1A, podra
confirmar esta patologia en la mayor parte de los casos (3).

TRATAMIENTO

La resistencia a los farmacos es una de las caracteristicas
esenciales del Sindrome de Dravet. Los farmacos antiepilépti-
cos (AEDs), cuyo objetivo es el canal de sodio (fenitoina, oxcar-
bazepina, carbamazepina y lamotrigina), deben ser evitados
debido al riesgo de producir un empeoramiento de la enfer-
medad. Los farmacos antiepilépticos clasicos (benzodiacepi-
nas, valproato, etosuximida y bromuros) son verdaderamente
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Figura 1. Diagrama explicativo de los hallazgos clinicos en el
Sindrome de Dravet.

Utiles para esta epilepsia. El progreso actual en el tratamien-
to farmacoldgico es muy esperanzador por el desarrollo de
nuevos farmacos antiepiléticos. El estiripentol ha demostra-
do su eficacia al evitar largas crisis convulsivas asi como es-
tados epilépticos, lo que ha cambiado la calidad de vida de
muchas familias. Actualmente se considera un medicamento
huérfano por la Agencia Europea del Medicamento y se pue-
de obtener en todos los paises de la Unién Europea. En rela-
cién a otro farmaco, el topiramato, no se ha realizado ningun
ensayo controlado, pero en varias publicaciones se ha demos-
trado su eficacia, reduciendo el nimero de crisis al 50% en
la mitad de los pacientes (10). Por eso, ha de ser considera-
do como un farmaco de primera linea, a pesar del riesgo de
efectos secundarios leves a moderados (22,2%), que deben
ser monitorizados y explicados a los padres. En cuanto al le-
vetiracetam, su eficacia necesita ser mejor evaluada.

Otra opcion adyuvante reciente es el mantenimiento de una
dieta cetogénica. Los resultados obtenidos muestran que es
una opcioén valida cuando los farmacos antiepilépticos de pri-
mera linea no consiguen mejorar el control de las convulsio-
nes en pacientes con Sindrome de Dravet.

Aunque el tratamiento de los pacientes con Sindrome de
Dravet actualmente se esta mejorando, no hay datos, a ex-
cepcion del estiripentol, que puedan predecir los efectos de
estos tratamientos en los pacientes individuales, y los resul-
tados son todavia inciertos. Por otra parte, muchos de los ca-
sos de estatus epiléptico son resistentes a los protocolos apli-
cados en la salas de emergencias de los hospitales.

A pesar de todo, alin no existe un consenso para estable-
cer unas recomendaciones especificas para estos pacien-
tes (1).

PRONOSTICO

El prondstico es desfavorable, en la mayor parte de los ca-
sos. Todos los pacientes presentan convulsiones epilépticas
resistentes a los farmacos, que tienden a persistir durante
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toda la vida. Las crisis febriles desaparecen y otros tipos de
crisis son menos evidentes durante la segunda década de la
vida. Las anomalias en el EEG son persistentes.

Las crisis mioclénicas son muy resistentes al tratamiento
y Su recurrencia esta asociada con un deterioro neuropsico-
I6gico mas severo. El retraso mental va constantemente uni-
do, junto con otros sintomas neurolégicos como espasticidad
y ataxia. Las convulsiones largas, los estados epilépticos y la
alta recurrencia de crisis, especialmente durante los primeros
anos de vida, deterioran las funciones del cerebro, contribu-
yendo a los problemas neurolégicos de estos pacientes (3).

CONSIDERACIONES ODONTOLOGICAS

En la primera visita sera necesario realizar una historia clini-
ca completa, de forma que, antes de abordar cualquier tra-
tamiento dental, conozcamos el nivel cognitivo del paciente,
ya que de éste dependerd, en gran medida, el grado de cola-
boracién y la manera en que podremos dirigirnos al él. Ade-
mas, sera necesario conocer su historia farmacolégica para
evitar reacciones adversas con las prescripciones. También
es necesario conocer el estado social y el tipo de rehabilita-
cién que realiza para evaluar la posibilidad real de poder lle-
var a cabo el tratamiento propuesto.

En caso de ser necesaria la intervencion odontolégica, ésta
debe ser minuciosamente planificada en funcién de las carac-
teristicas del paciente y, normalmente, deben ser tratamien-
tos cortos y sencillos. Estas personas deben ser atendidas
tan pronto lleguen al consultorio y en un ambiente tranquilo,
ya que suelen ponerse nerviosas en las salas de espera. Para
el tratamiento son Utiles las técnicas de manejo de la conduc-
ta, como la «triple E» (explique, ensene, ejecute) y el uso de re-
fuerzos positivos o negativos segun el comportamiento del pa-
ciente. Ademas, es necesario realizar frecuentes descansos.

Puede ser Util la premedicacién ansiolitica (benzodiace-
pinas), teniendo en cuenta el tratamiento farmacolégico que
sigue el paciente para evitar interacciones con otros medica-
mentos. Algunos pacientes pueden aceptar tratamientos sen-
cillos pero, cuando fracasan las terapias de manejo de la con-
ducta y la sedacion, es necesario utilizar anestesia general.

Los tratamientos de operatoria dental necesarios se rea-
lizaran lo mas pronto posible para disminuir la probabilidad
de necesitar extracciones posteriores. Es muy importante la
motivacion de los padres y cuidadores para que se involucren
en el cuidado de estos ninos, asi como la prevencion y el se-
guimiento en estos pacientes (11).

En la Figura 2 observamos las caracteristicas bucoden-
tales de un paciente con Sindrome de Dravet y la necesidad
de llevar a cabo una correcta higiene bucal para evitar futu-
ros problemas orales.

Asimismo, han de tenerse en cuenta los rasgos autistas
desarrollados por muchos de estos ninos. Por tanto, esta total-
mente contraindicado el uso de la técnica «mano sobre boca»
y el tratamiento debe ser rutinario y repetitivo, procurando no
introducir cambios, ya que pueden asustarlos (12). La presen-
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Figura 2.

cia de los padres en el gabinete puede ayudar al nifo a sen-
tirse mas relajado durante el tratamiento odontolégico (13).
Es recomendable el uso de sistemas de comunicacion vi-
sual para ensenar a estos pacientes, ya que las imagenes per-
duran mas tiempo que el mensaje verbal (11). Estos soportes
visuales aumentan la comprension del vocabulario y de las
acciones rutinarias, por lo que también pueden ser Utiles pa-
ra mejorar la higiene oral de los ninos autistas si se colocan
imagenes de la técnica de cepillado correcta en los lavabos
y se instruye a los padres sobre la manera de realizarla (12).
Durante los ultimos anos se ha extendido el uso de agen-
das pictograficas para mejorar el aprendizaje de los ninos
autistas. Estas contienen secuencias de actividades diarias
habituales, asi como el resumen de los sucesos relevantes
durante ese dia. De esta forma, se facilita la anticipacion y
comprension de las situaciones y se logra un efecto positivo
en la tranquilidad y bienestar del nino autista. Las claves vi-
suales utilizadas deben ser especificas y representar, en di-
Versos pasos, instrucciones cortas y sencillas, ya que estos
pacientes tienden a focalizarse en detalles y tienen dificultad
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para la abstraccion. Es importante conseguir que el nifio man-
tenga el contacto visual con el especialista, que le preste aten-
cién y comprenda lo que se le estéa diciendo (11). Hay que te-
ner en cuenta, ademas, que este tipo de pacientes tienen baja
tolerancia a la frustracién, y por este motivo son frecuentes
los berrinches y las conductas de enfado ante algunas activi-
dades que no sean agradables para ellos. El odontopediatra
debe estar preparado para afrontar estas situaciones (12).

Asimismo, hay que considerar otros factores a la hora de
tratar a estos pacientes en el consultorio dental, como evitar
cualquier farmaco que pueda desencadenar una crisis, de-
tener las crisis, antes de que evolucionen a estatus epilép-
tico, y evitar infecciones y fiebre mediante una correcta pro-
filaxis, variaciones de temperatura, ansiedad, estimulacion
luminica, patrones repetitivos y ruidos fuertes, ya que todos
estos factores podrian actuar como desencadenantes de cri-
sis epilépticas.

CONCLUSIONES

Es necesario un conocimiento exhaustivo del Sindrome de
Dravet y la aplicaciéon de medidas y protocolos de tratamien-
to adaptados a las necesidades de estos nifos, como son
la instauracién de rutinas de higiene y visitas al odontélogo,
la posible sedacién o anestesia general, la correcta eleccion
del anestésico, la prevencion de las crisis epilépticas y de in-
fecciones, el conocimiento de los farmacos y el correcto ma-
nejo del comportamiento. @
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