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CASO CLINICO

Varon de 28 anos.
AP:
-Parto por cesarea, episodio de hipotonia tras el
nacimiento.
-Paralisis Periodica Hipopotasemica (a los 13 anos).
-Amigdalectomizado.
-Tto. actual: Boi-K® ( Bicarbonato potasico)

AF: 2 hermanos asintomaticos

MC: Hipersomnia diurna, cataplejia y paralisis
de sueno.



HISTORIA DE SUENO

Enfermedad actual:
-2 anos de evolucion cuadro de ESD, ataques
bruscos de sueno.

-Accidente de trafico por hipersomnia.

-Cuadros de cataplejia parcial (perdida de
tonomuscular mandibular) con risa.

-Disminucion de memoria y falta de
concentacion.



Habitos de Sueno:

-Se acuesta 23:00 concilia inmediatamente.
Se despierta entre 06:00-7:00.

-olesta fin de semana 2-3h,reparadora.
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CONCLUSION

La historia clinica y los resultados del presente
estudio polisomnografico, son compatibles con

la sospecha clinica de NARCOLEPSIA.
Pendiente de Tipaje HLA

Tratamiento:

-Varias siestas al dia 15-20 min de
duracion.

-Modiodal® 1 comp desayuno.



Narcolepsia

ESD+Disfuncion SREM+Ausencia de Hipocretina encefalo
Inicio insidioso
Edad inicio enfermedad en adolescencia (15- 25ano0s).
Etiologia desconocida
No diferencias entre sexos
Incidencia 0.04%
Clasificacion:
A.Forma Primaria
-N. con cataplejia

-N. sin cataplejia

B.Forma secundaria



Clinica:
-ESD
-Cataplejia
-Alucinaciones visuales
-Paralisis de sueno
-Sueio noctuno fragmentado, sueno

vividos, despertar precoz.
-TCSR



Etiologia

Sistema HIPOCRETINA-OREXINA

* Mantenimento de la vigilia
(histamina/dopamina/acetilcolina)
— Somnolencia, Conductas automaticas, Sueno
nocturno pobre.

 Inhibe suenio REM (serotonina/noradrenalina)
— Cataplejia, Alucinaciones, Paralisis sueho,
inicios sueho REM

* Bajo numero de neuronas productoras de
hipocretina (15000-80000)
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Factores Inmunologicos
-HLA DR2 DRB1*1501

DOB1%0602+DQA1+%*0102 (>asociacion)

Narcolepsia Secundaria:
Lesion focal

-Tumor

-ACV+Placa desmielinizante

A distancia
-Anticuerpos paraneoplasicos



Diagnostico

International Classification of Sleep
Disorders

Anamnesis clara ESD+Cataplejia (>3
meses) DX

PSG+TLM+HLA (s1 sospecha clinica)
Hipocretina en LCR (casos
dudosos/investigacion)



Paralisis Periodica
Hipopotasemica

Episodios ocasionales de debilidad muscular + nivel
de potasio en sangre (<2.5mmol/L)

Prevalencia:1/100.000
Herencia autosomica dominante o adquirida por

Tabla N° 2

s P A s GENES IMPLICADOS EN LA PARALISIS PERIODICA HIPOCALEMICA FAMILIAR

DE LA PARALISIS PERIODICA
HIPOCALEMICA FAMILIAR MUTACIONES EFECTO

e Arg 528 His Reducen la amplitud y las propie-
Ejercicio CACNL1A3 Arg 1239 His dades de activacion de los canales

Dieta rica en carbohidratos i i LR g e

T Altera la subunidad alpha 1 mus-
Reposo después de ejercicio extenuante Arg 669 His cular prolongando 2 a 5 veces la

Cambios de temperatura ambiental, especialmente el frio "’C— LpEracion oSt poRrzacin.
Altera la excitabilidad de la mem-

Ayuno prolongado CACNA1S ::g g;g ::2 brana al producir cambios en cana-
9 les diferentes a los del potasio.

Temor o angustia

Diarrea



Tabla 1 Diagnéstico diferencial de las paralisis periddicas

Paralisis hipopotasémica
periddica

Paralisis periodica
tirotoxica

Paralisis hiperpotasémica
periodica

Sindrome de
Andersen

Edad de inicio

Primera o segunda década

Mayores de 20 afios

Primera década

Primera o segunda
década

Frecuencia de los
episodios

Infrecuente (algunas veces
al ano)

Infrecuente

Frecuente (varios en un
dia)

Mensual

Desencadenantes

Ejercicio, estrés, hidratos de
carbono

Ejercicio, estrés,
hidratos de carbono

Ejercicio, ayuno, estrés,
alimentos ricosen K

Reposo después del
ejercicio

Nivel de K durante
el ataque

Bajo

Bajo

Normal o elevado

Bajo, normal o
elevado

Otros sintomas

Miopatia de inicio mas tardio

Baja TSH con T4 0
T3alta

Miotonia clinica y/o EMG.
Miopatia de inicio mas
tardio

Rasgos dismérficos,
arritmias
ventriculares,
intervalo QT largo

Herencia autosémica
dominante en los canales de
calcio o sodio en la membrana
muscular

Tirotoxicosis. Posible
predisposicion
hereditaria

Herencia autosémica
dominante. Defecto
del canal de sodio enla
membrana muscular

Herencia autosémica
dominante. Defecto
de los canales de
potasio

Penetrancia

Penetrancia comun,
especialmente en las mujeres

Alta

No penetrancia
y penetrancia
incompleta comun

Epidemiologia

La expresion clinica mas
frecuente en los hombres que
en las mujeres

Incidencia mas alta
en los asiaticos y en
los hombres mas que
las muieres

Ambos sexos afectados
por igual

Marcada variacion
fenotipica
intrafamiliar

Tratamiento
preventivo

Inhibidores de la anhidrasa
carboénica. Diuréticos
ahorradores de potasio

Estado eutiroideo.
Propranolol

Inhibidores de la
anhidrasa carbénica.
Diuréticos tiacidicos.
D-agonistas
inhaladosFinal del
formulario

Inhibidores de la
anhidrasa carbdnica

Duracion del
ataque

EMG: electromiografia; K:

Horas o dias

Horas o dias

Minutos a horas

Dias

potasio; T3: hormona tiroidea (triyodotironina); T4: hormona tiroidea (tiroxina); TSH: hormona estimulante del tiroides.




@linied

Varia en frecuencia y
duracion

Exploracion Neurologica
-Proximal>distal P
-Plernas>brazos ? |
-Hiporreflexia/arreflexia | i

Entre ataques EN normal

Laboratorio: [K serico 2.4]
(Dx y respta tto)

Exploracion cardiologica
-Arritmia <frecuente
-ECG: ST, Amplitud ondaT.




Diagnostico

Descartar otras alternativas diagnosticas:

-Niveles de T3-T4,TSH

-ECG (sdme Andersen: Prolongacion QT)

_Gases arteriales, creatinina, electrolitos (ostto,caicio, magnesio)

Test Geneticos (no detecta todas mutaciones)

Test de provocacion
-Glucosa/insulina (Riesgo arritmias)

-30 min en cinta de correr
-ACTH



Electromiografia

Durante ataque:
Amplltud de CMAP (Compoud muscle action potential)
Reclutamiento de unidades motoras o silencio electrico

Actividad insercion
Potenciales polifasicos de unidad motora

*Miotonia=hiperpotasemia (80% pacientes)

Test de Esfuerzo: Medicion de en temperatura ambiente y tras enfriamiento.

Corta (10-20seg) CMAP
PARALISIS PERIODICA Larga (3-6 min)---1°°  CMAP----2°

(HipoK, HiperK, Tirotoxicosis)

Biopsia muscular

-Cambios miopaticos
-Vacuolas



Nuestro paciente:

A los 13 anos episodio de perdida de
fuerza al intentar levantarse por la
manana (Niveles sericos de K:2Mq/L)
Inicialmente respondia a reposiciones
orales de K, despues IV

A partir de 19 mas frecuentes incluso de

dia.(paralisis ascendete que finaliza en
cuadriplejia)



Expl Complementarias:

EMG: Normal. No miotonia.

ECG: No trastornos de la conduccion AV
ni de repolarizacion.

Genetica: No AF..Mutacion « de Novo ».



Evolucion @linica ©aso @linico

Actualmente control de PPH Con
reposicion oral K y evitando
desencadenantes.

Narcolepsia/ Estable con Modafinilo, No
desea ser tratado de cataplejia., realiza
varias siestas 20-30 min



@orncliusion

Se presenta caso clinico de interes dada
la escasa frecuencia de que coexista en
un mismo pacilente un cuadro de
paralisis de sueiio con dos etiologias
diferentes.
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XXIV Reunidén
46, 4 3 ES Anual de la SES
Sociedad Espaiola de Suefo 2016
Dormir bien, un suerio alcanzable 31 de marzo al 2 de abril de 2016

VALLADOLID Luz diurna y suefio nocturno: conexién saludable



