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INTRODUCCIÓN

La insensibilidad congénita al dolor es una enfermedad ge-
nética rara que afecta a los nociceptores. Se hereda en su 
mayor parte de forma autosómica recesiva y los genes más 
afectados son SCN9A o NTRK1. 
Se caracteriza por incapacidad de percibir el dolor desde el 
nacimiento. Además, asocia otras posibles lesiones secun-
darias como quemaduras, debido a la alteración de la sensa-
ción térmica, anhidrosis, alteración en la termorregulación, 
pudiendo dar lugar a episodios recurrentes de fiebre inexpli-
cable, deformidades óseas debidas a fracturas previas, ries-
go de lesiones corneales debido a ausencia de reflejos e in-
fecciones recurrentes de tejidos blandos, abscesos u 
osteomielitis debido a la inmunidad selectivamente reduci-
da frente al Staphylococcus aureus. El intelecto puede ser 
normal o estar alterado.
No existen criterios de diagnóstico clínico consensuados. Los 
estudios rutinarios de conducción nerviosa y el electromio-
grama suelen ser normales y la biopsia nerviosa no se realiza 
de forma rutinaria en la práctica clínica.
Actualmente no existe cura, por lo que su tratamiento se 
centra principalmente en la educación del paciente y el tra-
tamiento sintomático.

RESUMEN DEL CASO

Niña de 6 años, de nacionalidad francesa, que es derivada a 
consultas de Neuropediatría desde Atención Primaria para se-
guimiento por diagnóstico de síndrome SCN9A (insensibilidad 

congénita al dolor) sin otros antecedentes de interés. Refie-
ren su diagnóstico en el centro de salud a raíz de presentar 
varias lesiones automutilantes en cavidad oral, pérdida par-
cial de área lingual y avulsión de dos piezas dentarias sin 
manifestar dolor en ninguna ocasión. 

CONCLUSIONES

El dolor actúa como un sistema de advertencia en nuestro 
cuerpo, alertando de enfermedades y lesiones. El instinto de 
evitar el dolor también nos impide participar en actividades 
peligrosas. 
En estos pacientes, una exploración física exhaustiva, así 
como la educación sanitaria acerca de medidas preventivas, 
es de suma importancia. Deben evitar saltos, deportes de 
alto impacto, pasatiempos y trabajos que impliquen la posi-
bilidad de lesiones contundentes o traumatismos óseos y 
articulares graves, así como ambientes o contacto con su-
perficies, comidas, duchas o baños extremadamente fríos o 
calientes.
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