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RESUMEN

Introduccién: El sindrome congénito perisilviano bilateral (SCPB) se trata de una enferme-
dad poco estudiada cuya epidemiologfa actualmente es desconocida. Todos los pacientes
afectados presentan disfuncién orofaringolingual, disartria y malformaciones perisilvianas
bilaterales, y en algunos casos, pueden sumarse otras afecciones como epilepsia, retraso
mental y/o en el desarrollo.

Objetivos: Realizar un seguimiento de la evolucion de una paciente con SCPB tratada con
terapia Vojta, estimulacién del desarrollo normal y ejercicios orofaciales, y valorar diferentes
aspectos como el desarrollo motor, cognitivo vy social, severidad y frecuencia de la sialorrea
y velocidad de la marcha.

Material y métodos: Seguimiento durante 5 meses de una paciente que presenta retraso
en el desarrollo, ligero retraso en la comunicacion vy sialorrea en gran cantidad. Se realizé
una valoracién mensual con las escalas Gross Motor Function Measure-88 (GMFM-88),
Haizea-Llevant y Thomas-Stonell y Greenberg, y se cuantificé la velocidad de su marcha
cuando fue posible.

Resultados: Los resultados del estudio han sido positivos. Con la escala GMFM-88 la
paciente pasd de obtener una puntuacion total de 38% en la primera valoracion a un 72%.
Con la escala Haizea-Llevant se observaron fallos en la dltima valoracién con respecto a
nifos de su edad Unicamente en el drea postural, en concreto los aspectos de marcha y
carrera libre y caminar hacia atrds. Con la escala Thomas-Stonell y Greenberg en la primera
valoracion obtuvo puntuacién de 4 en severidad y frecuencia, y en la Uttima logré reducir
a 3 en severidad y 2 en frecuencia. Del mismo modo, también aumentd la velocidad de la
marcha en la Ultima valoracidn con respecto a la primera.

Conclusiones: En este caso clinico el tratamiento establecido fue efectivo para el desa-
rrollo motor de la paciente, ya que se observaron cambios significativos. No obstante, no
se puede asegurar que sea debido al tratamiento establecido puesto que se trata de una
dnica muestra.

Palabras clave: sindrome congénito perisilviano bilateral, polimicrogiria, sihndrome opercu-
lar, epilepsia, sialorrea, retraso psicomotor, escalas de desarrollo psicomotor.
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ABSTRACT

Introduction: Bilateral perisylvian congeni-
tal syndrome (SCPB) is a poorly studied
disease whose epidemiology is currently
unknown. All affected patients present with
oropharyngolingual dysfunction, dysarthria,
and bilateral perisylvian malformations,
and in some cases, other conditions such
as epilepsy, mental retardation, and / or
development can be added.

Objectives: To monitor the evolution of a
patient with SCPB treated with Vojta thera-
py, stimulation of normal development and
orofacial exercises, and to assess different
aspects such as motor, cognitive and social
development, severity and frequency of
sialorrhea and speed of walking.

Material and methods: 5-month follow-

up of a patient with developmental

delay, slight communication delay, and
large amount of sialorrhea. A monthly as-
sessment was made with the Gross Motor
Function Measure-88 (GMFM-88), Haizea-
Llevant and Thomas-Stonell and Greenberg
scales, and the speed of their gait was
quantified when possible.

Results: The results of the study have been
positive. With the GMFM-88 scale, the
patient went from obtaining a total score
of 38% in the first evaluation to 72%. With
the Haizea-Llevant scale, failures were
observed in the last evaluation with respect
to children of their age only in the postural
areq, specifically the aspects of free running
and running and walking backwards. With
the Thomas-Stonell and Greenberg scale, in
the first evaluation, he obtained a score of
4 in severity and frequency, and in the last,
he managed to reduce it to 3 in severity
and 2 in frequency. Similarly, it also increa-
sed the speed of the march in the last
assessment compared to the first.
Conclusions: In this clinical case, the
established treatment was effective for

the motor development of the patient,
since significant changes were observed.
However, it cannot be assured that it is due
to the established treatment since it is a
single sample.

Keywords: congenital bilateral perisylvian
syndrome, polymicrogyria, opercular syndrome,
epilepsy, malformation, sialorrhea, develop-
mental delay, child development scales.

INTRODUCCION

Se han observado diferentes maneras

de nombrar a este sindrome, entre las

que se encuentran sindrome congénito
perisilviano bilateral (SCPB), sindrome de
Kuzniecky, sihdrome opercular; etc. Algunos
autores consideran que los casos de origen
congénito constituirfan una entidad distinta
(displasia perisilviana) y reservan el titulo
de sindrome opercular para los adquiridos
en la etapa postnatal, aunque en la practica
es habitual emplear ambas denominaciones
.

Kuzniecky describié este sindrome en 1989
bajo el nombre de macrogiria central bila-
teral (5,6). Aflos después, llevaron a cabo
un estudio con 31| pacientes cuya sintoma-
tologfa era similar a la del estudio previo
(diplejfa congénita de los musculos faciales,
faringeos y masticatorios, epilepsia y retraso
mental). En este caso gracias al avance en
los estudios de imagen, pudieron observar
que las lesiones que crefan identificar como
macrogiria en el drea perisilviana y opercu-
lar eran realmente polimicrogiria en dichas
zonas (7).

La polimicrogiria es la mds frecuente de

las malformaciones del desarrollo cortical.
Debido a ella, la corteza estd formada por
multiples circunvoluciones pequefias sepa-
radas por muchos surcos poco profundos.
Esto conlleva que, aunque las neuronas lle-
gan a la corteza, son repartidas de manera
anormal (7, 8,9). Dentro de la polimicrogi-
ria se reconocen dos patrones, estratificada
y sin estratificar. En la estratificada, en lugar
de las 6 capas normalmente presentes en
la corteza cerebral normal (capa moleculan,
granular externa, piramidal externa, granu-
lar interna, ganglionar y multiforme) solo se
ven las cuatro primeras (10). Cuando la po-
limicrogiria se localiza en el drea perisilviana
con clinica de disfuncién oral motora y
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crisis se conoce como el SCPB, y esta es la

forma mas frecuente (8, 9).

La etiologfa resulta variable, de manera

que el episodio hipdxico-isquémico (I1),

los factores ambientales y la predisposi-
cion genética (9), la infeccién intrauterina
por citomegalovirus o la malformacion de
algunos genes (5,8, | 1, 14) son las causas
mas comunes. Del mismo modo, no se
han encontrado datos determinantes en
relacion a la prevalencia de este sindrome
en la literatura consultada; no obstante,

la prevalencia de la polimicrogiria es de

112500 nacidos vivos (9).

Los pacientes afectados por esta pato-

logfa no pueden usar voluntariamente la

musculatura facial, los labios, la lengua y la
faringe; sin embargo, de forma automdtica
si pueden llorar o refr utilizando dicha
musculatura. Debido a esto, no pueden dar
besos, sacar la lengua o mover los labios.

En ocasiones, no pueden hablar y pueden

llegar a desarrollar una verdadera anartria,

asi como presentar dificuttad para masticar

y deglutir. De la misma manera, algunos

pacientes pueden presentar una sialorrea

constante (15), que si persiste después de

alcanzar los 18-22 meses de edad se debe
sospechar de la existencia de un trastorno
neuromuscular con afectacién de la muscu-

latura orofacial, paladar y lengua (16).

Kuzniecky establece las siguientes caracte-

risticas para el diagndstico de este sindro-

me:

I. Criterios esenciales (presentes en
el 100% de los casos): disfuncidn
orofaringolingual, disartria moderada-
severa y malformaciones perisilvianas
bilaterales en imagen.

2. Criterios adicionales (presentes en
mas del 85% de los casos): retraso
en el desarrollo, epilepsia (crisis de
ausencia y atdnicas), retraso mental y
electroencefalograma anormal.

3. Otros criterios (presentes en el 50%
0 menos de los casos): artrogriposis
multiple, otras malformaciones de las
extremidades y espasmos infantiles.

El reconocimiento del SCPB se basa en

la sospecha clinica (criterios esenciales
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junto con epilepsia y retraso mental en
algunos casos) vy los criterios de imagen
(resonancia magnética) (6, 7). Ademds, la
neuroimagen funcional con tomografia
por emisién de positrones puede ser

un diagndstico complementario en este
cometido (I1).

OBJETIVOS

Los objetivos perseguidos en este traba-

jo fueron los siguientes:

*  Realizar un seguimiento de la evolu-
ciéon de una paciente con diagndsti-
co de SCPB.

*  Evaluar el desarrollo motor con la
escala GMFM-88, v el desarrollo mo-
tor, cognitivo v social con la escala
Haizea-Llevant.

*  Valorar la severidad y frecuencia
de la sialorrea a través de la escala
Thomas-Stonell y Greenberg.

*  Cuantificar la velocidad de la marcha
en un trayecto corto (3 metros, ida
y vuelta) para comprobar si existe
una progresion.

MATERIAL Y METODOS

Muestra

Paciente de |9 meses de edad que inicié
fisioterapia a los 9 meses en el Hospital
de Fuenlabrada por retraso del desarro-
llo motor y plagiocefalia. A través de una
resonancia magnética se observé una
alteracién del cértex perisilviano, lo que
derivé en un diagndstico de SCPB. Al
inicio del seguimiento presentaba retraso
motor, ligero retraso en la comunicacién
y gran cantidad de sialorrea.

Material

A continuacién se describe el material

utilizado en este trabajo para realizar el

seguimiento:

|, Escala GMFM-88. Es una escala ob-
servacional disefiada para cuantificar

cambios en la funcién motora gruesa
a lo largo del tiempo en nifios de
entre 5 meses y |6 afios con pardlisis
cerebral infantil (PCl). Se utilizard la
compuesta por 88 ftems.

2. Tabla del desarrollo de Haizea-Llevant.
Es un instrumento que permite com-
probar el nivel de desarrollo cognitivo,
social y motor de los nifios y nifias
de 0 a 5 aflos de edad. Su objetivo es
detectar precozmente aquellas dificul-
tades en las que estd indicada una eva-
luacién mas completa y especializada.
Ofrece la edad de adquisicion habitual
de determinados hitos fundamenta-
les del desarrollo infantil en nuestro
medio.

3. EscalaThomas-Stonell Greenberg.

Se trata de un método subjetivo de
valoracién de la sialorrea mediante
la observacién directa (23), a través
de la cual se cuantifica su severidad y
frecuencia (24, 25).

4. Cinta métrica, cronémetro y ecua-
cion de velocidad para cuantificar la
velocidad de la marcha. Se toma la
referencia de 3 metros ya que se trata
de la establecida en el test Timed Up
and Go (TUG). Esto se lleva a cabo a
partir de la segunda valoracién puesto
que en la primera no audn no conta-
ba con el tono suficiente como para
sostenerse en bipedestacion el tiempo
y la distancia necesarios.

5. Documento de consentimiento infor-
mado.

Métodos

Se realiza el seguimiento de una paciente
con diagndstico de SCPB durante 5 meses
en el Hospital de Fuenlabrada, siempre en
presencia de un familiar y del fisioterapeuta
que actualmente lleva su caso.

En la primera valoracién se informé a los
familiares del objetivo del estudio, de ma-
nera verbal y por medio del documento de
Consentimiento Informado.

1? Valoracion (17/11/16)
| .Valoracion del desarrollo motor, cognitivo
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y social:

En primer lugar, con el fin de valorar el
desarrollo de la funcién motora gruesa se
utilizé la escala GMFM-88 y se evaluaron
todos los items.

Para determinar el desarrollo motor, cogni-
tivo y social se usé la tabla Haizea-Llevant.
Su interpretacién se llevé a cabo trazando
una linea vertical que atravesase la edad de
la nifia en meses (en este caso, 19) v que
pasase por las diferentes dreas. Segin esto,
se comprobd si realizaba los elementos
que quedaban a la izquierda de la Iinea
trazada o aquellos que la atravesaban.

2. Evaluacion de la severidad vy frecuencia
de la sialorrea

Se realizé de manera subjetiva preguntan-
do a los familiares con la escala Thomas-
Stonell Greenberg. Se les explicaron los
items (severidad y frecuencia) v su pun-
tuacién (I-seco, 5 profuso en severidad;
I-nunca tiene escurrimiento, 4 constante-
mente tiene escurrimiento).

En las siguientes valoraciones (2°-15/12/16,
3%-12/01/17,4*-16/02/17 y 5°-16/03/17) se
siguid la misma metodologfa de recogida
de datos en cuanto a las escalas y se afiadié
la medida de la velocidad de la marcha
cuando la paciente consiguié tono suficien-
te para llevarla a cabo. Para ello, la paciente
pasaba a bipedestacion agarrdndose en el
andador (al principio de nifio y luego de
adulto, que empujaba desde la barra inter-
media) desde la posicién de sedestacién
en el suelo, iniciaba la marcha y caminaba
durante 3 metros; al llegar a la marca
colocada que indicaba dicha distancia, el
fisioterapeuta orientaba el giro para volver
a posicion inicial.

Métodos de tratamiento de fisioterapia
utilizados

Durante los 5 meses de seguimiento de la
paciente se llevd a cabo la siguiente inter-
vencion en fisioterapia, con una duracién
de aproximadamente 45 minutos dos dias
en semana:

|.  TerapiaVojta, mediante los complejos
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de coordinacién del volteo reflejo
para activar patrones de locomocién
laterales durante los primeros meses
y, posteriormente, de reptacion
refleja con el fin de activar patrones
de locomocién adelante.

2. Estimulacién del desarrollo motor,
con el fin de facilitar los patrones
motores del desarrollo acordes con
el momento evolutivo de la nifia
(19-23 meses). Durante los prime-
ros meses se incidié en la reptacién,
el gateo, el arrastre y finalmente en
la bipedestacién y la marcha.

3. Terapia de estimulacién orofacial,
cuyos ejercicios realizaron los padres
en el domicilio tras el aprendiza-
je previo de estos en la sala de
tratamiento. Asi, se proporcionaba
estimulacién a las zonas motoras en
los musculos de la cara. Estos ejerci-
cios comenzaron a realizarse tras la
segunda valoracién.

RESULTADOS

En primer lugar, con la escala GMFM-88
en la primera valoracién se obtuvo una
puntuacion total de 38,1%. En la segunda
valoracién fue de 44,8%. En la tercera
valoracion la puntuacion lograda fue
52,2% v, en la cuarta, 64%. Por Ultimo, en
la quinta y Ultima valoracidn se alcanzé

el 73,8%.

En segundo lugar, a través de la escala
Haizea-Llevant se observo la conse-
cucién de todos los ftems en las dreas
socializacion, lenguaje y Iégica matema-
tica y manipulacién. En el caso del drea
postural la paciente no llegaba a conse-
guir los ftems que realizan el 95% de los
nifos entre los |5y 22 meses. No se
observaron signos de alarma a lo largo
de ninguna valoracion.

En cuanto a la sialorrea, en las dos prime-
ras valoraciones se obtuvieron 4 puntos
en severidad y 4 puntos en frecuencia,
siendo estas las puntuaciones de “‘severo’
(humedad en la ropa) y "“‘constantemente
tiene escurrimiento’, respectivamente. En
la tercera valoracién se registrdé una pun-
tuacién de 3 en severidad, correspondida
con la calificacion de “moderado” (labios
y barbilla himedos) y 3 en frecuencia
(frecuentemente tiene escurrimiento).
Por Ultimo, en la cuarta y quinta valo-
racion en severidad continué con una

puntuacion de 3, mientras que se logrd la
disminucién de la frecuencia a 2 (ocasional-
mente tiene escurrimiento).

La velocidad de la marcha, como ya se

ha mencionado anteriormente, se mide a
partir de la segunda valoracion. En ella, se
registré un tiempo de |:07 minutos y una
velocidad de 0,045 metros por segundo
(m/s). En la tercera valoracién, la distancia
es recorrida en 00:58 segundos (s); por
consiguiente, la velocidad registrada es
0,052 m/s. En cuanto a la cuarta valoracion,
se registra un tiempo de 00:32 s y una ve-
locidad de 0,094 m/s. Por Ultimo, en la quin-
ta valoracion la distancia recorrida se hace
sin andador, con la asistencia de la mano
del fisioterapeuta vy se realiza en 00:18 s,
siendo por ello la velocidad 0,16 m/s.

DISCUSION

Actualmente, gracias a los avances y me-
joras en las técnicas de imagen se puede
establecer un diagndstico precoz del SCPB
(8). Este diagndstico es importante con el
fin de comenzar a elaborar un tratamiento
éptimo dentro de un equipo multidisci-
plinar para asf conseguir que el paciente
llegue a su méximo potencial (26).

El opérculo es la regidn de la telecorteza
cerebral que cubre el I6bulo de la fnsula, la
cual estd formada por los labios superior e
inferior de la cisura de Silvio. La afectacién
de esta zona produce una serie de mani-
festaciones clinicas que dan lugar al SCPB.
Entre dichas manifestaciones se encuentran
la diplejia facio-faringo-gloso-masticatoria,
debilidad facial con disociacién voluntario-
automatica, abolicion de los movimientos
voluntarios y conservacion de los automa-
ticos y reflejos, ademds de debilidad de la
musculatura masticatoria y faringea (15).
Por otro lado, seglin Flotats et al en 2012,
los pacientes con polimicrogiria bilateral
tienen todos algin tipo de discapacidad
mental y la incidencia de epilepsia es de un
40% (27). El estudio previo de Kuzniecky
et al, quien dio nombre a esta patologia,
también establecia estos dos Ultimos como
criterios adicionales para el diagndstico de
SCPB, junto con retraso en el desarrollo (6,
7). Otros autores sugieren en la posibilidad
de la existencia de relacion entre la malfor-
macion de los giros y el hipo o hipermeta-
bolismo. Asi, encontraron también dreas de
disminucién o aumento del metabolismo
de la glucosa en zonas més alld de las mal-
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formaciones perisilvianas (1 1).

Los diferentes autores difieren en cuanto

a la etiologia del SCPB. Asf, las causas que
mas establecen como posibles son las
genéticas o el citomegalovirus (este dltimo
descartado en la paciente a estudio). El
amplio espectro de las manifestaciones
clinicas estd relacionado con la exten-

sidn de la polimicrogiria, que puede ser
perisilviana bilateral (la més frecuente),
perisilviana unilateral, bilateral parasagital,
parieto-occipital, etc. Las diferentes formas
pueden representar distintas entidades que
reflejan la influencia que tienen los genes
del desarrollo en una regidn (12). Segin
toda la bibliografia consultada en referencia
a los genes, el que actualmente se cree
afectado es el SRPX2 (12, 14,27). Este es
el encargado de modificar una proteina
que participa en la maduracién perinatal

y postnatal de determinados circuitos del
cdrtex cerebral, como los implicados en

el control del habla (I 3). Las mutaciones
de este gen son la causa de polimicrogiria
perisilviana bilateral, epilepsia rolandica,
dispraxia del habla y retraso mental (12, 14,
28), caracteristicas del SCPB.
Desafortunadamente, no se ha encontrado
un tratamiento estandarizado para estos
pacientes, sino que su enfoque se halla
dirigido a los sintomas. Por consiguien-

te, tampoco se han encontrado escalas
estandarizadas para la evaluacién de esta
patologia. Se ha escogido la GMFM-88 al
tratarse de un sindrome que cursa con
polimicrogiria cerebral (cuya manifestacion
evolutiva, en algunos casos, puede cursar
con PCl) (8) y estar traducida al espafiol
(21, la escala Haizea-Llevant por su ventaja
de estar elaborada en poblacién espafiola y
la escala Thomas-Stonell Greenberg, al igual
que la GMFM-88, por estar validada para
PCl y ser un sindrome que puede cursar
con dicha afectacién (25).

El retraso psicomotor es responsable de
que los logros del desarrollo de un nifio
durante sus 3 primeros afios de vida se
produzcan de forma lenta para la edad y/o
con alteraciones. Asi, es necesario distinguir
el retraso psicomotor global ya que, en é|,
van a verse afectados también el ritmo de
aparicién de las habilidades para la comuni-
cacion, el juego y la resolucién de proble-
mas apropiados de su edad. Si esto se pro-
duce, es importante valorar la posibilidad
de que pueda derivar en retraso mental; no
obstante, hay ocasiones en las que el retra-
so existe Unicamente en un drea especifica.
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En este caso, las adquisiciones posturo-
motrices, el lenguaje o las habilidades de
interaccién social son claves a tener en
cuenta, pues son las que principalmente
se pueden ver afectadas (29).

La terapia Vojta ademds de ser un
tratamiento para el desarrollo motor
tiene efectos en los sistemas nervioso
central y vegetativo. A dia de hoy existen
diferentes estudios donde se corrobora
su eficacia en patologfa cerebral (30,
31). De este modo, multiples pacientes
pueden verse beneficiados por esta
terapia, como en casos de alteraciones
de la coordinacién central, afecciones del
sistema nervioso central o problemas en
las funciones de respiracién, deglucion

y masticacién, entre otros. Unicamente,
la terapia Vojta no se debe aplicar en
pacientes pedidtricos si existe fiebre,
inflamacion, se les ha vacunado recien-
temente o en enfermedades especificas
como la osteogénesis imperfecta o
patologfa cardiaca. De esta manera, en
el articulo de Martinez et al,, se destaca
la eficacia de esta técnica frente a otras
(30) y la bibliografia consultada reco-
mienda iniciar el tratamiento de forma
prematura (31, 33).

En cuanto al desarrollo motor, Martin et
al. establecen en su articulo que diversas
informaciones sensoriales pueden dar
lugar desde etapas tempranas a cambios
en la estrategia motora, condicionados
a su vez por las variaciones del entorno
y del propio cuerpo (34). Del mismo
modo, seglin Torralva et al se puede
establecer que, durante un periodo
concreto del desarrollo, la existencia de
determinadas experiencias que nacen
de la interaccidn del nifio con su medio
ambiente es esencial para el desarrollo
de estructuras orgdnicas del cerebro
(32). Asimismo, Andraca et al sefialan un
factor importante a la hora del desarro-
llo motor normal: el ambiente en el que
este se produce. Si es favorable, puede
facilitar un desarrollo éptimo; de lo con-
trario, puede enlentecer su ritmo, lo que
conllevaria la disminucién de la calidad
de interaccién del nifio con su medio y
por tanto la restriccién de la capacidad
de aprendizaje (35). Por consiguiente,

la transicidn a la marcha independiente
produce cambios significativos en la
forma en que los nifios se relacionan con
su entorno. Esto se produce como un
proceso de integracidn durante el cual
tiene que aprender a ajustar las sinergias

posturales para mantener el equilibrio en
las fases dindmicas de apoyo monopodal y
bipodal (34).

A lo largo del tratamiento establecido se
ha observado una progresién de la pacien-
te debido a la consecucion progresiva de
diferentes ftems, pero no ha sido posible
establecer si se debe a la aplicacién de la
terapia Vojta, a la estimulacion del desarro-
llo motor; a ambas en conjunto o incluso

a ninguna y ser debido a una evolucion
natural de la paciente.

En relacion a la sialorrea, Thomas-Stonell

y Greenberg llevaron a cabo un estudio
en el que participaron nifios con PCl para
comprobar si con un tratamiento conser-
vador disminufa su frecuencia. El estudio
resulté positivo, ya que en dos tercios de
la poblacion estudiada disminuyd tanto la
frecuencia como la severidad de la sialorrea
(25). En bibliograffa més actual se plantea
la colocacion de una tira de kinesiotape

en la zona del hioides, parece reducir la
irritacién de la piel, el nimero de veces que
es necesario limpiar la barbilla y la dificul-
tad en la alimentacion. Por otro lado, el
tratamiento quirdrgico (en nifos mayores
de 6 afios pues es cuando se alcanza la
madurez total en la deglucidn) consistente
en la transposicion de los canales salivares
parece tener buenos resultados. En el es-
tudio mas reciente encontrado se plantea
la medicacién con hioscina y glicopirronio,
de manera que, aunque ambos parecen
resultar efectivos en el tratamiento de la
sialorrea, es el Uitimo quien conlleva menos
efectos secundarios (37). En el estudio que
nos ocupa ha disminuido la frecuencia y la
frecuencia de la sialorrea, pero no se puede
establecer que sea debido a los ejercicios
orofaciales o al resto de terapias aplicadas
que tengan efectos en la deglucion.

No siempre los pacientes afectados por el
SCPB desarrollan epilepsia, pero la mayor
parte de la bibliograffa consultada rela-
ciona ambos en un porcentaje elevado.
Segin Kuzniecky et al, las convulsiones
comienzan entre los 8 o 9 afios (5). En
cuanto éstas, Spalice establece que pueden
tratarse de ondas de espiga continuas
generales durante el suefio de onda lenta,
convulsiones motoras focales o ataques de
ausencia atipica, entre otros (12). Por otro
lado, Flotats et al describen mutaciones
ligadas al cromosoma X en el gen SRPX2
a razén de |-3 casos familiares. Su fenoti-
po incluye epilepsia parcial benigna de la
infancia, retraso en el lenguaje o retraso
mental y polimicrogiria perisilviana, por lo
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que resulta Util conocer el fenotipo clinico
asociado (27).A dia de hoy, el tratamiento
principal de la epilepsia son los farmacos.
Sin embargo, cada vez mas, la farmaco-
rresistencia supone un problema para su
éxito (27, 38) y algunos autores plantean
la dieta cetogénica (alimentacién alta en
grasas y baja en carbohidratos) puesto que
parece tener resultados positivos (38, 39).
A dia de hoy la paciente no ha presentado
ninguin episodio epiléptico, pero debido a
los registros de otros autores es necesario
tenerlo en cuenta.

Limitaciones del estudio

Al tratarse de una enfermedad rara, no se
ha podido encontrar bibliografia extensa y
cientifica en relacién con el tema. Asimis-
mo, tampoco se han podido utilizar escalas
validadas para la patologfa concreta, sino
que se han tenido que utilizar escalas para
sus sintomas actuales.

CONCLUSIONES

De este estudio se pueden extraer las

siguientes conclusiones:

I.  Laevolucién de la paciente ha sido
positiva. No obstante, no se puede
extrapolar el tratamiento al resto de
la poblacién puesto que se trata de un
Unico caso. Por consiguiente, tampo-
co se puede establecer una relacion
directa de que sea el causante de los
avances Yy serfa recomendable plantear
mas estudios.

2. En el desarrollo motor; valorado con
la escala GMFM-88, logrd pasar de
sedestacidn a la marcha asistida.

3. Con la escala Haizea-Llevant se ha
obtenido la consecucion de todos
los ftems en todas las dreas salvo en
la postural, en la que finalmente no
ha llegado a lograr “marcha’, “carrera
libre” y “caminar hacia atrds”, ftems
que corresponden a los que deberia
alcanzar un nifio de 23 meses si su
desarrollo es normal.

4. Con la escala Thomas-Stonell y Green-
berg se ha objetivado la disminucion
de la sialorrea, tanto en frecuencia
como en severidad.

5. Elregistro de la velocidad de la marcha
ha permitido observar el incremento
de ella, puesto que la primera vez que
recorrié la distancia lo hizo con una
velocidad de 0,045 m/sy en la Ultima

valoracion logré alcanzar los 0,16 m/s.
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