




7. INVESTIGACIONES 
    Y TERAPIAS EMERGENTES11-22

La investigación en el campo del Síndrome por Deficiencia 
de CDKL5 (CDD) está en constante avance, buscando no 
solo mejorar el control de los síntomas, sino también 
desarrollar terapias dirigidas a la causa subyacente de la 
enfermedad. 

Tratamientos aprobados y en desarrollo para la epilepsia

Actualmente, el enfoque terapéutico disponible se centra 
en el alivio sintomático, principalmente en el control de las 
crisis epilépticas. 

�z�� Modulador positivo y alostérico de los receptores del ácido 
gamma-aminobutírico tipo A (GABAA) en el sistema nervioso 
central: el primer fármaco aprobado específicamente 
para el tratamiento de las crisis epilépticas en CDD por 
la Unión Europea desde Julio de 2023. A junio de 2025, 
no se encuentra comercialmente disponible al estar en 
proceso de negociación de precios. Su aprobación para 
CDD fue resultado de ensayos clínicos que demostraron 
una eficacia y tolerabilidad favorable. 

�z�� Agente de liberación de la serotonina y por lo tanto 
estimula diversos subtipos del receptor 5‑HT mediante 
la liberación de serotonina. Aprobado para el tratamiento 
de las crisis epilépticas en síndrome de Dravet y síndrome 
de Lennox Gastaut. Actualmente, está completando los 
ensayos clínicos de Fase 3 para su posible aprobación para 
el tratamiento de crisis epilépticas en CDD. Previo a esta 
Fase 3 en CDD, demostró eficacia en un pequeño ensayo 
clínico de Fase 2 en niños y adultos con CDD que tuvo 
lugar en mayo de 2021.
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Terapias dirigidas a la causa

Además del interés de encontrar mejores fármacos para 
controlar las crisis epilépticas en CDD, hay mucha investigación 
dirigida a desarrollar tratamientos dirigidos a la causa, que es 
la falta de actividad de la enzima CDKL5 como resultado de 
mutaciones. 

La modalidad más avanzada en este ámbito es el desarrollo 
de terapias génicas. Estas terapias buscan introducir una 
copia funcional del gen CDKL5 en el cerebro de los pacientes. 
Varias de estas terapias han mostrado ya su capacidad para 
reducir los síntomas en modelos animales (ratones) con 
deficiencia en CDKL5. Actualmente se encuentran en fase de 
desarrollo preclínico (investigación en animales), antes de su 
eventual progresión a ensayos clínicos en humanos. 

A diferencia de los fármacos antiepilépticos, se espera que estas 
terapias dirigidas a la causa puedan ayudar a mitigar un abanico 
más amplio de síntomas del neurodesarrollo presentes en CDD, 
incluyendo los trastornos motores, cognitivos y conductuales. 
El descubrimiento de que en ratones con deficiencia en CDKL5
se puede tratar la discapacidad reintroduciendo la expresión 
del gen CDKL5, incluso en ratones adultos, representó un 
gran impulso para el desarrollo de estas terapias para tratar la 
enfermedad. 

Otras estrategias dirigidas a la causa que se están investigando 
incluyen:

Todas estas estrategias se encuentran en fase de desarrollo 
preclínico y no han alcanzado aún la fase de ensayos clínicos 
en humanos. 

La reactivación del gen CDKL5 del segundo 
cromosoma X.

La edición genética que busca corregir la 
mutación del gen.

La terapia de reemplazo enzimático: la 
producción en laboratorio de la enzima CDKL5 
para su posterior administración. 
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8. RECURSOS Y APOYO PARA FAMILIAS23,24

Recibir un diagnóstico de Síndrome por Deficiencia de CDKL5 es 
un proceso largo y complejo. Las familias suelen pasar por una 
etapa de incertidumbre, preocupación y desgaste emocional. La 
relación con los profesionales de la salud puede ser un gran apoyo, 
pero también una fuente de frustración si no hay escucha activa o 
existe desconocimiento sobre el síndrome. 

Es clave que los equipos sanitarios acompañen a las familias 
con sensibilidad, ofreciendo información clara, actualizada y 
adaptada. La actitud colaborativa del profesional de referencia, y 
su disposición a coordinarse con especialistas en enfermedades 
raras, marca una gran diferencia en la calidad de vida de la persona 
afectada y su entorno. 

Reflexión positiva: A pesar de las dificultades, muchas 
madres y padres se convierten en verdaderos expertos en 
la condición de sus hijos, y logran tener un rol activo como 
defensores del derecho a la salud, generando cambios que 
pueden beneficiar a más familias. 

El diagnóstico de CDKL5 transforma profundamente la dinámica 
familiar. Las relaciones de pareja pueden verse afectadas, con 
menos tiempo para la intimidad y mayores desafíos en la toma de 
decisiones. Es necesario reorganizar rutinas, dividir tareas y adaptar 
el hogar para responder a las necesidades de la niña o niño. 

8.1. Diagnóstico y relación con el sistema de salud 

8.2. Impacto en la dinámica familiar
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Con frecuencia, uno de los progenitores —en su mayoría 
mujeres— reduce su jornada laboral o deja de trabajar para 
asumir el cuidado a tiempo completo. 

Reflexión positiva: Aunque estos cambios pueden 
ser difíciles, también pueden fortalecer el vínculo 
familiar. Muchas madres se convierten en activistas y 
lideran iniciativas que valoran el cuidado y cuestionan 
roles tradicionales. A la vez, cada vez más padres se 
implican activamente, promoviendo relaciones más 
equitativas y corresponsables.

El día a día de las familias con una hija o hijo con CDKL5 está 
marcado por la incertidumbre, especialmente por la frecuencia 
y severidad de las crisis epilépticas o bien la conducta. La 
necesidad constante de adaptación genera un estrés crónico 
que afecta a todos los aspectos de la vida cotidiana. 

El impacto emocional es profundo: enfrentarse a una 
discapacidad severa y a un futuro incierto puede generar 
ansiedad, tristeza y agotamiento. 

Reflexión positiva: Frente a esta realidad, muchas 
familias desarrollan una enorme capacidad de resiliencia, 
creatividad y fortaleza emocional. Aprenden a vivir el 
presente con intensidad y a valorar pequeños logros 
como grandes conquistas. 

La llegada de un diagnóstico de CDKL5 afecta a todo el 
sistema familiar. Las hermanas y hermanos pueden sentirse 
menos atendidos, vivir emociones intensas como tristeza, 
ansiedad o confusión, y percibir el estrés de los padres. Sin 
embargo, el vínculo entre hermanos es especial y puede 
volverse una fuente de aprendizaje mutuo, sensibilidad y 
fortaleza emocional. 

La familia extensa, especialmente las abuelas y abuelos, 
también vive este proceso con intensidad. Sufren por sus 
hijos y nietos, y muchas veces su salud emocional y física 
se ve comprometida. No obstante, su apoyo y empatía son 
fundamentales y, con el tiempo, se convierten en pilares del 
acompañamiento familiar. 

Reflexión positiva: Crecer junto a un hermana o 
hermano con discapacidad puede formar personas con 
gran empatía, resiliencia y sentido de responsabilidad 
social. Muchas veces son estos hermanos quienes 
enseñan a la sociedad cómo acompañar desde el amor 
y la comprensión.

Las familias necesitan apoyos integrales que incluyan 
atención psicológica, orientación social, recursos educativos 
y acompañamiento laboral. Además, es fundamental contar 
con redes de apoyo entre familias que comparten experiencias 
similares, lo que permite reducir la soledad y compartir 
estrategias útiles. 

Los sistemas de salud y servicios sociales deben trabajar de forma 
coordinada y con un enfoque centrado en la familia, facilitando el 
acceso a los recursos y evitando cargas burocráticas innecesarias. 

Reflexión positiva: La mayor visibilidad de estas 
necesidades está generando avances importantes 
en políticas públicas. Cada vez más comunidades y 
profesionales trabajan para construir entornos más 
empáticos, inclusivos y solidarios.

8.3. Consecuencias para hermanas/os y familia 	
        extensa. 

8.5. Necesidad de apoyos y recursos

8.4. Carga emocional y vida cotidiana

3231

VIVIR CON: SÍNDROME POR DEFICIENCIA DE CDKL5 VIVIR CON EPILEPSIA 



La Asociación de Afectados CDKL5 es una organización 
sin ánimo de lucro de ámbito nacional creada en 2014 
por familias de personas afectadas con el Síndrome por 
Defi ciencia de CDKL5.

9. ORGANIZACIONES Y GRUPOS DE APOYO 
DISPONIBLES PARA PACIENTES Y FAMILIARES. 

NUESTRA MISIÓN ES: 

Recaudar fondos para impulsar la investigación 
científi ca sobre CDKL5. 

Obtener y gestionar recursos destinados a mejorar 
la calidad de vida de las personas afectadas y sus 
familias. 

Visibilizar el Síndrome por Defi ciencia de CDKL5 en 
los ámbitos científi co, sanitario y social. 

Promover encuentros entre familiares, personas 
afectadas, médicos especialistas e investigadores, 
tanto a nivel nacional como internacional. 

Apoyar y participar en programas de cooperación 
internacional.

Promover encuentros entre familiares, personas 
afectadas, médicos especialistas e investigadores, 
tanto a nivel nacional como internacional. 

Obtener y gestionar recursos destinados a mejorar 
la calidad de vida de las personas afectadas y sus 
familias. 

Recaudar fondos para impulsar la investigación 
científi ca sobre CDKL5. 

Apoyar y participar en programas de cooperación 
internacional.

Visibilizar el Síndrome por Defi ciencia de CDKL5 en 
los ámbitos científi co, sanitario y social. 

Escanea el QR para saber más sobre la AACDKL5

REDES DE APOYO:
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www.vivirconepilepsia.com

UCBCares ®

¿Tienes alguna duda? Llámanos
800 099 684 (Teléfono gratuito desde España)
+34 915 700 649
UCBCares.ES@ucb.com
https://ucbcares.es/
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