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ARTICULO ORIGINAL

Resumen 

Introducción: El síndrome de West (SW) es una encefalopatía epiléptica rara de etiología multifactorial, caracterizada por 
espasmos epilépticos, retraso psicomotor e hipsarritmia en el electroencefalograma. Su prevalencia es de 1.5 a 2 por ca
da 10,000 niños menores de 10 años, con incidencia de 1 por cada 2,0004,000 nacidos vivos. Objetivo: Este artículo 
describe las características clínicas de un paciente pediátrico con SW en un contexto de país en desarrollo. Materiales y 
métodos: Previo consentimiento informado, se realizó la historia clínica, detectándose retraso psicomotor a los 6 meses, 
manifestado por pérdida de la sonrisa social y habilidades motoras gruesas. El examen físico reveló hipotonía generaliza
da, desaturación y bradicardia. Se realizaron neuroimágenes que descartaron alteraciones orgánicas sin embargo, el 
electroencefalograma (EEG) mostró hipsarritmia, confirmando el diagnóstico de síndrome de West al cumplir con la tríada 
clínica clásica. Resultados y discusión: Paciente masculino de 6 meses, primogénito, nacido por cesárea a las 39 se
manas debido a encefalopatía hipóxica, con pruebas STORCH y toxicológicas negativas. Consultó a urgencias por cuatro 
episodios de movimientos espásticos en las extremidades superiores, que se resolvieron espontáneamente sin pérdida 
de conciencia, durante el mes previo. Actualmente, a los 12 años, el paciente se encuentra en remisión, sin episodios 
convulsivos en más de 10 años. Muestra una adecuada adaptación social y familiar, con un nivel académico acorde a su 
grupo etario. Las pruebas cognitivas realizadas indican un rendimiento limítrofe, sugiriendo la presencia de TDAH, sin evi
dencia de déficit cognitivo de base.
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INTRODUCCION

El síndrome de West (SW), es una encefalopatía 

epiléptica la cual se ha visto asociada a múltiples 

etiologías; entre ellas se encuentran factores 

genéticos como aneuploidías y mutaciones, los 

cuales figuran los genes STXBP1, TSC1, TSC2, 

asimismo lesiones cerebrales (prenatales, perina

tales y postnatales), trastornos neurocutáneos, 

trauma, infecciones congénitas, trastornos innatos 

en el metabolismo e incluso se han descrito casos 

sin etiología aparente [1,2]. El diagnóstico de este 

síndrome se basa en las manifestaciones clínicas, 

que incluyen una tríada característica. (Figura 1) En 

https://www.infomedicint.com
https://www.geneticalatam.com
https://www.infomedicint.com/artupdates/


Genética y Genómica Clínica

 Genet Genom Clin 2025 3(1):310

4
DOI:  10.37980/im.journal.ggcl.es.20252430

https://www.infomedicint.com


ISSN L 29533139

Flórez DL. et. al – Síndrome de West.

5 Genética y Genómica Clínica
DOI:  10.37980/im.journal.ggcl.es.20252430

primer lugar, se presentan espasmos epilépticos en 

salvas, simétricos, que tiene una duración aproxi

madamente entre 5 a 10 minutos con una repetición 

cada 5 a 10 segundos, con predominio axial en flex

ión, extensión o mixto, en algunos casos asociados 

a retroversión ocular, las cuales se presentan en su 

mayoría al despertar. En segundo lugar, el retraso 

psicomotor consistente en la pérdida del agarre y 

contacto visual e incluso puede encontrarse acom

pañado de hipotonía axial. Por último, la presencia 

a nivel electroencefalográfico de trazo equivalente a 

hipsarritmia, la cual predomina en fase de vigilia y 

sueño no REM [3,1].

Al realizar el diagnóstico del síndrome de West, es 

crucial intentar identificar su etiología. En aproxi

madamente el 70% de los casos se logra determi

nar una causa subyacente, generalmente 

relacionada con malformaciones o alteraciones 

genéticas, incluidas aquellas vinculadas al cromo

soma X. En cuanto a la incidencia, entre el 4,4% y 

el 4,8% de los pacientes con síndrome de West 

presentan una alteración específicamente asociada 

al cromosoma X, mientras que el porcentaje 

restante corresponde a casos en los que no se 

puede identificar una causa clara [4].

Es una enfermedad poco frecuente, ya que se es

tima 1 caso por cada 4.000  6.000 nacidos vivos y 

representa el 210% de las epilepsias infantiles, con 

una incidencia que varía de 1 caso por cada 2,000

4,000 nacidos vivos [5], esta cuenta con un inicio de 

la aparición de los síntomas entre los 3 a 7 meses 

incluso hasta el primer año de edad [2].

El pronóstico de los pacientes pediátricos que cursa 

el SW es grave, ya que la mayoría desarrollan dé

ficit cognitivo, el cual puede estar asociado a déficit 

motor y/o trastornos de la conducta. Sin embargo, 

es de gran importancia mencionar los altos por

centajes de pacientes que progresan a síndrome de 

LennoxGastaut y epilepsias con crisis parciales 

complejas, siendo estas patologías con pobre 

pronóstico de vida y de difícil manejo [2].

Se presenta el caso de un paciente pediátrico mas

culino de 12 años de edad, el cual se encuentra en 

remisión tras su diagnóstico de SW, sin presentar 

ningún grado de discapacidad, ni episodios convul

sivos en un periodo de más de 10 años. Las evalu

aciones cognitivas realizadas señalan un 

coeficiente intelectual de 79, sugiriendo así la pres

encia de un trastorno por déficit de atención e hiper

actividad (TDHA), sin evidencia de un déficit 

cognitivo subyacente. 

El objetivo de este artículo tiene como objetivo de

scribir y analizar un paciente diagnosticado con Sín

drome de West. Se abordará su presentación 

clínica y enfoque integral del tratamiento multidisci

plinario aplicado.

METODOLOGÍA

Se realiza consentimiento informado de la madre 

del paciente menor de edad antes de realizar 

cualquier procedimiento. A continuación, se llevó a 

cabo un examen físico exhaustivo y se revisó la his

toria clínica del paciente. Se solicitaron los sigu

ientes estudios paraclínicos: resonancia magnética, 

tomografía computarizada de cráneo simple, elec

troencefalograma, holter de 24 horas, ecocardio

grama y video telemetría. Los resultados más 

relevantes fueron los siguientes: el electroencefalo

grama el cual mostró un patrón patognomónico de 

hipsarritmia, electrocardiograma y ecocardiograma 

que descartó patologías estructurales o funcionales 

y las pruebas metabólicas que se encontraron den

tro de los parámetros de normalidad.

 

RESULTADOS

Paciente masculino de 6 meses de edad, con an

tecedentes de gestación a término a las 39 sem

anas, con estudios de STORCH y pruebas 

toxicológicas negativas, nace por parto vía cesárea 

debido a la identificación de encefalopatía hipóxica.

A los 6 meses de edad, el paciente es llevado al 

servicio de urgencias, acompañado de sus padres, 

debido a un cuadro clínico de un mes de evolución 

caracterizado por cuatro episodios de movimientos 
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espásticos en las extremidades superiores. Estos 

episodios se resuelven espontáneamente y no es

tán asociados con pérdida de la conciencia. Sin em

bargo, se observa una pérdida de habilidades 

previamente desarrolladas, como la prehensión pal

mar y la sonrisa social. Además, presenta hipotonía 

generalizada, sin adecuado sostén cefálico y sin lo

grar la sedestación.

Ante estos hallazgos, se indica la realización de una 

tomografía cerebral, la cual no muestra lesiones in

tra ni extraaxiales. También se realiza un elec

troencefalograma que revela la presencia de 

hipsarritmia cerebral. Basándose en la combinación 

de espasmos infantiles, retraso en el desarrollo psi

comotor e hipsarritmia cerebral, se diagnostica sín

drome de West.

Durante su estancia hospitalaria, recibe tratamiento 

con ácido valproico, terapia física y terapia ocupa

cional. Se observa una adecuada respuesta al 

tratamiento, y es dado de alta. Sin embargo, dos 

meses después, ingresa nuevamente al hospital 

con somnolencia y bradicardia. Se le realizan un 

Holter de 24 horas y un ecocardiograma, los cuales 

descartan alteraciones cardíacas a nivel estructural 

o funcional, concluyendo que presenta bradicardia 

sinusal. Debido a la alteración del estado de con

ciencia, se reduce la dosis de ácido valproico y se 

solicita una video telemetría, la cual muestra un au

mento en la frecuencia de las crisis epilépticas.

Dado la baja tolerancia al ácido valproico, se decide 

cambiar el anticonvulsivante por vigabatrina a una 

dosis de 125 mg/día e iniciar tratamiento con ACTH 

interdiario. Durante el tratamiento con ACTH, se re

alizan paraclínicos de control que revelan 

hiperkalemia severa secundaria a dicho tratamiento. 

Debido a esto, es trasladado a la UCIP y recibe 

tratamiento con enalapril y espironolactona. El 

tratamiento con ACTH se mantiene durante tres 

meses, mientras que la vigabatrina se administra 

durante un año.

Desde la finalización del tratamiento farmacológico, 

ha estado recibiendo únicamente terapia física, 

fonoaudiología y terapia ocupacional. Actualmente, 

se encuentra en remisión de la enfermedad, sin cri

sis epilépticas durante más de 10 años. Al día de 

hoy, con 12 años de edad, presenta un desarrollo 

psicomotor adecuado, con buen rendimiento 

académico y social, sin evidencias de déficit cogni

tivo y con único diagnóstico de déficit de atención.

 

DISCUSIÓN

Manifestaciones clínicas

En este artículo, se presenta el caso de un paciente 

con síndrome de West (SW), una de las ence

falopatías epilépticas pediátricas más graves, car

acterizado por espasmos epilépticos, retraso 

psicomotor e hipsarritmia en el trazado del elec

troencefalograma. Este síndrome, descrito por 

William West en 1841, afecta a aproximadamente 1 

de cada 4,000 niños, con una mayor prevalencia en 

la población masculina, en una proporción de 60:40 

en comparación con la población femenina [6,7].

Diagnóstico clínico

El diagnóstico del SW, según la clasificación de la 

International League Against Epilepsy (ILAE), se 

confirma por la presencia de espasmos epilépticos, 

hipsarritmia y, en muchos casos, retraso en el de

sarrollo psicomotor [8,9]. El 7075% de los casos 

tienen una causa identificable, incluyendo malfor

maciones cerebrales y trastornos genéticos.

Genética y Diagnóstico molecular

Es fundamental destacar entre las posibles eti

ologías las mutaciones y los síndromes genéticos 

asociados, como aquellos con un patrón de heren

cia ligado al cromosoma X en el que están incluidos 

los genes ARX1 (Aristaless), CDKL5 (Cyclindepen

dent Kinaselike 5) ambos localizados Xp22 

Además, se deben considerar afectaciones en los 

genes como, STK11 (cromosoma 9), PAFAH1B1/

LIS1, DCX, TUBA1A, entre otros, así como el sín

drome de SturgeWeber, incontinencia pigmentaria, 

esclerosis tuberosa y síndrome de Down [10,11,12].
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Clasificación Internacional

Las etiologías las podemos tipificar según la Clasifi

cación Internacional de las Epilepsias y Síndromes 

Epilépticos, [13] (Ver tabla 1), a partir de la identifi

cación del origen del SW, estas se agrupan en 

genética, metabólica/estructural y/o desconocido, 

los cuales reemplazan los términos usados anterior

mente como sintomático, criptogénico e idiopático. 

Dentro del grupo de los pacientes que presentan 

SW subyacente a una etiología genética, se carac

teriza por una alteración genética y las crisis epilép

ticas son secundarias a ella. 

Por otro lado, el paciente que presenta SW a partir 

de una causa metabólica/estructurales, son carac

terizadas por la existencia de una enfermedad es

tructural o metabólica que estén relacionada con la 

presencia de las crisis. Del mismo modo, se plantea 

un tercer grupo que los episodios epilépticos no 

tiene una causa establecida o identificada aún, lo 

cual puede influir en un mejor pronóstico frente a 

una causa reconocible [10,14].

Etiología y pronóstico

La identificación de la etiología subyacente al SW 

es crucial y particularmente cuando se identifica 

una alteración a nivel del genoma de manera pre

coz, ya que esto tiene un impacto a nivel global en 

el pronóstico del paciente, debido a que ciertas mu

taciones están asociadas a un mejor control y 

manejo de las convulsiones, aunque también se 

debe considerar que pueden estar relacionadas a 

un peor desenlace secundario a que unas muta

ciones están predisponen a un curso más grave de 

la enfermedad. Sin embargo, es importante resaltar 

que el reconocimiento del SW secundario de una 

alteración genética también permite prevenir com

plicaciones asociadas al mismo, así mismo brindar 

asesoría genética y genera posibilidades para ini

ciar investigaciones en tratamientos basados en 

correcciones a nivel de mutaciones específicas y/o 

en vías de señalización bioquímicas.

Diagnóstico Diferencial

Entre los trastornos que pueden presentar síntomas 

similares al SW se encuentran el síndrome de 

LennoxGastaut, que también involucra múltiples 

tipos de convulsiones y retraso en el desarrollo psi

comotor y los espasmos mioclónicos que se carac

terizan por movimientos más rápidos y menos 

prolongados en comparación con los espasmos in

fantiles [15]. Además, el síndrome de Ohtahara y 

otras epilepsias pueden mostrar características 

clínicas y electroencefalográficas que requieren un 

diagnóstico diferencial exhaustivo [16].

En cuanto a las manifestaciones clínicas, los espas

mos epilépticos se caracterizan por contracciones 

axiales repentinas y breves que afectan el cuello, 

los brazos y las piernas, y pueden presentarse de 

forma aislada o en series. Estos espasmos pueden 

o no estar asociados con retroversión ocular. La re

gresión psicomotora se manifiesta en la pérdida de 

habilidades motoras y de desarrollo previamente 

adquiridas, indicando una detención o retroceso en 

el progreso psicomotor del niño. El electroencefalo

grama debe mostrar un patrón característico cono

cido como hipsarritmia [17]. Sin embargo, identificar 

la hipsarritmia puede ser complicado, ya que al

gunos niños con espasmos infantiles no presentan 

este patrón clásico lo que puede representar un de

safío diagnóstico significativo [18].

En el caso del presente paciente, el diagnóstico se 

alinea con los criterios descritos en la literatura para 

síndrome de West (SW), que incluyen el patrón car

acterístico de hipsarritmia en el EEG, la presencia 

de múltiples espasmos y la pérdida de habilidades 

motoras como la prehensión palmar y la sonrisa so

cial, junto con hipotonía generalizada. Aunque estos 

síntomas suelen tener un mal pronóstico en térmi

nos de desarrollo cognitivo, un diagnóstico precoz 

ha permitido minimizar las complicaciones, resul

tando en un diagnóstico de Trastorno por Déficit de 

Atención e Hiperactividad (TDAH) en lugar de un 

deterioro cognitivo severo, para el presente caso.

https://www.infomedicint.com
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Consideraciones futuras

Dado que el diagnóstico del síndrome de West en el 

presente paciente, se ha basado exclusivamente en 

criterios clínicos y el desenlace del paciente es 

atípico, es necesario considerar como siguiente 

paso la realización de un estudio genético. Esto 

permitirá determinar si la causa subyacente del sín

drome podría estar relacionada o no, con una al

teración en el cromosoma X.

Factores asociados

A pesar de contar con una fisiopatología incierta, la 

descripción más aceptada para este síndrome fue 

propuesta por Baram en 1993, destacando el papel 

crucial de la hormona liberadora de corticotropina 

(CRH). Diversos factores contribuyen a esta pa

tología, siendo el estrés cerebral uno de los princi

pales detonantes que incrementa la liberación de 

mediadores secundarios, entre los cuales la CRH 

es el más estudiado. Se ha sugerido que esta hor

mona es la responsable de los espasmos carac

terísticos del SW. Durante el periodo neonatal, el 

número de receptores para CRH es significativa

mente mayor que en adultos, lo que explica la pre

dominancia de las manifestaciones clínicas en la 

infancia y su tendencia a modularse o incluso desa

parecer con la transición hacia la adultez. Además, 

estudios en modelos animales han mostrado que la 

CRH posee propiedades excitatorias en las neu

ronas, lo que podría explicar los patrones elec

troencefalográficos observados durante las crisis 

convulsivas en estos pacientes [19].

Tratamiento

Basado en los conceptos previamente descritos, se 

han propuesto dos enfoques farmacológicos, 

aunque escasamente estudiados. Uno de estos es 

la administración de corticotropina (ACTH), que, de 

acuerdo con los principios fisiológicos del eje CRH

ACTHcortisol, induce una retroalimentación nega

tiva que inhibe la secreción de CRH, reduciendo así 

su acción sobre la estimulación neuronal. De man

era similar, el uso de glucocorticoides, como la 

prednisona, genera un efecto inhibitorio compara

ble. Aunque se han llevado a cabo estudios para 

comparar la eficacia de estos dos tratamientos, no 

se han observado diferencias significativas, salvo 

en el tiempo necesario para alcanzar la remisión de 

los síntomas, que podría ser más corto con el uso 

de corticoides [18,19,20].

La dosis y la duración del tratamiento aún no han 

sido completamente establecidas. No obstante, se 

ha resaltado la importancia de un inicio temprano 

del manejo ya que se ha observado una mejora sig

nificativa en la progresión de los hitos del desarrollo 

infantil. Aunque los efectos a largo plazo en el ám

bito cognitivo y del desarrollo no han sido clara

mente definidos debido al seguimiento insuficiente 

de los pacientes en los estudios, se ha sugerido 

que el tratamiento temprano podría prevenir compli

caciones secundarias, como el trastorno por déficit 

de atención e hiperactividad, asociadas a episodios 

convulsivos no tratados [18,20].

Seguimiento y pronóstico

Debido a la limitada investigación sobre la patología 

y al seguimiento inadecuado de los pacientes a lo 

largo de su vida, resulta difícil establecer un pronós

tico preciso para esta enfermedad. La mayoría de 

los estudios coinciden en que el principal determi

nante de un peor pronóstico es el diagnóstico y 

tratamiento tardíos. 

El término "tardío" se ha definido de manera vaga, 

refiriéndose a intervenciones que ocurren después 

de un mes desde el inicio del cuadro clínico en ca

sos criptogénicos, o después de dos meses en ca

sos asociados con síndrome de Down. Otros 

factores, como la breve duración de los espasmos, 

la indeterminación biológica y la corta duración del 

tratamiento (menos de 6 semanas), se han rela

cionado con un pronóstico más favorable. 

Asimismo, la mayoría de los estudios describen que 

la cantidad de manifestaciones clínicas está directa

mente relacionada con la severidad de la enfer

medad y un mal pronóstico [20,21,22].
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CONCLUSIONES

En conclusión, el síndrome de West es una enfer

medad considerada como un gran reto por la com

plejidad de su diagnóstico, debido a las múltiples 

etiologías que lo generan, sin dejar a un lado sus 

complicaciones ante un retardo en la sospecha del 

mismo, ya que un retraso en su tratamiento, es de

terminado como un factor de mal pronóstico para 

los pacientes.

Asimismo, la dificultad del diagnóstico y el pronós

tico difícil de establecer para los pacientes que cur

san con esta enfermedad, permiten crear 

oportunidades para plantear un abordaje precoz y 

dirigido por parte del cuerpo médico, del mismo 

modo genera posibilidades en el área de investi

gación frente a terapias para el SW, lo que podría 

influir positivamente en los resultados clínicos de 

los pacientes, lo cual permite un tratamiento integral 

y multidisciplinario.
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