
- La genética debe considerarse un estudio de primera línea en algunos síndromes epilépticos ya que puede 
confirmar el diagnóstico, orientar el tratamiento evitando iatrogenia y ofrecer datos pronósticos.
- Aunque el riesgo de presentar epilepsia tras una primera crisis febril es bajo, hay que permanecer expectantes a 
la evolución. Ante la presencia de estatus febriles antes del año de vida junto con crisis afebriles y retraso en el 
desarrollo debemos sospechar una mutación en el gen SCN1A. 
- Si el paciente tiene sexo femenino y las crisis febriles se presentan en clústers o en racimos tenemos que
descartar una mutación en el gen PCDH19.
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Las crisis febriles son un motivo de consulta frecuente en pediatría. La mayoría son procesos con una
evolución benigna, sin embargo, pueden ser indistinguibles de otros cuadros de alteración del SNC.

Introducción

Casos clínicos

Embarazo controlado. 
Parto eutócico. EG 39+5. 
Cribado metabólico -. 
Desarrollo psicomotor 
adecuado.

4m

5m

4m

Status febril

Crisis convulsiva afebril (x2)

25’, tras vacuna
BZD x2

EEG N, LCR N

Alteración nivel conciencia 
Desviación mirada

RMN cerebral: Normal 
Estudio metabólico N
EEG: Normal

6m

Crisis convulsiva afebril (x2)

EEG: actividad epileptiforme regiones posteriores bilateral 

LEV + OXC

7m

Status + crisis convulsivas (x2)

Mioclonías, afectación contacto, atención y reactividad: 
Se suspende OXC

LEV + VPA
EEG Normal
Extracción estudio genético

8m

9-10m

Crisis convulsiva afebril (x2)

Portador heterocigoto del cambio patogénico 
c.694+1 G>A, en el gen SCN1A

Sin crisis

11-12m

Status epiléptico (x3)

Diagnóstico Síndrome de Dravet

En contexto de vacunación o infecciones virales
Ceden con BZD; VPA

Retraso desarrollo psicomotor

2º año

EEG Normal

Se van controlando crisis

♀
13m

Embarazo controlado. Parto eutócico. 
Cribado metabólico -. 
Desarrollo psicomotor adecuado.
Ingreso previo por GEA

Status febril

Alteración conductual, 
bradipsiquia, automatismos, 
episodios ensimismamiento

Refractarias a DZP, VPA, LEV

UCIP: VPA perfusión dosis ↑ + LEV + PHT
Persisten crisis 72 horas.

- Aciclovir+Cidofovir+
. Claritromicina
- Inunoglobulinas
- Corticoides IV

TAC y RMN cerebral: Normal
LCR Normal 
Estudio metabólico Normal
EEG: actividad epiléptica centrotemporal derecha; 
actividad frontotemporal izquierda

Al alta:
VEEG: normal

21m

Status febril

Cuadro encefalítico posterior
VEEG: encefalopatía

- Inmunoglobulinas
- Corticoides IV

Crisis convulsiva afebril (x2) Ceden con DZP

Inicio OXC

23m

OXC + LEV + VPA

3-4 años

Sin crisis

RM cerebral 3T + PET-TC: normal

OXC

5 años

Crisis convulsiva afebril

OXC + LEV

Estudio genético

Portadora heterocigota del
cambio patogénico c.2713A>T

(p.K905) en el gen PCDH19

Inicio LEV

LEV + VPA +  CLB

VPA + CLB  + TPM

LEV LEV

19 meses: OXC + LEV + CLB Desarrollo psicomotor bueno

Conclusiones


