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Resumen

Objetivos: Las variantes patogénicas dominantes en el gen SCN1A condicionan una pérdida de funcion por
hapl oinsuficiencia de |os canal es de sodio dependientes de voltaje en las neuronas inhibitorias y son una de
las causas mas frecuentes de epilepsia monogénica. Su espectro clinico es variable, pudiéndose presentar
como sindrome de Dravet en su forma mas grave. Presentamos un estudio observacional, transversal, cuyo
objetivo fue definir las caracteristicas de | os pacientes con sindrome de Dravet en seguimiento por una
unidad especializada en epilepsiarefractaria.

Material y métodos. Se recogieron datos de 15 pacientes con sindrome de Dravet confirmado genéticamente
através delahistoria clinicay de unaentrevista telefonica con € cuidador principal en laque se evaluaron la
epilepsia, la cognicion, laconductay los trastornos del movimiento utilizando, para guiar laentrevista, la
escdlaMDS-UPDRSYy € cuestionario de Connersy, posteriormente, se realiz6 un andlisis descriptivo de los
mismos.

Resultados: Se describen datos sobre la epilepsia (grado de control y tratamiento), los trastornos de
conducta/psiquiétricos y del movimiento, asi como de la percepcién de calidad de vida por parte de lafamilia
en la poblacion estudiada.

Conclusion: Conocer la historia natural del sindrome Dravet y €l fenotipo clinico con €l que se presenta en
las diferentes etapas de la vida es fundamental para poner fin al retraso diagnéstico en este grupo de pacientes
y de esta manera poder plantear un manejo personalizado de forma precoz, evitandose farmacos del etéreos y
facilitandose €l acceso a tratamientos especificos e incluso a ensayos clinicos.
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