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INTRODUCCIÓN

Los trastornos paroxísticos no epilépticos (TPNE) son altera-
ciones episódicas con normalidad intercrítica no secunda-
rios a cambios eléctricos cerebrales. Deben ser diferenciados 
de epilepsia para evitar la administración de un tratamiento 
erróneo y la ausencia de identificación de otras patologías 
potencialmente graves. Son un amplio y heterogéneo grupo 
de entidades que incluyen desde pseudocrisis y entidades de 
origen neurológico hasta alteraciones cardiogénicas y sín-
dromes suboclusivos. Por ese motivo, es importante que el 
pediatra de Atención Primaria conozca los TPNE.

CASO CLÍNICO

Niña de diez años afecta de ganglioglioma frontal diagnos-
ticado por pubertad precoz que se intervino sin necesidad 
de otros tratamientos. Consulta por episodios de año y me-
dio de evolución de movimientos bruscos de unos 15-60 
segundos de duración y que ocurren hasta 20 veces al día. 
Son desencadenados principalmente por cambios posicio-
nales, aunque en ocasiones se producen en reposo. Consis-
ten en movimientos bruscos repetitivos erráticos de ambos 
brazos y manos de predominio izquierdo y a veces también 
de piernas (recordando al baile de San Vito); con frecuencia 
se coge un brazo con la mano contraria. Cursan sin desco-
nexión del medio, alteración de la consciencia ni revulsión 
ocular pero la niña se muestra incómoda con dichos movi-
mientos. La paciente presentaba antecedentes por rama 
paterna (incluyendo el padre, el abuelo y el bisabuelo) de 
episodios parecidos que mejoran con carbamacepina y des-
aparecen sobre los 18 años. El estudio genético dirigido 
muestra una mutación en el gen PRRT2, asociada a discine-

sia paroxística cinesigénica. Actualmente la paciente está 
recibiendo tratamiento con carbamacepina con desapari-
ción de las discinesias.

CONCLUSIONES

El diagnóstico de las discinesias paroxísticas precisa de su 
conocimiento, minuciosa anamnesis y adecuada descrip-
ción de los episodios, o su visualización en videos. La historia 
familiar puede ser determinante y pueden precisar amplio 
estudio con resonancia magnética cerebral, electroencefalo-
grama crítico y estudio cardiológico. Hoy día la genética pue-
de establecer el diagnóstico de certeza, no posible en su 
ausencia salvo claros antecedentes familiares de clínica evi-
dente. Existen tres tipos fundamentales en función de los 
genes que las causan, los desencadenantes que las provocan 
y el tratamiento al que responden: las discinesias paroxísti-
cas cinesigénicas, las discinesias paroxísticas no cinesigéni-
cas y las discinesias paroxísticas inducidas por el ejercicio. El 
pediatra de Atención Primaria suele ser el primero en valorar 
a un niño con un TPNE por lo que es fundamental insistir en 
una buena anamnesis con el objetivo principal de descartar 
patologías de importante trascendencia para los pacientes.
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ABREVIATURAS
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