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ABSTRACT

Sindrome de West de mal prondstico: Reporte de Caso
West syndrome of bad prognosis: Case Report
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RESUMEN

Lactante de 5 meses, presenta irritabilidad,
dificultad para conciliar el suefio, desviacion de
la mirada y movimiento ténicos del hombro. Se
realiza electroencefalograma y se observa el
patrén de hipsarritmia, se inicia tratamiento con
acido valproico por pediatra neurélogo. A los
10 afios presenta una severa escoliosis toraco-
lumbar, tuvo varias hospitalizaciones por
neumonia, se realiz6 gastrostomia a
consecuencia de una complicacion vy fallecié a
la edad de 13 afios por neumonia grave. El
sindrome de West es una encefalopatia
epiléptica  pediatrica  caracterizada  por
espasmos infantiles, un patrén hipsarritmico en
el electroencefalograma y retraso mental o
detencion en el desarrollo psicomotor. Es
importante diagnosticar Sindrome de West lo
mas pronto posible para evitar el deterioro
cognitivo y secuelas que aumenten la
morbimortalidad de los pacientes. El enfoque
en estudios neurologicos, asi como el panel de
epilepsias y perfil metabdlico es la base para
llegar a un diagnostico eficaz y también no
demorar para iniciar tratamiento con
medicamentos de primera linea.
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Infant of 5 months old, has irritability, difficulty
falling asleep, deviation of the eyes and tonic
movement of the shoulder. An
electroencephalogram was performed and the
hypsarrhythmia pattern was observed.
Treatment is started with valproic acid by
pediatric neurologist. At 10 years of age, she
presented severe thoracolumbar scoliosis,
had several hospitalizations for pneumonia,
had a gastrostomy due to a complication and
died at the age of 13 years due to severe
pneumonia. West syndrome is a pediatric
epileptic encephalopathy characterized by
infantile or epileptic spasms, a hypsarrhythmic
pattern in the electroencephalogram and
mental retardation or arrest in psychomotor
development. It is important to diagnose West
Syndrome as soon as possible to avoid
cognitive deterioration and sequelae that
increase the morbidity and mortality of
patients. The focus on neurological studies as
well as the panel of epilepsies and metabolic
profile is the basis to reach an effective
diagnosis and also not delay to start treatment
with first-line drugs
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INTRODUCCION

El sindrome de West (SW), es una encefalopatia
epiléptica pediatrica dependiente de la edad
caracterizada por la triada clasica de: espasmos
infantiles o epilépticos, un patréon caracteristico en el
electroencefalograma denominado hipsarritmico y
retraso mental o detencion en el desarrollo
psicomotor ligado probablemente a factores del
desarrollo neurolégico, aunque uno de estos
elementos puede estar ausente *. La epilepsia ocupa
el segundo lugar entre las enfermedades
neurolégicas de la infancia y produce afectaciones
en las esferas afectiva, cognitiva y social de quienes
la padecen, asi como en su contexto familiar 2.

El Sindrome de West recibe ese nombre por el Dr.
Willian James West (1793-1848) que observo que su
hijo de 4 meses de edad presentaba una serie de
episodios con espasmos en flexion, que fueron
relatados como convulsiones del lactante 1. Esta
descripcion fue seguida de reportes anormales en el
EEG 100 afios después, y en 1952, Gibbs y Gibbs
describieron en el EEG el trazado caracteristico
hipsarritmico *

Aproximadamente el 50% de los pacientes con
ataque de convulsiones antes de los 12 meses de
edad, excluyendo el periodo neonatal, sufren de
Sindrome de West 3. La incidencia estimada varia de
2 a 4/10.000 segun las series disponible 4. Se estima
su prevalencia de 0,15 a 0,2 por cada 1.000 en nifios
menores de 10 afios 6. La edad de inicio del
Sindrome de West es entre los 3y 12 meses con una
incidencia entre los 4 y 6 meses, predominio de 60%
en varones 1.

La fisiopatologia del Sindrome de West se
desconoce, se han postulado varias hipétesis para
intentar explicarla como: dafio a un cerebro
inmaduro, falta de equilibrio entre los
neurotransmisores del tallo cerebral, zonas de
perfusion anormal y anomalias del sistema inmuni-
tario. Sin embargo, la hipétesis actual mas aceptada
es la sobreproduccion de la hormona liberadora de
corticotropinas (CRH) que provoca hiperexcitabilidad
neuronal y crisis convulsivas 8. Desde el punto de
vista etioldgico se clasifica en: idiopatico (5- 10%),
criptogénico (9-15%) y sintomatico (75%). Siendo la
forma sintomética la méas frecuente, cursando con
mal pronéstico y mala respuesta terapéutica,
asociada casi siempre con algun tipo de lesion
cerebral 15,

Las manifestaciones clinicas comprenden espas-
mos epilépticos, que generalmente son: bilateral,
simétrica y bifasica; acompafiados de una breve pér-
dida de conciencia®. En los pacientes con Sindrome
de West se presenta con alta frecuencia un déficit
intelectual’.

El diagnostico se sospecha por la clinica y el EEG se
realiza en todos los casos.® Se observan ritmos
lentos polimorfos de puntas y punta-onda lenta de
gran amplitud.
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En ocasiones, los grafoelementos son bilaterales
y sincronicos; y otras veces, se localizan en
diferentes focos. Las puntas varian de un
momento a otro en duracion y localizacion. En
ocasiones parecen ser focales, y pocos segundos
después provienen de otro o de miltiples focosé.
Otras técnicas de neuroimagen, son: tomografia
computarizada, ecografia transfontanelar y
resonancia magnética. Las guias actuales para el
tratamiento del SW proponen un plan
farmacoldégico divido en tres lineas de eleccion,
siendo la ACTH vy el &cido valproico
medicamentos de primera linea. ©

El pronéstico, aunque generalmente grave,
resulta incierto dada las peculiaridades evolutivas
de esta entidad y debido a la multiplicidad de sus
bases patoldgicas?. Su diagnéstico acucioso es
clave para desarrollar una adecuada estrategia
de manejo y tratamiento y asi proporcionar la
mejor calidad de vida a nuestros pacientes®

DESCRIPCION DEL CASO
Lactante de 5 meses de edad que presenta
irritabilidad, dificultad para conciliar el suefio,
desviacién de la mirada y movimiento ténicos del
hombro.
Con antecedentes familiares: Hermano menor
autista, tio materno con antecedente de epilepsia
desde hace 10 afios. Antecedente personales:
Parto via vaginal, eutécico, pretérmino, con
APGAR de 8 al primer minuto de viday 9 a los
cinco minutos, con peso de 3.1 kg y una talla de
53 cm al nacer. Presento ictericia fisiolégica.
Tras acudir a consulta con pediatra se observa un
estado general normal, a la exploracion del
desarrollo psicomotriz se observa la ausencia del
sostén cefalico evidente, acompafiado con
hipotonia muscular generalizada y falta de
fijacion de la mirada. Es referido con especialista
neurdlogo pediatra, el cual a la evaluacion
encuentra los patrones antes mencionados, se
prosigue a realizar estudios de
electroencefalograma que demuestra bajo suefio
inducido un patrén de Hipsarritmia. La resonancia
Magnética resulta normal. Se diagnostica
Sindrome de West y se inicia tratamiento
anticomicial con &cido valproico.
Sin una buena evolucion clinica de la enfermedad
y con persistencia de convulsiones se le realiza
un electroencefalograma control al afio, que
revela una actividad irritativa generalizada tipo
epilepsia mioclénica (figura 1). Aproximadamente
a los 10 afios inicia una severa escoliosis toraco-
lumbar (figura 2), presento varias
hospitalizaciones por neumonia, se le realizo una
gastrostomia a consecuencia de una
complicacién. Fallecié a la edad de 13 afios a
causa de una neumonia grave por
broncoaspiracion.



DISCUSION

Los espasmos infantiles pueden ser sutiles con solo
desviacién hacia arriba de los ojos o elevacién de los
hombros, el pico de incidencia de los espasmos infantiles
en el Sindrome de West se sitla entre los 3- 9 meses de
edad’” El sindrome de West sintomatico (75%) posee
multiples causas: trastornos prenatales (mas frecuentes),
perinatales o postnatales.® Es de destacar que hay poca
evidencia para identificar causa mas frecuentes de
sindrome de West, en paises en vias de desarrollo y asi
comparar su etiologia mas frecuentes.

Es importante el conocimiento de la fisiopatologia de este
sindrome y la etiologia, ya que aquellos con etiologia
idiopatica tienen un prondstico favorable y los de etiologia
sintomatica un prondstico desfavorable asi también los
casos criptogénicos donde la demora en el inicio del
tratamiento puede asociarse con un peor pronéstico desde
el punto de vista cognitivo!, sin experiencia clinica, sin
elementos diagnésticos neuroldégicos y sin iniciar
tratamiento temprano con anticomisiales, las secuelas del
sindrome es un punto importante de deterioro progresivo en
la calidad de vida.

La contribucibn de la genética en el diagnéstico y
seguimiento de las epilepsias y sindrome epilépticos es de
vital importancia. Los servicios de referencia en Neurologia
a nivel mundial incluyen la evaluacién y los estudios
genéticos dentro del organigrama habitual para el
diagnostico etioldégico y el manejo de los pacientes con
epilepsia, tenga esta una causa desconocida o
"aparentemente identificada" se solicitan la realizaciéon de
una CGHa (Hibridacién Genoémica comparativa), seguido
de un panel de epilepsia y un estudio metabdlico general
(acido lactico, acido piravico, aminodcidos y &cidos
organicos enorina) en agquellos en los que el CGHa no fuese
definitivo.* Es importante la intervenciéon genética para el
estudio de los espasmos infantiles, si se tienen carencias
se tendra demora en el diagnostico etiolégico. La
importancia de ello es determinar la causa y una
instauracion de tratamiento precoz en los eventos
perinatales o con defectos congénitos.

El patrén electroencefalografico de hipsarritmia es el mas
comun observado en las crisis epilépticas. Se caracteriza
por un aspecto desorganizado, cadtico, casi continuo con
ritmos lentos polimorfos de puntas, y punta onda lenta de
gran amplitud.® La inversion de electroencefalogramas en
nuestros hospitales publicos es de gran importancia, para
no retrasar el diagnostico junto con la inversion de la terapia
con la ACTH como primera linea de tratamiento.
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Figura 1. Electroencefalograma
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Figura 2. Radiografia antero-posterior de tdrax
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