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Laboratorios Armstrong de Meéxico, tiene mas de 50 anfos trabajando en la educacion
medica continua de los médicos del pais y en esta ocasion nos es muy grato comunicarles,
que les sera entregados en los proximos meses, un material puramente académico de un
tema muy basico en la epilepsia, €l cual ha tenido cambios muy importantes en
terminologia, como son los Sindromes Epilépticos. La idea es irles obsequiando una
lamina por quincena hasta lograr completar la colecciéon completa, de lo que para la ILAE
(International League Against Epilepsy) hoy dia, constituyen la descripcion de los
sindromes epilépticos. Agradecemos el apoyo en la elaboracion de este material al Dr.
Juan Carlos Reséndiz Aparicio, quien es el Coordinador Nacional del Programa Prioritario
de Epilepsia del Sector Salud, México. Esperemos gue esta coleccion sea de su agrado y
le ayude en su practica médica diaria.
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Introduccion y Clasificacion

INTRODUCCION Y
CLASIFICACION

INTRODUCCION

SINDROMES EPILEPTICOS

Los sindromes epilépticos, son un grupo de enfermedades, en los cuales los pacientes
comparten el tipo de crisis epilépticas, caracteristicas del electroencefalograma (EEG), de
estudios de neuroimagen, con frecuencia caracteristicas dependientes de edad, como la
edad deinicio y en caso de aplicar edad de remision, factores desencadenantes, variaciones
durante el dia, muchas veces prondstico, comorbilidades y finalmente pueden tener
implicaciones similares de etiologia, asi como de tratamiento farmacoldgico o quirdrgico.
Los sindromes epilépticos se han reconocido desde hace mas de 50 affos, aunque a pesar
de ello no existia una clasificacion que la ILAE “International League Against Epilepsy”
aceptara y es por ello que un grupo de trabajo de esta sociedad médica, que es la que
regula el conocimiento de la epilepsia a nivel mundial, trabajé en conceptos nosoldgicos y
definiciones para llegar a un consenso acerca de las entidades que cumplen criterios para
establecerse como un sindrome epiléptico.

Se define sindrome epiléptico como un conjunto caracteristico de sintomas clinicos
y electroencefalograficos, que con frecuencia se respaldan de hallazgos etioldgicos
especificos (estructurales, genéticos, metabdlicos, inmunitarios e infecciosos).

Para esta nueva clasificacion se dividieron los sindromes de acuerdo con la edad tipica de
inicio y por otro lado en aquellos que presentan crisis focales, focales y generalizadas o
crisis generalizadas y finalmente en la asociacion con alteraciones del desarrollo y/o con
encefalopatia epiléptica o bien con deterioro neuroldgico progresivo.

Existe un concepto importante a conocer, para entender las nuevas descripciones de los
sindromes epilépticos. El concepto de encefalopatias epilépticas y del desarrollo (EED):
a) En la encefalopatia del desarrollo, las deficiencias se deben a la etiologia subyacente de
la epilepsia.

b) En la encefalopatia epiléptica, las deficiencias se deben a las crisis frecuentes o a las
descargas epileptiformes.

c) Enla encefalopatia epilépticay del desarrollo, las deficiencias se deben tanto a la etiologia
subyacente como a las crisis frecuentes o a las descargas epileptiformes.



Introduccion y Clasificacion

CLASIFICACION

CLASIFICACION DE LOS SINDROMES EPILEPTICOS:
I. Epilepsias y sindromes con inicio en etapa de recién nacido e infancia (RN a 2 afos)
a) Tipo de epilepsia focal
Epilepsia auto-limitada neonatal
Epilepsia auto-limitada neonatal-infantil familiar
Epilepsia auto-limitada infantil
b) Tipo de epilepsia focal y generalizada
Epilepsia genética con crisis febriles plus
c) Tipo de epilepsia generalizada
Epilepsias miocldnicas de la infancia

d) Sindromes con encefalopatia epiléptica y del desarrollo (EED) o con deterioro
neuroldgico progresivo

EED infantil temprana

Epilepsia de la infancia con crisis focales migratorias

Sindromes de espasmos epilépticos infantiles

Sindrome de Dravet

Encefalopatias epilépticas y del desarrollo (EED) de etiologia especifica:
EED -KCNQ2

EED-Dependiente de piridoxina

EED-Dependiente de pirodoxamina 5 fosfato

EED- CDKL5

Epilepsia en racimos PCDH19 (protocaderin)

Sindrome por deficiencia del transportador de glucosa 1 (GLUT 1)
Sindrome Sturge Weber

Crisis gelasticas con hamartoma hipotaldmico

Cortesia de
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Clasificacion de los Sindromes Epilépticos:

Il. Sindromes epilépticos de inicio en la nifiez (2-12 afios)
a) Tipo de Epilepsia focal. Epilepsias focales autolimitadas:
Epilepsia autolimitada con puntas centrotemporales
Epilepsia autolimitada con caracteristicas autondmicas
Epilepsia visual de inicio en la nifez

Epilepsia fotosensible del I6bulo occipital

b) Tipo de epilepsia generalizadas

Epilepsia con mioclonia palpebral

Epilepsia con ausencia mioclonica

c) Sindromes con encefalopatia epiléptica y del desarrollo (EED) o con deterioro
neuroldgico progresivo

Epilepsia con crisis mioclono atdnicas
Sindrome de Lennox-Gastaut

Encefalopatia epiléptica y del desarrollo con activaciéon de punta onda en suefo y
encefalopatia epiléptica con activacion de punta onda en suefo

Sindrome epiléptico relacionado a infeccion febril
Sindrome epiléptico con Hemiconvulsion-Hemiplejia

Ill. Sindromes epilépticos con inicio en edad variable

a) Tipo de epilepsia focal

Epilepsia hipercinetica relacionada al suefio (hipermotora)

Epilepsia familiar del I16bulo temporal mesial

CLASIFICACION

Epilepsia focal familiar con focos variables
Epilepsia con caracteristicas auditivas

Epilepsia del I6bulo temporal mesial con esclerosis hipocampal



Clasificacion de los Sindromes Epilépticos:

CLASIFICACION

b) Tipo de epilepsia focal y generalizada
Epilepsia con crisis inducidas por la lectura

c) Sindromes con encefalopatia epiléptica y del desarrollo (EED) o con deterioro
neuroldgico progresivo

Sindrome de Rasmussen

Epilepsias miocldnicas progresivas

IV. Epilepsias idiopaticas generalizadas
Epilepsia de ausencia infantil

Epilepsia de ausencia juvenil

Epilepsia miocldnica juvenil

Epilepsia con solo crisis generalizadas ténico cldnicas

Notas

Los factores a considerar en la descripcion de los sindromes y gque son los que vamos a analizar en todas
las 1dminas de la coleccidn son: Tipo de crisis / EEG / Edad de inicio / Desarrollo al inicio / Examen
neuroldgico / Imagen / Pruebas, genéticas y otras / Curso de la enfermedad / Notas especiales.

Se anotan los datos que aparecen en la descripcidon original de cada sindrome.

Para los criterios que definen cada uno de los sindromes se establecen tres apartados:
Obligatorios: TODOS deben estar presentes para hacer el diagndstico.

Alertas: Habitualmente NO estan presentes en el sindrome. A mayor nimero de alertas, menos certero
es el diagndstico.

Excluyentes: NINGUNO debe estar presente, si estd presente se descarta el diagndstico.

Bibliografia:

Elaine C. Wirrell, Rima Nabbout, Ingrid E. Scheffer, Taoufik Alsaadi, Alicia Bogacz, Jacqueline A. French, Edouard Hirsch et al. Methodology for
classification and definition of epilepsy syndromes with list of syndromes: Report of the ILAE Task Force on Nosology and Definitions. Epilepsia.
2022;00:1-16. DOI: 10.1111/epi17237

Cortesia de
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Epilepsia autolimitada neonatal (familiar)

Epl LEPS'A Los pacientes que inician con su epilepsia en edades

tempranas de la vida, con frecuencia tienen una alta carga

AUTOLIMITADA decaripeion de ottos sincromes en 10 primeres dos anos

se debe comentar que se dividieron en dos grupos, los
N E N A IAI sindromes epilépticos autolimitados y las encefalopatias

epilépticas y del desarrollo. Asi mismo se introduce

(FAM||_|AR) un grupo de sindromes para aquellos que tienen una

- AUTOLIMITADA NEONATAL

etiologia especifica. De manera tradicional los sindromes
se han definido principalmente por caracteristicas
electroclinicas, sin embargo, en los ultimos veinte afos
con el estudio de la genética se ha podido establecer
sindromes con etiologia genética.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
autolimitada neonatal (familiar)

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis tonicas focales al inicio, que afectan la cabeza, la cara
y las extremidades.

Crisis focales clonicas o tonicas, pueden alternar de lado de crisis a crisis y
pueden evolucionar a crisis bilaterales tonico cldnicas.

Criterios de Alerta
Tipos de crisis: Historia clinica sugestiva de crisis in Utero.
EEG: Interictal: Lentificacion leve del ritmo de base.

Examen neurolégico: Anormalidades significativas en el examen
neurologico, excluyendo hallazgos incidentales.

Otros estudios: Falta de variante genética patdgena asociada al sindrome.
Mas comun KCNQ2 o KCNQ3 o bien falta de antecedentes familiares que
sugieran herencia autosdmica dominante de penetrancia incompleta.

Curso de la enfermedad: Retraso leve en el desarrollo neuroldgico a largo
plazo.

Falta de remision de la epilepsia después de los 6 meses.

Epilepsia farmaco-resistente.



Epilepsia autolimitada neonatal (familiar)

- AUTOLIMITADA NEONATAL

Criterios de Exclusion

Tipo de crisis: Espasmos epilépticos. Crisis mioclonicas. Crisis tonicas
generalizadas. Crisis tonico clonicas generalizadas.

EEG: Interictal.- Lentificacion focal persistente o lentificacion moderada a
severa del ritmo de base no limitada al periodo postictal.

Patron de brote supresion.

Hypsarritmia.

Ictal.- Falta de correlacion del EEG con los sintomas clinicos.

Edad de inicio: Inicio después del primer mes de edad.

Desarrollo al inicio: Cualquier grado de encefalopatia.

Imagen: Neuroimagen que muestre una lesion causal de las crisis.

Otros estudios: Otra causa sintomatica aguda, incluyendo infecciones,
isquemia, hemorragia, encefalopatia hipoxico-isquémica o problemas

metabodlicos.

Curso de la enfermedad: Moderada a severa afectacion al neurodesarrollo.

Notas

Se requiere una resonancia magnética no lesional para diagnosticar este sindrome.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados se puede diagnosticar sin
EEG, ni resonancia en un recién nacido con antecedentes familiares sugestivos de Epilepsia autolimitada
neonatal (familiar), que cumple con todos los demas criterios clinicos obligatorios y de exclusion y no
tiene alertas. Sin embargo, la historia clinica de los miembros de la familia afectados debe ser consistente
y se requiere seguimiento del paciente para asegurar que el curso también cumpla con los criterios.

Bibliografia:

Sameer M. Zuberi, Elaine Wirrell, Elissa Yozawitz, Jo M. Wilmshurst, Nicola Specchio, Kate Riney, Ronit Pressler, Stephane Auvin et al. ILAE
classification and definition of epilepsy syndromes with onset in neonates and infants: Position statement by the ILAE Task Force on Nosology and
Definitions. Epilepsia. 2022;63:1349-1397. DOI: 10.1111/epi.17239
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Epilepsia autolimitada neonatal-infantil familiar

EPl LEPS'A Dentro del grupo de las epilepsias autolimitadas existen

sindromes que son heredados, asi como de novo, las cuales

AUTOL' M |TADA producen caracteristicas electro-clinicas muy similares en
casos familiares y no familiares. Por tal razén se asigna un
N E O N ATA L nombre para el sindrome y la herencia como un descriptor
secundario. El término benigno ya ha sido cambiado por
I N F a N T I L autolimitado desde clasificaciones previas.

Las crisis secuenciales a que se hace referencia, pueden
FAM | I_ | AR incluir crisis ténicas, clénicas y/o componentes autondémicos,
asi como automatismos, sin un tipo de crisis predominante.
El patron ictal en una crisis secuencial es una crisis que va
cambiando a través del avance de la crisis, en su tipo de
manifestaciéon. Las crisis secuenciales se caracterizan por
varias manifestaciones de crisis que ocurren en secuencia
en una misma crisis epiléptica. Por ejemplo, una crisis puede
iniciar con manifestacion de crisis tdnica focal, seguida de
clénicas focales y después espasmos epilépticos, sin un
predominio de alguna de ellas.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
autolimitada neonatal-infantil familiar

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis focales tonicas con desviacion de cabeza y 0jos,
seguida por otros eventos tonicos - clénicos y puede evolucionar a crisis
bilateral tonico-cldnica.

Edad de inicio: 1 dia a 23 meses.

Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Crisis secuenciales.

EEG: Interictal.- Lentificacion leve del ritmo de base.

Desarrollo al inicio: Historia de crisis sintomaticas agudas que incluyen
infeccion intracraneal, isquemia o accidente vascular hemorragico,

encefalopatia hipdxico isquémica y trastornos metabodlicos.

Examen neuroldégico: Anormalidades significativas en el examen
neurologico, excluyendo hallazgos incidentales.

NEONATAL-INFANTIL

Otros estudios: Falta de variante patdgena del gen asociado al sindrome,
generalmente SCN2A.

o



Epilepsia autolimitada neonatal (familiar)

Curso de la enfermedad: Retraso leve del neurodesarrollo a largo plazo
Falta de remision de la epilepsia a los 2 anos.
Epilepsia Farmaco-resistente.

Criterios de Exclusion
Tipo de crisis: Espasmos epilépticos.
Crisis miocldénicas

EEG: Interictal.- Lentificacion focal persistente o moderada a grave
lentificacion del ritmo de base no limitada al periodo postictal.

Patron de brote supresion.

Hipsarritmia.

Ictal.- Falta de correlato del EEG con los sintomas clinicos.
Desarrollo al inicio: Encefalopatia.

Imagen: Neuroimagen documentando una lesion causal de las crisis.

Curso de la enfermedad: Moderada a severa afectacion al neurodesarrollo.

Notas

Se requiere una Resonancia Magnética no lesional para diagnosticar este sindrome.

No se requiere un EEG ictal para el diagnostico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados puede ser diagnosticada
sin EEG ni resonancia en un recién nacido con antecedentes familiares sugestivos de una epilepsia
neonatal-infantil autolimitada familiar que cumple con todos los demas criterios clinicos obligatorios, de
exclusion y que no tiene alertas. Sin embargo, la historia clinica de los miembros afectados de la familia,
debe ser consistente con el curso esperado y el seguimiento del paciente debe ser cuidadoso para
garantizar que en su curso sea consistente con el sindrome.

Bibliografia:

Sameer M. Zuberi, Elaine Wirrell, Elissa Yozawitz, Jo M. Wilmshurst, Nicola Specchio, Kate Riney, Ronit Pressler, Stephane Auvin et al. ILAE
classification and definition of epilepsy syndromes with onset in neonates and infants: Position statement by the ILAE Task Force on Nosology and
Definitions. Epilepsia. 2022;63:1349-1397. DOI: 10.1111/epi.17239

NEONATAL-INFANTIL
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Epilepsia autolimitada infantil (familiar)

EP”_EPS'A En general en los sindromes epilépticos autolimitados

gue comienzan antes de los dos afos de edad, las crisis
AUTO |_| M |TADA suelen responder a los farmacos y estdn asociados con una
cognicién normal o bien con un minimo deterioro cognitivo.

IN FAN I IL El sindrome de Epilepsia autolimitada infantil (familiar)

fue descrito por primera vez en familias con una herencia
(FAMILIAR) dominante. La edad de inicio oscila entre los 3 y los 20
meses con un pico a los 6 meses. La historia perinatal es
tipicamente normal, sin complicaciones, con un perimetro
cefdlico y un examen neuroldgico normal. Las crisis pueden
ser frecuentes al inicio, pero por lo general remiten alrededor
del afo de iniciadas. Una minoria podria persistir hasta la
edad adulta. Se tiene que hacer diagndstico diferencial con
crisis sintomaticas agudas, con etiologias estructurales,
con la epilepsia con crisis focales migratorias e incluso con
Sindrome de Dravet en donde una diferencia importante son
las crisis hemiclénicas prolongadas que se dan en el Dravet
y no en este sindrome.

Criteriosdiagndsticos parala Epilepsiaautolimitada
infantil (familiar)

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis focales con detencion de conducta, alteracion de
consciencia, automatismos, versidon de cabeza/ojos y movimientos cldénicos
(con frecuencia alternando de un lado a otro y progresando a hemiclonica
o a focal que evoluciona a bilateral tonico cldonica).

Las crisis son usualmente breves (menos de 3 minutos).

Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Crisis clonicas prolongadas (hemicldonicas) mas de 10
minutos.

EEG: Interictal.- Lentificacion leve del ritmo de base.
Edad de inicio: Inicio de 18 a 36 meses.
Desarrollo al inicio: Retraso leve del desarrollo.

Examen neuroldégico: Anormalidades significativas del examen neuroldgico,
excluyendo hallazgos incidentales.

~ AUTOLIMITADA INFANTIL



Epilepsia autolimitada infantil (familiar)

"~ AUTOLIMITADA INFANTIL

Otros estudios: Falta de variantes patdgenas encontradas en PRRT2,
SCN2A, KCNQ2, KCNQ3.

Falta de antecedentes familiares que sugieran herencia autosdmica
dominante con penetrancia incompleta.

Curso de la enfermedad: Sin remision en ninez tardia (6-12 anos).

Criterios de Exclusion

Tipo de crisis: Espasmos epilépticos.
Crisis mioclodnicas.

Crisis secuenciales.

Crisis Tonicas.

EEG: Interictal.- Lentificacion focal persistente.

Lentificacion del ritmo de base moderado o severo que no se limita al
periodo postictal.

Hipsarritmia.
Edad de inicio: Menores de un mes o mayores de 36 meses.
Desarrollo al inicio: Retraso moderado o severo, regresion neurocognitiva.

Imagen: Resonancia Magnética con lesion causal.

Curso de la enfermedad: Regresion neurocognitiva con crisis miocldénicas,
ataxia, espasticidad.

Notas
Se requiere resonancia no lesional para diagnosticar este sindrome.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, se puede diagnosticar
sin EEG ni resonancia en un nifo, con un historial familiar sugestivo de Epilepsia autolimitada infantil
(familiar) que cumple con todos los criterios clinicos obligatorios, de exclusion y no tiene alertas.

Sin embargo, la historia clinica de los familiares afectados, debe ser consistente con el curso esperado
para una Epilepsia autolimitada infantil (familiar) y se requiere seguimiento del paciente para asegurar
gue su curso sea consistente con el sindrome.

Bibliografia:

Sameer M. Zuberi, Elaine Wirrell, Elissa Yozawitz, Jo M. Wilmshurst, Nicola Specchio, Kate Riney, Ronit Pressler, Stephane Auvin et al. ILAE
classification and definition of epilepsy syndromes with onset in neonates and infants: Position statement by the ILAE Task Force on Nosology and
Definitions. Epilepsia. 2022;63:1349-1397. DOI: 10.1111/epi.17239
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Crisis febriles plus

Para las crisis febriles plus no existe un cuadro de datos obligatorios, alertas y excluyente,
debido a que esta entidad es un espectro, es por ello que es preferible dar algunas
anotaciones particulares, para poder identificar este grupo.

Se describid originalmente como una epilepsia familiar autosémica dominante con
penetrancia variable. Sus siglas internacionales de las crisis febriles plus es GEFS+ e incluye
un espectro de fenotipos de epilepsia con crisis atdnicas, miocldnicas, sindrome de Dravet,
crisis idiopaticas, otros sindromes genéticos de epilepsia generalizada y epilepsias focales,
con fenotipos heterogéneos, que estdn presentes generalmente en la misma familia.
Aunqgue las crisis febriles son el sello distintivo de GEFS+ y ocurren en muchos miembros
de la familia, no necesariamente todos los miembros de la familia estan afectados. Se sabe
gue tiene una genética heterogénea con variantes patdgenas identificadas en varios genes.

Aunqgue el fenotipo mas frecuente en la epilepsia genética con crisis febriles plus, son las
crisis febriles clasicas, el siguiente en frecuencia son las crisis febriles plus que pueden
tener varias presentaciones, siendo lo mas frecuente cuando las crisis tipicas persisten mas
alla de los 6 anos de edad.

Una historia familiar de este tipo de sindrome sugiere el diagndstico, aungue se han
identificado casos sin antecedentes familiares y con una variante patégena de novo en un
gen GEFS+.

Epidemiologia: Es un sindrome familiar comun, pero no existe un dato epidemioldgico de
su incidencia.

Contexto clinico: La epilepsia genética con crisis febriles plus puede comenzar antes de los
6 meses de edad (a diferencia de las crisis febriles tipicas que comienzan después del sexto
mes) y persisten mas alla de los 6 anos de edad. Crisis febriles plus (CF+) es el término que
se utiliza para las crisis febriles que persisten mas alla de los 6 aflos y/o evolucionan a crisis
afebriles. Otros tipos de crisis afebriles se pueden presentar en el transcurso de los afos.
Las crisis febriles cléonicas prolongadas (hemicldnicas) con fiebre antes de los 15 meses, si
son recurrentes deben sugerir un sindrome de Dravet. En el paciente con CF+ el examen
neuroldgico y las capacidades cognitivas suelen ser normales.

Curso de la enfermedad: Las crisis febriles plus suelen responder a los farmacos anticrisis,
aunque no todos los pacientes requieren tratamiento profilactico. Por lo general, los
pacientes que solo presentan crisis febriles plus, tienen una epilepsia autolimitada, con
resolucidn de sus crisis en la pubertad. El curso de la enfermedad para los pacientes
gue presentan otros tipos de epilepsias o sindromes epilépticos dentro del espectro de la
epilepsia genética con crisis febriles plus, depende del tipo de epilepsia o sindrome con
gue curse.

FEBRIL PLUS
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Crisis febriles plus

Crisis: Las crisis febriles, que pueden ser generalizadas o focales son obligatorias para el
diagndstico. Ademas, se puede observar una variedad de otras crisis afebriles generalizadas
o focales.

EEG: El ritmo de fondo del EEG es normal. De manera ocasional pueden verse puntas
focales o generalizadas. El EEG ictal varia dependiendo del tipo de crisis.

Imagen: Si se realiza una resonancia magnética, no muestra una etiologia causal en los
pacientes con el sindrome de epilepsia genética con crisis febriles plus.

Genética: La herencia es autosdmica dominante con penetrancia variable. Los miembros de
la familia pueden presentar diferentes tipos de crisis o sindromes epilépticos, que pueden
estar asociados con fiebre o crisis febriles.

Aunqgue el gen SCNI1B fue el primer gen identificado, no es el gen que se asocia con mas
frecuencia. Se ha encontrado en aproximadamente el 10% de las familias una asociacion
con el gen SCNIT1A. Otras variantes genéticas que codifican para canales de sodio y potasio
dependientes de voltaje, asi como canales idnicos dependientes de ligando, incluyendo las
subunidades del receptor nicotinico colinérgico, las subunidades de las subunidades del
receptor A de GABA vy la sintaxina 1B, también se han relacionado con este sindrome.

Diagndsticos diferenciales: Se debe diferenciar de crisis febriles familiares sin antecedentes
gue sugieran un sindrome de epilepsia genética con crisis febriles plus. Con crisis infantiles
de causa aguda, por ejemplo, isquemia, infeccidn o hipoglucemia. Etiologias estructurales
como malformaciones del desarrollo cortical o lesidon cerebral previa.

FEBRIL PLUS
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Epilepsia mioclonica de la infancia

El sind d il i iocldnica de la inf ia, t
EPl LEPS'A , sindrome de epilepsia mioclénica de la infancia, se presenta

con crisis mioclénicas de inicio, que puede ser activado por un
M I o C Lo N I CA ruido repentino, sobresalto o al tacto, menos comunmente por

estimulacion fotica. Algunos autores han propuesto el término de
D E LA | N I:A N C | A epilepsia miocldnica refleja de la infancia si las crisis mioclénicas

se activan por factores desencadenantes como el ruido o
sobresalto y se propone que los niflos con este sindrome tienen
una menor edad de inicio, mejor respuesta a los medicamentos
anticrisis, mayor tasa de remision y un resultado cognitivo mejor,
sin embargo, este sindrome podria considerarse un subgrupo de

las epilepsias miocldénicas de la infancia. En la mayoria de las
veces las crisis son autolimitadas.

Este sindrome inicia entre los 4 meses y los 3 aflos con un
pico entre los 6 a 18 meses, siendo mas afectados los varones
en proporcion 2:1. Las crisis mioclénicas involucran la cabeza
y la parte superior de los brazos, suelen ocurrir varias veces al
dia, tanto en vigilia como en suefo. Pueden llegar a ocurrir en
grupos y provocar caidas. Las que son inducidas por reflejo se
observan en una tercera parte de los casos. Las crisis febriles
estan presentes

Criterios diagndsticos para
la epilepsia miocldnica de la infancia

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis mioclonicas.
EEG: Ritmo de fondo normal.

Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Crisis tonico-clonicas generalizadas afebriles o crisis
clénicas generalizadas al inicio de la epilepsia.

EEG: Interictal.- Sin descarga generalizada de punta onda en el registro de
sueno.

Respuesta fotoparoxistica de baja frecuencia en la estimulacion fdtica
sugiere enfermedad CLN2 (enfermedad de depdsito lisosomal por
deficiencia de la enzima lisosomal tripeptidil peptidasa 1).

Desarrollo al inicio: Retraso del habla al momento del diagndstico.
Retraso en desarrollo moderado o severo.

MIOCLONICA DE INFANCIA

Examen neuroldégico: Anormalidades importantes del examen neuroldgico,
16 excluyendo los hallazgos incidentales.
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Epilepsia mioclonica de la infancia

Criterios de Exclusion

Tipo de crisis: Cualquiera de los siguientes tipos de crisis: crisis de ausencia,
crisis atonicas, espasmos epilépticos, crisis focales con alteracion de
la consciencia, crisis focales clonicas (hemicldnicas), crisis de ausencia
miocldnica, crisis tonicas.

EEG: Ictal.- presencia de evento miocldnico sin correlato en el EEG.

Interictal: Hipsarritmia. Punta onda lenta generalizada (<2.5 HZz).

Edad de inicio: Inicio de las crisis miocldonicas antes de los 4 meses o
mayores de 3 anos.

Examen neuroldgico: Dismorfias u otras anomalias congénitas (que
sugieran trastornos cromosomicos).

Imagen: Anormalidades en neuroimagen significativas.

Otros estudios: Glucosa baja en liquido cefalorraquideo o variante
patogénica SLC2A1 (Sindrome Glut-1).

Curso de la enfermedad: Regresion neurocognitiva.

Notas

Se requiere una resonancia magnética no lesional para el diagnostico.
No se requiere un EEG ictal para el diagndstico, pero se es muy recomendable para confirmar que el
mioclono es epiléptico, si en el registro de suefio interictal no se muestra una punta onda generalizada.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, como minimo un EEG en
suefo que demuestre punta onda generalizada es necesario para hacer el diagnodstico.
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Encefalopatia epiléptica y del desarrollo infantil temprana

[ En la encefalopatia epiléptica y del desarrollo infantil temprana,

E N C E F/A)LO PAT I A el inicio de la epilepsia es en los primeros tres meses de vida, con
crisis frecuentes que suelen ser resistentes a los medicamentos,

E PI L E PT I CA se encuentran hallazgos anormales en el examen neuroldgico
como son anomalias de postura, el tono o el movimiento vy

Y D E L D ESA R RO L LO existe un deterioro del desarrollo de moderado a profundo que

se hace mas evidente al paso del tiempo. Los nifos y las nifas

| N FANT' L son afectadas en igual proporcién. Esta categoria diagndstica
incluye a los pacientes previamente clasificados como Sindrome

de Ohtahara (patréon de brote supresion con crisis toénicas) vy

TEMPRANA a los que se diagnosticaban como encefalopatia mioclénica

temprana (predominio de crisis miocldénicas, con brote
supresion o con otras anormalidades importantes en su EEG).
Se tomo la decisidon, que separar de la encefalopatia epiléptica
y del desarrollo infantil temprana, a los pacientes con sindrome
de Ohtahara o a la Encefalopatia miocldnica temprana, no es
necesario, ya que no proporciona informacién valiosa, para la
toma de decisiones clinicas o el prondstico.

Las crisis tonicas son frecuentes y pueden ocurrir aisladas o
en salvas de 10 a 20, y cuando ocurren en salvas se presentan
independientemente del ciclo del sueio a diferencia de los
espasmos infantiles que con frecuencia ocurren al despertar,
ademas las crisis tonicas duran mas que los espasmos epilépticos.
Las crisis tonicas son focales o asimétricas en el periodo neonatal.
En ocasiones el mioclono focal o multifocal puede ser el tipo de
crisis predominante y la frecuencia de la mioclonia es variable.
El mioclono erratico es una variedad que es asincrénico,
asimétrico, que puede ocurrir en la cara, las extremidades o
bien solo limitarse a una ceja, labio o un dedo, que ocurren en
vigilia y suefio. Recordar que el mioclono erratico se asocia mas
frecuentemente con una etiologia metabdlica.

Es posible la presencia de espasmos epilépticos en algunos
pacientes, que son mas frecuentes en el primer mes de vida y
gue ocurren en salvas al despertar. También se pueden presentar
crisis secuenciales.

Criterios diagndsticos para la Encefalopatia
epiléptica y del desarrollo infantil temprana

Criterios Obligatorios
Tipo de crisis: Crisis tonicas y/o miocldnicas.

EEG: Interictal.- Patron de brote supresion o descargas multifocales
Lentificacion difusa.

Edad de inicio: Del nacimiento a los 3 meses (ajustado en prematuros).

" EED INFANTIL TEMPRANA



Encefalopatia epiléptica y del desarrollo infantil temprana

" EED INFANTIL TEMPRANA

Comorbilidades tempranas: Retraso del desarrollo previo o poco después
del inicio de las crisis.

Cursodelaenfermedad:Neurodesarrolloanormal, gueincluyediscapacidad
intelectual.

Criterios de Alerta

Desarrollo al inicio: Desarrollo normal al inicio, aungue se reconoce que
esto puede ser desafiante, para la evaluacion histdrica de precision.

Examen neuroloégico al inicio: Examen neurolégico normal, aunque se
reconoce que esto puede ser dificil de evaluar en estos nifos que tienen
crisis muy frecuentes y/o que reciben medicamentos anticrisis que pueden
alterar su examen.

Notas

No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, pero se recomienda mucho para excluir
causas estructurales.

No se requiere EEG ictal en un lactante con caracteristicas clinicas y con un EEG interictal que muestra
patrén de brote supresion, descargas multifocales con enlentecimiento difuso.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, este sindrome no se
puede diagnosticar sin un EEG interictal.

Comentario adicional: Las variantes genéticas patogénicas causales se pueden identificar en mas de la
mitad de los pacientes con Encefalopatia epiléptica y del desarrollo infantil temprana.
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Epilepsia de la infancia con crisis focales migratorias

EPILEPSIA DE
LA INFANCIA CON

CRISIS
FOCALES

MIGRATORIAS

La epilepsia de la infancia con crisis focales migratorias, es una
encefalopatia epiléptica y del desarrollo rara, que inicia con crisis
focales, resistente al tratamiento farmacoldgico en el primer afio
de vida, usualmente inician en los primeros 6 meses de vida con
una media de 3 meses, mas extraflo que inicien en el segundo
semestre antes del afo. Los hombres y las mujeres son afectados
por igual.

Las crisis focales, pueden surgir en ambos hemisferios cerebrales
y migran de una regidn cortical a otra durante la crisis. Con
frecuencia las crisis se pueden prolongar, llegando a presentar
estado epiléptico.

La causa es principalmente genética, teniendo como gen
principal al KCNT1y mas de 25 genes que se han asociado a este
sindrome. El prondstico es malo, con discapacidad neuroldgica
severa y una esperanza de vida reducida, que puede estar en
parte relacionada con la mutacidn genética especifica, aunque
se ha reportado una evolucién mas leve, en pocos nifos. Algunos
pacientes también tienen afectacion en la motilidad intestinal
de manera severa y pueden llegar a cursar con un trastorno
del movimiento, como es comun en muchas encefalopatias
epilépticas del desarrollo genéticas.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia de la
infancia con crisis focales migratorias

Criterios Obligatorios

FOCALES MIGRATORIAS

N
(@)

Tipo de crisis: Crisis focales /multifocales tonica o cldnica, con o sin sutil
detencion de conducta y evidentes caracteristicas autonomicas.

Las crisis migran clinicamente de un hemisferio o |6bulo a otro.

La frecuencia de las crisis aumenta rapidamente en las primeras semanas
y meses, con frecuencia progresando a estado epiléptico.

EEG: La grabacion ictal muestra un patron de migracion (esto podria
perderse si no se realiza un video-EEG prolongado).

Interictal.- Descargas multifocales.
Edad de inicio: Menos de 12 meses.
Comorbilidades: Detencion del desarrollo o regresion con crisis frecuentes.

Curso de la enfermedad: Retraso del desarrollo neuroldgico.



Epilepsia de la infancia con crisis focales migratorias

Criterios de Alerta

EEG: Interictal.- Patron de brote supresion antes de la medicacion. Foco
epiléptico persistente unico. Hipsarritmia.

Edad de inicio: Inicio de los 6 a los 12 meses.
Desarrollo al inicio: Retraso severo previo al inicio de las crisis.

Examen neurolégico: Anormalidades significativas en el examen
neuroldgico previo al inicio de las crisis.

Curso de la enfermedad: Libertad de crisis. Ausencia de atrofia cerebral en
la resonancia magnética.

Criterios de Exclusion
Tipo de crisis: Crisis mioclonicas.

Imagen: Neuroimagen anormal con lesion causal estructural.

Notas

Se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, para excluir una etiologia estructural como
causa.

Es posible que no se requiera un EEG ictal si se observa migracion clinica de las crisis. Sin embargo, es
altamente recomendable un EEG ictal para documentar el patréon de migracion.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, el diagndstico de una
Epilepsia de la infancia con crisis focales migratorias, se puede diagnosticar con la observacion clinica de
la crisis migratoria sin EEG ni resonancia magnética, siempre que se cumplan los demas criterios clinicos
obligatorios y de exclusion.
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Sindrome de espasmos epilépticos infantiles

S[NDROME DE Sindrome de espasmos epilépticos infantiles, es un término
propuesto para abarcar tanto el sindrome de West, como a los

nilos que presentan espasmos epilépticos que no cumplen con
E S PAS M OS todos los criterios del Sindrome de West. El Sindrome de West
» se referia clasicamente a la triada de espasmos epilépticos,
hipsarritmia y un estancamiento o regresién del desarrollo, sin
embargo, a menudo tenemos nifios que les falta uno de estos tres
criterios. Este sindrome agrupa a todos los casos de espasmos
|N FANT' LES infantiles, independientemente de los hallazgos del EEG y se
mantiene el término de Sindrome de West para los casos en que
cumplen la triada.
Este cambio enfatiza la importancia del diagndstico temprano y
tratamiento, debido a que iniciar rdpido el manejo, proporciona
mejor prondstico. El adicionar la palabra epiléptico, se hizo
para evitar cualquier confusion con espasmos no epilépticos.
Recordar que la edad de inicio del espasmo epiléptico es entre
el mes 1y 24, con un pico de los 3 alos 12 meses, aunque pueden
iniciar mas tarde. En algunos casos, pacientes con encefalopatias
epilépticas y del desarrollo infantil temprana u otras epilepsias
de inicio temprano (generalmente crisis focales), pueden
evolucionar a las caracteristicas del sindrome de espasmos
epilépticos infantiles después de 3 a 4 meses.

Criterios diagndsticos para el Sindrome
de espasmos epilépticos infantiles

Criterios Obligatorios
Tipo de crisis: Espasmo epiléptico flexor, extensor o mixto que con
frecuencia ocurren en salvas.

EEG: Interictal.- Hypsarritmia, descargas epileptiformes focales o
multifocales (que pueden verse rapidamente después del inicio de los
espasmos).

Edad de inicio: 1 a 24 meses (si los espasmos epilépticos empiezan mas
tarde esto no seria un sindrome de espasmos infantiles).

Comorbilidades: Desaceleracion del desarrollo después de iniciar los
espasmos, pero puede estar ausente en el inicio (dificil determinar la
existencia significativa de trastorno del desarrollo).

Criterios de Alerta

EEG: Interictal.- Estudio Normal.
Patron de brote supresion.

ESPASMOS EPILEPTICOS

Edad de inicio: Edad de inicio a los 1a 2 meses.

N
N



Sindrome de espasmos epilépticos infantiles

" FOCALES MIGRATORIAS

Criterios de Exclusion

EEG: Ictal.- Estudio normal, durante el registro de los eventos clinicos de
sospecha de espasmos.

Notas

No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, pero se recomienda evaluar la causa
subyacente.

No se requiere un EEG ictal, para el diagndstico siempre y cuando el estudio interictal muestre hipsarritmia
o anormalidades epileptiformes o retraso en el desarrollo.

En ausencia de hipsarritmia o anomalias epileptiformes, se requiere un registro ictal.

Posible sindrome en evolucién: Nifios con lesidn cerebral previa, malformaciones cerebrales del
desarrollo o condiciones genéticas especificas, incluyendo encefalopatia epilépticay del desarrollo infantil
temprana, quienes muestran anormalidades significativas en el EEG (alta amplitud, enlentecimiento del
ritmno de base y/o descargas multifocales), deben ser vigilados por la posibilidad de desarrollar espasmos
epilépticos clinicos. Sin embargo, el sindrome de espasmos infantiles, no se puede diagnosticar antes del
inicio del tipo de crisis obligatorio.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones de recursos limitados, se recomienda un EEG
interictal, sin embargo, en casos en que el EEG no esté disponible, si los espasmos epilépticos en salvas
son claros y son vistos por un clinico experimentado (ya sea en persona o con ayuda de video), se cuenta
con los otros criterios obligatorios y de exclusion, se puede diagnosticar un sindrome de espasmos
infantiles.
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Sindrome de DRAVET

S |'N D RO M E D E El sindrome de Dravet, se caracteriza por el inicio en el primer ailo
de vida generalmente, las crisis obligatorias son hemiclénicas

febriles y afebriles, crisis focales a tdnico-cldnicas bilaterales
D RAV ET y/o crisis cléonicas generalizadas, las crisis a menudo se

prolongan y son dificiles de controlar. Los espasmos epilépticos
son excluyentes, las crisis empeoran con los bloqueadores
de los canales de sodio, la IRM debe ser normal al inicio. IRM
lesional al inicio excluye el diagndstico, existe resistencia a los
medicamentos, tiene un menor riesgo de estado epiléptico en la
edad adulta, su prondstico se caracteriza por grados variables
de discapacidad intelectual, marcha agazapada caracteristica,
problemas para dormir, falta de atencién e hiperactividad.

Criterios diagndsticos para
el Sindrome de DRAVET

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis clonica focal recurrente (hemiclénica), con crisis
febriles y afebriles (que a menudo alternan el lado de la crisis), crisis focales
a bilateral ténico cldnica y/o crisis cldnica generalizada.

Edad de inicio: 1 a 20 meses.

Curso de la enfermedad: Epilepsia farmaco resistente y discapacidad
intelectual.

Criterios de Alerta

Tipos de crisis: No historia de crisis prolongadas (mas de 10 minutos).
Falta de sensibilidad a la fiebre como precipitador de crisis.

EEG: Ritmo de fondo normal, sin descargas interictales después de los
2 anos.

Edad de inicio: 1a 2 meses 0 15 a 20 meses.

Desarrollo al inicio: Retraso del desarrollo antes del inicio de crisis.

Examen neuroldégico: Hallazgos neuroldgicos focales (aparte de la paresia
de Todd).

Otras pruebas: Ausencia de SCNITA patdgena u otra variante causal.

DRAVET

Curso de la enfermedad: Buena eficacia con farmacos bloqueadores de
canal de sodio incluyendo carbamazepina, oxcarbazepina y fenitoina.

N
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Sindrome de DRAVET

Criterios de Exclusion

Tipo de crisis: Espasmos epilépticos, Encefalopatia epiléptica y del
desarrollo infantil temprana por SCNI1A.

Imagen: Resonancia Magnética, mostrando lesion focal causal.

Notas

No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, pero es altamente recomendable para
excluir otras causas.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Posible sindrome en evolucidn: En un nino <12 meses que presenta una crisis hemicldénica prolongada
o toénico-clénica bilateral con fiebre y ninguna otra causa subyacente, se debe considerar la posibilidad
del sindrome de Dravet.

Mas crisis (a menudo con fiebre, prolongadas o hemiclénica) permitiria un diagndstico mas definitivo del
sindrome de Dravet.

Se apoyaria aun mas un diagndstico por el hallazgo de una variante patogénica SCNI1A.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, el sindrome de Dravet se
puede diagnosticar en niflos sin alertas que cumplen con todos los demas criterios clinicos obligatorios
y de exclusion, sin EEG, resonancia magnética, ni pruebas genéticas.
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Encefalopatia epiléptica y del desarrollo por KCNQ2

ENCEFALOPATIA

EPILEPTICA Y DEL
DESARROLLO POR

KCNQ2

El grupo de sindromes de etiologia especifica obedece a que
cada vez mas, los fenotipos electro-clinicos consistentes, se
han asociado con alguna causa especifica. En algunos casos,
la etiologia tiene un solo fenotipo, mientras que, en otros, en
especial con ciertos trastornos genéticos, el fenotipo puede
variar dependiendo de la edad y la naturaleza de la variante. En
algunos pacientes, pueden identificarse sindromes de etiologia
especifica, con una asociacion claramente definida, pero en
otros casos puede manifestarse con fenotipo clinico distinto,
con diferencias en su presentacion clinica, sus tipos de crisis,
su comorbilidad, el curso de la enfermedad o la respuesta
farmacoldgica.

En la clasificacion de la ILAE para este grupo de sindromes de
etiologia especifica no se pretendié identificar y describir todos
los sindromes descritos hasta el momento, solo se muestra la
descripcion de algunos de ellos.

En la Encefalopatia epiléptica y del desarrollo por KCNQ2,
las crisis inician dentro de los primeros dias de vida en el
contexto de una encefalopatia neonatal severa con un examen
neuroldégico anormal. Por lo general, las crisis no responden a
los medicamentos de primera linea como el fenobarbital. Los
bloqueadores de canales de sodio como la carbamazepina y
la fenitoina, deben de ser considerados de manera temprana,
ya que las crisis pueden responder, aunque a veces solo de
manera parcial. La epilepsia con frecuencia remite, sin embargo,
el resultado del desarrollo suele afectar de manera moderada a
severa. Se calcula que la mitad de los pacientes quedaran libre de
crisis en meses a ainos. Un dato importante es considerar que se
pueden presentar fenotipos mas leves en casos de mosaicismo.
Las crisis tdonicas focales se observan con mayor frecuencia,
aungue otros tipos de crisis pueden estar presentes como las
crisis clénicas focales y las mioclonias. Los datos autonémicos,
la apnea y el llanto ictal pueden ser evidentes en las crisis.
Solo en algunos casos se han llegado a presentar espasmos
epilépticos. La semiologia de las crisis es similar a la epilepsia
neonatal familiar autolimitada, sin embargo, la frecuencia de las
crisis, las anormalidades del ritmo de fondo del EEG y el examen
neuroldgico anormal, permiten diferenciarlos.

Criterios diagndsticos para la Encefalopatia
epiléptica y del desarrollo por KCNQ2

Criterios Obligatorios

difuso.

EED —KCNQ?2

N

Tipo de crisis: Crisis focales tonicas, mioclonicas, clonicas.

EEG: Patron de brote supresion o descargas multifocales; enlentecimiento

6 Edad de inicio: Menos de tres meses.



Encefalopatia epiléptica y del desarrollo por KCNQ2

Comorbilidades: _ento desarrollo neuroldgico / laencefalopatia es evidente
al comienzo de las crisis.

Otros estudios: Variante patogénica en KCNQ2.

Curso de la enfermedad: Neurodesarrollo anormal, con deterioro moderado
a profundo.

Criterios de Alerta

Edad de inicio: Inicio mas alla de la primera semana de vida (edad
gestacional corregida).

Examen neuroldgico: Examen neurolégico normal.

Notas

No se requiere una resonancia magnética para el diagnostico, pero es altamente recomendable para
excluir otras causas.

No se requiere un EEG ictal para el diagnostico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la Encefalopatia epiléptica
y del desarrollo por KCNQ2, no se puede diagnosticar sin la prueba genética.
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Encefalopatia epiléptica y del desarrollo de inicio temprano vitamino-
dependiente, piridoxina o piridoxamina 5° fosfato

4 En las encefalopatias epilépticas y del desarrollo de etiologia
E N CE FALOPATIA especifica, el tipo de crisis puede orientar a la variante del gen
EPILEPTICA B -
. Crisis secuenciales con componente tdnico, pero
Y DEL DESARROLLO también puede ser cldonico, tdnico, miocldnico, espasmo
DE |N|C|O TEM pRANO epiléptico o crisis autondmicas.
V|TAM|NO-DEPEND|ENTE, SCN2A. Crisis secuenciales con predominio de crisis tonicas y

PIRIDOXINA O

autondémicas.

P| R| DOXAM | NA SCNBS8A. Crisis focales.

5'FOSFATO STXBP1. Todnicas asimétricas o crisis secuenciales (ténica,

" EED PIRIDOXINA

autondmica, clénica y espasmo epiléptico).

CDKLS5. Crisis toénicas. Crisis secuenciales que tipicamente
recurren con “espasmos tonicos hipercinéticos”.

KCNT1. Crisis ténicas focales con sintomas autondmicos.

UBAS. Crisis miocldnicas.

Criterios diagndsticos para la Encefalopatia
epiléptica y del desarrollo de inicio temprano
vitamino-dependiente, piridoxina o piridoxamina
5° fosfato.

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Tipos variables de crisis que pueden incluir:
Crisis focales o multifocales.

Espasmos epilépticos.

Crisis tonicas generalizadas.

Crisis clonicas generalizadas.

Las crisis son farmaco-resistentes y con frecuencia evolucionan a estado
epiléptico, pero responden rapidamente a la pirodoxina (encefalopatia
epiléptica y del desarrollo dependiente de pirodoxina) o al suplemento
con piridoxal 5 fosfato (en la encefalopatia epiléptica y del desarrollo por
piridoxamina 5 fosfato).

EEG: Interictal. Anormal con lentificacion y descargas focales o multifocales
o0 patron de brote supresion.



Encefalopatia epiléptica y del desarrollo de inicio temprano vitamino-
dependiente, piridoxina o piridoxamina 5° fosfato

Otros estudios: Pruebas de laboratorio que proporcionen evidencia
confirmatoria que pueden incluir:

1) Hallazgos metabdlicos. - Aumento de alfa aminoadipico semialdheido y/o
acido pipecdlico en orina, plasma o liquido cefalorraquideo (encefalopatia
dependiendo de piridoxina) o baja en piridoxal 5 fosfato en liquido
cefalorraquideo (encefalopatia por piridoxamina 5 fosfato)

2) Hallazgos genéticos. - Variantes patogénicas en ALDH7A1 o PLBP
(encefalopatia por piridoxina) o del gen PNPO (encefalopatia por
piridoxamina 5° fosfato)

Curso de la enfermedad: Crisis que muestran una marcada reduccion
sostenida o cese, con pridoxina de por vida o con piridoxal 5 fosfato.

Criterios de Alerta

Edad de inicio: Inicio en mayores de 3 anos (existen raras formas de
aparicion tardia en formas de dependencia a la piridoxina).

Examen neuroldégico: Ausencia de encefalopatia e irritabilidad.

Curso de la enfermedad: Resultado normal en neurodesarrollo.

Notas

No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, pero es altamente recomendable para
excluir otras causas.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la encefalopatia epiléptica
y del desarrollo de inicio temprano vitamino-dependiente, piridoxina o piridoxamina 5 fosfato, puede ser
diagnosticada en niflos sin alertas, que cumplen todos los demas criterios clinicos obligatorios y cuyas
crisis cesan con suplementos de piridoxina o piridoxal 5 fosfato, que recurren cuando se interrumpe el
suplemento y se controlan de nuevo con la introduccion de la suplementacion.
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Encefalopatia epiléptica y del desarrollo por CDKL5

ENCEFALOPATIA
EPILEPTICA

Y DEL DESARROLLO
POR CDKL5

La Encefalopatia epiléptica y del desarrollo por CDKL5, también
es conocido como trastorno por deficiencia de CDKL5, que es
el resultado de variantes patogénicas en el gen de la quinasa
dependiente de ciclina 5 (CDKL5). Es una importante causa de
epilepsia de inicio muy temprano (mediana de edad 6 semanas)
con hipotonia pronunciada. La combinacién de espasmos
infantiles en salvas y crisis tonicas en los primeros meses de vida
es caracteristico, pero pueden ocurrir multiples tipos de crisis.
El 90% de los casos inician antes de los tres meses de edad,
y los problemas del desarrollo estan presentes en el inicio de
las crisis, pero se vuelven mas pronunciadas con el tiempo, la
verdadera regresidn es rara.

Elexamen neuroldgico muestra hipotonia difusa conun perimetro
cefdlico normal al inicio. Rasgos dismodrficos sutiles como ojos
hundidos, frente ancha, labios prominentes, filtrum profundo y
abultado, asi como falanges con dedos cdnicos se han descrito.
Es una epilepsia farmaco resistente y la mayoria de los pacientes
contindan teniendo crisis diarias. La marcha independiente y la
capacidad de hablar palabras sueltas se logra en menos de una
cuarta parte de los casos. Los trastornos del movimiento, incluida
la coreoatetosis, la distonia y el parkinsonismo, pueden afectar
a una minoria de pacientes. Los hombres son mas gravemente
afectados.

La mayoria de los pacientes tienen espasmos epilépticos y
crisis tdénicas, aunque pueden presentar varios tipos de crisis.
De manera caracteristica esta encefalopatia CDKL5 sigue tres
etapas sucesivas:

Etapa 1: Inicio temprano de la epilepsia con crisis ténicas breves,
a menudo con enrojecimiento facial.

Etapa 2: Encefalopatia epiléptica con crisis ténicas y espasmos
epilépticos.

Etapa 3. Epilepsia multifocal y miocldénica tardia, con crisis
tdnicas, miocldnicas, ausencias o crisis multifocales.

Criterios diagndsticos para la Encefalopatia
epiléptica y del desarrollo por CDKL5

Criterios Obligatorios

EED- CDKL5

Tipo de crisis: Crisis que pueden incluir crisis tonicas, espasmos epilépticos,
crisis tonico clénicas generalizadas y/o focales.

Secuencia de crisis hipercinéticas-tonicas-espasmos son caracteristicas,
pero no son vistas en todos los casos.

Otros estudios: Variante patogénicaen el gen CDKL5 (ligado al cromosoma
X, las mujeres superan a los hombres 4:1).

Curso de la enfermedad: Profunda a severa discapacidad intelectual.

W
O

Epilepsia farmaco resistente.



Encefalopatia epiléptica y del desarrollo por CDKL5

Criterios de Alerta

Edad de inicio: Inicio mas allda de la primera semana de vida (edad
gestacional corregida).

Tipos de crisis: Ausencia de espasmos epilépticos en el primer ano de vida.

EEG: Un ritmo de fondo normal sin descargas después de los 4 meses de
edad.

Edad de inicio: Edad de la epilepsia arriba de los 3 meses.
Desarrollo al inicio: Desarrollo normal previo al inicio de las crisis.

Examen neurolégico: Tono normal. Ausencia de encefalopatia.

Notas

No se requiere una resonancia magnética para el diagnodstico, pero es ampliamente recomendable para
excluir otras causas.

No se requiere un EEG ictal para el diagnostico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones de recursos limitados, la Encefalopatia epiléptica
y del desarrollo por CDKLD5, no se puede diagnosticar sin pruebas genéticas confirmatorias.
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Epilepsia en racimos por PCDH19

EPILEPSIA
EN RACIMOS

POR PCDH19

La Epilepsia en racimos por PCDH19 es una enfermedad ligada
al cromosoma X, visto predominantemente en mujeres, aunque
se han informado de pocos hombres. El inicio de las crisis es
con frecuencia durante el primer aifo de vida, principalmente
en los primeros tres anos, y el dato mas caracteristico son las
crisis en racimos o grupos, también llamado en clusters, que con
frecuencia son inducidos por fiebre. La discapacidad intelectual
y sintomas psiquiatricos se reportan en dos terceras partes de
los casos. La severidad del fenotipo parece estar correlacionado
con la edad de inicio de la epilepsia.

La edad media de inicio son los diez meses (1.5 a 60 meses en
mujeres), el desarrollo y el examen neurolégico son normales al
inicio de las crisis, con un perimetro cefdlico normal.

Con frecuencia es una epilepsia farmaco resistente, aunque
después los diez afos, existe una disminucién de las crisis
independientemente del tratamiento y la remisién de las crisis
puede ocurrir en al menos una cuarta parte, por lo general en la
adolescencia o la etapa adulta.

Discapacidad intelectual y trastornos del espectro autista
afecta al 70% de los casos y se hace evidente en el segundo
afo de vida, siendo los datos mas importantes después de los
diez afios de vida. Trastornos de conducta, con hiperactividad y
posible psicosis se observa hasta en el 25% de las mujeres en la
adolescencia y en la etapa adulta.

Alinicio, las crisis son focales con alteracion de la consciencia con
extension ténica de la parte superior de los brazos, desviacion
de la cabeza y los ojos, palidez de la cara, expresion de miedo y
gritos en la mitad de los pacientes. También pueden presentar
ausencias atipicas, recordar que las crisis ocurren en racimos o
grupos, con frecuencia relacionados a fiebre y pueden presentar
estados epilépticos.

Inicialmente se reconocieron variantes patogénicas de PCDHI19,
en las que solo las mujeres estaban afectadas y que tenian
discapacidad intelectual. Actualmente, aproximadamente la
mitad de los casos son de novo. El gen PCDH19 se encuentra en
el Xg22 y tiene un modo de herencia ligado al X respetando a los
hombres. Solo mujeres heterocigotas y hombres con mosaico se
ven afectados, debido a una supuesta interferencia celular. Se
han reportado pocos varones afectados con un fenotipo similar.
Una encefalopatia epiléptica y del desarrollo en la que el gen
causal es el SMCIA, puede imitar la presentacion de la epilepsia
en racimos PCDH19, que puede presentar crisis generalizadas en
racimos, con focos multiples, farmaco resistente y con dismorfias.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
en racimos por PCDH19

Criterios Obligatorios

" RACIMOS PCDH19

vistas en todos los casos.

Tipo de crisis: Crisis focales (tipico grito de miedo) y crisis tonico cldonicas
en racimos o0 grupos, que pueden estar provocadas por fiebre. Secuencia
de crisis hipercinéticas-tonicas-espasmos son caracteristicas, pero no son



Epilepsia en racimos por PCDH19

" RACIMOS PCDH19

Edad de inicio: 1.5 a 60 meses en las mujeres; 5-96 meses en los hombres.

Otros estudios: Variante patogénica PCDH19.

Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Crisis focal clonica prolongada (hemicldnica) en la infancia
(considerar Dravet).

Crisis sin racimos.

EEG: Ausencia de descargas epileptiformes (las cuales son usualmente
focales, pero raramente pueden ser generalizadas).

Notas

No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, pero es ampliamente recomendable para
excluir otras causas.

No se requiere un EEG ictal para el diagnostico.

Posible sindrome en evolucidn: Este sindrome debe considerarse en una nifia que presenta un primer
evento en racimos de crisis febriles.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la Epilepsia en racimos
por PCDH19, podria ser un diagndstico provisional, sin pruebas genéticas confirmatorias, especificamente
en el contexto de antecedentes familiares que sugieran una herencia dominante ligada al cromosoma X
que respeto a los hombres.
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Sindrome de deficiencia del transportador de glucosa 1 “GLUT1”

SI'N DROM E DE El Sindrome de deficiencia del transportador de glucosa 1,
GLUT1, es un trastorno neuroldgico complejo, asociado con una

DEF|C|ENC|A DEL variedad de sintomas neuroldégicos que incluye una epilepsia

de inicio infantil, trastornos del movimiento y discapacidad

TRANSPO RTADOR DE intelectual. La epilepsia es la enfermedad mas caracteristica y
comun de GLUT 1y es farmaco resistente a menos que se trate
G LU COSA 1 con dieta cetogénica.

e 3y El sindrome es asociado con variantes patogénicas en el gen
GLUT1 SLC2A1 que codifica el transportador de glucosa tipo 1, lo

que impide el transporte de glucosa a través de la barrera
hematoencefalica.

Los pacientes pueden presentar crisis de diferentes tipos, pero
las crisis generalizadas son mas frecuentes que las focales.
En cualquier ninlo que presenta epilepsia y un trastorno del
movimiento se debe considerar un sindrome de GLUT 1. Puede
estar presente una historia de crisis en ayuno o temprano por
la mafana y otras pistas incluyen movimientos sacadicos de la
cabeza y 0jos, que consisten en movimientos oculares rapidos
y en multiples direcciones acompaiados por la cabeza en la
misma direccién. Es frecuente la microcefalia y desaceleracion
del crecimiento cefalico.

El diagnodstico se confirma mediante una puncidn lumbar que
identifica, niveles bajos de glucosa en el liquido cefalorraquideo
“LCR” con un lactato normal o bajo después de un ayuno de 4 a
6 horas, con una glucemia normal. Si estamos en la presencia de
un fenotipo muy tipico con una variante patogénica de SLC2A],
puede no ser necesaria la puncién lumbar.

Las crisis varian en frecuencia desde muchas al dia a esporadicas
y son fadrmacos resistentes a los medicamentos anticrisis, la
frecuencia puede disminuir con la edad y en la vida adulta donde
la discapacidad, los trastornos del movimiento y la migraia,
puede ser lo mas predominante. La dieta cetogénica con cetosis
adecuada puede controlar por completo las crisis y aunque
este tratamiento puede mejorar el deterioro cognitivo, muchos
pacientes se quedan con grados variables de discapacidad.

Las crisis generalizadas pueden ser miocldénicas, mioclono
atdnicas, ténico cldénicas o ausencias. Ausencias de inicio
temprano, menos de 4 afos de edad, a menudo con un
componente mioclénico, debe ser investigado con puncién
lumbar y prueba genética. Este sindrome también debe de
considerarse en pacientes con epilepsia mioclono atdénicas o
epilepsia de ausencia resistente a los farmacos particularmente
si existen problemas cognitivos.

Criterios diagndsticos para el Sindrome de
deficiencia del transportador de glucosa 1 “GLUT1”

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis que pueden ser focales o generalizadas, incluyendo
crisis de ausencia (con frecuencia comienzan antes de los 3 afos de edad).

GLUT 1

W
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Sindrome de deficiencia del transportador de glucosa 1 “GLUT1”

Otros estudios: Variante patogénica SLC2A1 o glucosa baja en ayuno en
LCR y en la relaciéon de glucosa en LCR /glucosa en plasma.

La glucosa en LCR (liguido cefalorraguideo) puede no ser tan baja en la
epilepsia de aparicion tardia asociadas con el sindrome de deficiencia de
GLUT 1.

Curso de la enfermedad: Discapacidad intelectual.

Criterios de Alerta

Examen neuroldgico: Hallazgos neuroldgicos focales (aparte de la paresia
de Todd).

Curso de la enfermedad: Crisis que se controlan con medicamentos
anticrisis.

Falta de mejoria de las crisis con dieta cetogénica.

Ausencia de trastornos del movimiento como ataxia, disquinesia paroxistica
inducida por ejercicio, distonia.

Criterios de Exclusion

Otros estudios: Otra etiologia documentada de hipoglucorraquia.

Notas

No se requiere resonancia magnética para el diagndstico, pero es ampliamente recomendada para excluir
otras causas.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, el Sindrome de deficiencia
del transportador de glucosa 1 “GLUT1”se puede diagnosticar sin EEG, Resonancia o estudios genéticos
en nifos sin alertas que cumplan con todos los criterios clinicos obligatorios y de exclusidn. Se requieren
estudios de LCR para el diagndstico.
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Sindrome de Sturge Weber

S[NDROME DE El Sindrome de Sturge Weber es un sindrome neurocutaneo
congénito, que se define por la asociacién de una malformacion
STU RG E WE BE R capilar facial de nacimiento, que se refiere de manera habitual

como una lesidn en vino Oporto con angioma leptomeningeo
ipsilateral y frecuente glaucoma ipsilateral.

Es causado por mutaciones activadoras somaticas, en el gen de
la proteina de unién a nucledtidos de guanina alfa-g (GNAQ). El
prondstico es muy variable y se relaciona con las complicaciones
gue presentan en la infancia, incluida la epilepsia, los déficits
focales neuroldgicos y el glaucoma. El diagndstico se confirma
por imagenes cerebrales, que muestran evidencia directa o
indirecta del angioma leptomeningeo.

El diagndstico se sospecha en el recién nacido, que presenta la
mancha facial en vino de Oporto que cubrelafrente y/o el parpado
superior. Se debe examinar con cuidado bajo la linea del cabello
para detectar lesiones mas sutiles. La resonancia magnética con
contraste, puede detectar el angioma leptomeningeo antes de
los tres meses de edad. En raras ocasiones el angioma facial
puede estar ausente.

Las crisis suelen ser la primera manifestacion y afectan al 75 al
85% de los pacientes, con una edad mediana de inicio de seis
meses, aunque también se han visto casos raros con aparicion de
crisis en la etapa adulta. Ademas de la epilepsia el 40 al 60% de
los pacientes desarrollan glaucoma con riesgo de discapacidad
visual.

La historia natural es muy variable, las manifestaciones tempranas
incluyen la epilepsia, hemiparesia, trastornos psicomotores y
los sintomas posteriores en edad escolar incluyen cefaleas,
dificultades académicas y problemas de conducta. En la
edad adulta los trastornos psiquiatricos, incluida la depresion
puede ser significativos y los eventos similares a un accidente
cerebrovascular, pueden estar presentes en cualquier etapa.

Las crisis de inicio temprano, antes de los 12 meses, la alta
frecuencia de las crisis y el paciente farmaco resistente son los
predictores mas confiables de mal resultado. Se debe considerar
evaluacidn prequirdrgica en pacientes con enfermedad unilateral
resistentes a farmacos.

La mancha vino Oporto aislada y el Sindrome de Sturge Weber
tienen una etiologia genética comun y se ha identificado la
participacion del gen GNAQ.

Criterios diagndsticos para el
Sindrome de Sturge Weber

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis focal motora o autondmica con o sin alteracion de la
consciencia, las cuales pueden evolucionar a crisis bilateral tonico cldnica.

" STURGE WEBER



Sindrome de Sturge Weber

" STURGE WEBER

Imagen: Resonancia magnética que muestre realce leptomeningeo
sugestivo de angioma leptomeningeo, con calcificacion cortical y atrofia
cerebral focal que se desarrolla con el tiempo.

Criterios de Alerta

EEG: Interictal.- Ausencia de ritmo de fondo asimétrico con reduccion de
voltaje y desaceleracion en el hemisferio afectado.

Examen neurologico: Ausencia de hemangioma capilar facial que afecte el
dermatoma V1.

Curso de la enfermedad: Ausencia de examen neuroldgico anormal, puede
estar limitado a déficit del campo visual .

Ausencia de discapacidad intelectual que va desde leve a profundo.

Notas

Una resonancia magnética se requiere para el diagndstico. Los cambios pueden ser muy sutiles o estar
ausentes en la resonancia magnética realizada antes de los dos meses de vida.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, el sindrome de Sturge
Weber, se puede diagnosticar de manera presuntiva sin EEG ni resonancia en pacientes sin alertas, que
cumplen todos los demas criterios clinicos obligatorios.

Bibliografia:

Sameer M. Zuberi, Elaine Wirrell, Elissa Yozawitz, Jo M. Wilmshurst, Nicola Specchio, Kate Riney, Ronit Pressler, Stephane Auvin et al. ILAE
classification and definition of epilepsy syndromes with onset in neonates and infants: Position statement by the ILAE Task Force on Nosology and
Definitions. Epilepsia. 2022;63:1349-1397. DOI: 10.1111/epi.17239.
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Crisis gelasticas con hamartoma hipotalamico

CRISIS

GELASTICAS

CON HAMARTOMA
HIPOTALAMICO

Los hamartomas hipotaldmicos son lesiones muy raras,
congénitas, no neopldsicas, que se asocian de manera
caracteristica con episodios gelasticos (episodios de risa sin
alegria) o menos comuinmente con crisis dacristicas (de llanto)
que tipicamente comienzan en la infancia. Otros tipos de
crisis incluyen crisis focales con alteracion de la consciencia o
varias crisis generalizadas, que pueden llevar con el tiempo a
una regresidén cognitiva, anormalidades en el comportamiento,
incluyendo impulsividad y agresion.

Pubertad precoz estd presente en algunos casos y las crisis
son farmaco resistentes, pero pueden mejorar mucho con el
tratamiento quirdrgico. La cirugia temprana debe considerarse
para el control de las crisis y para prevenir el deterioro cognitivo
y conductual.

El inicio es en el primer aino de vida en el 85% de los casos, no
existe una predisposicion por género y el examen neuroldgico es
normal, sin embargo, el examen fisico general puede evidenciar
caracteristicas de pubertad precoz.

La cogniciéon es tipicamente normal al inicio de las crisis, pero
con el tiempo, generalmente se observa una detencién o
regresion del desarrollo, los nifos pueden desarrollar agresion,
impulsividad, hiperactividad y trastornos del espectro autista,
Las crisis gelasticas, son el tipo de crisis distintivas y obligatorias
para el diagndstico, se ven al inicio de la epilepsia, en general
son breves duran menos de un minuto, es una risa mecanica y
sin alegria, la consciencia con frecuencia no se ve afectada vy
no existe confusion postictal. La frecuencia de las crisis es alta,
tipicamente muchas al dia y las crisis pueden darse en racimos
O grupos. Las crisis con solo una sonrisa, pero que no presentan
risa sin alegria no son gelasticas.

Las crisis dacristicas se caracterizan por lagrimeo estereotipado
y sollozos, muecas, gritos, inapropiadas al contexto y también
son una forma de presentacidén. La combinacidn de crisis
gelasticas y dacristicas en el mismo paciente es particularmente
sugestivo de hamartoma hipotaldmico. Otros tipos de crisis
pueden presentarse como crisis focales con semiologia del
[6bulo frontal o temporal y raramente espasmos epilépticos.

En nifos mayores se pueden llegar a presentar crisis de caidas y
ausencias atipicas.

Criterios diagndsticos para Crisis gelasticas
con hamartoma hipotalamico

Criterios Obligatorios

el contexto.

Tipo de crisis: Crisis gelasticas mecanicas, risa sin alegria, inapropiada para

Imagen: Hamartoma hipotalamico (puede requerir de cortes a través de la
region hipotaldamica para confirmar).

Curso de la enfermedad: Epilepsia farmaco resistente.
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Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Frecuencia de crisis menor de una al dia.

EEG: Interictal.- Enlentecimiento del ritmo de fondo generalizado o focal
(excluyendo el periodo postictal inmediato).

Ictal.- Las crisis gelasticas pueden carecer de correlacion de EEG ictal.
Edad de inicio: Edad de inicio en mayores de 5 anos.
Desarrollo al inicio: Evidente retraso en el desarrollo al inicio de las crisis.

Examen neuroldgico: Hallazgos neuroldgicos focales (aparte de la paresia
de Todd) o hipotonia generalizada.

Curso de la enfermedad: Ausencia de problemas conductuales incluyendo
agresion, impulsividad e hiperactividad.

Notas
Se requiere una resonancia para el diagndstico.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico. Ademas, las crisis geldsticas pueden carecer de correlacion
ictal en el EEG

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, las crisis gelasticas con
hamartoma hipotaldmico, no se puede diagnosticar sin resonancia magnética, las crisis gelasticas pueden
tener un origen en otra area cerebral.

Bibliografia:
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Epilepsia autolimitada con puntas centrotemporales

EPILEPSIA La descripcion de los sindromes de la nifiez que abarcan de los
2 alos 12 afios se pueden dividir en tres grupos: 1) Las epilepsias
AUTOLIMITADA autolimitadas, 2) los sindromes epilépticos generalizados, que
se considera tienen una base genética y 3) las encefalopatias
CON PU NTAS epilépticas y del desarrollo, las cuales pueden cursan con crisis

CENTROTEMPO RALES focales y generalizqdas como el Sindrome de Lennqx Ggstaut,

la encefalopatia epiléptica y del desarrollo con activacion de
punta onda en suefo y la encefalopatia epiléptica con punta
onda durante el sueio; patrones de crisis solo generalizados
como en la epilepsia con crisis mioclono aténicas; o con crisis
solo focales o multifocales como en el sindrome epiléptico con
hemiconvulsion-hemiplejiay el sindrome de epilepsiarelacionada
con infecciodn febril (FIRES).

La Epilepsia autolimitada con puntas centrotemporales, era
conocida como epilepsia Roladndica benigna o epilepsia benigna
con puntas centrotemporales, que comienza en los niflos en
edad escolar con crisis a menudo breves, con componente focal
clénico o ténico de la garganta, lengua y un lado de la parte baja
de la cara y que pueden evolucionar a bilateral ténico cldnica.
Ocurre en nifos con exploracién y desarrollo normal.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
autolimitada con puntas centrotemporales

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis focales con disartria, sialorrea, disfasia, cldonicas
unilaterales, o movimiento ténico clonico de la boca en vigilia o suefio
y/o crisis nocturnas focales que evoluciona a bilateral ténico cldnica solo
durante el suefo.

Si las crisis ocurren durante el suefo, se presentan una hora después de
guedarse dormidos o 1a 2 horas antes de despertar.

EEG: Anormalidades epileptiformes bifasicas centrotemporales de alta
amplitud.

Curso de la enfermedad: Remision a la mitad o fin de la adolescencia.
Sin regresion del desarrollo.

Criterios de Alerta

Tipo de crisis: Estado epiléptico (mas de 30 minutos) focal motor o
generalizado.

Frecuencia de crisis habitual mas de una al dia.

Crisis unicamente diurnas.

CENTROTEMPORAL
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Epilepsia autolimitada con puntas centrotemporales

EEG: Lentificacion focal sostenida, no limitada a la fase postictal
Anomalias centrotemporales persistentemente unilaterales en los
EEG seriados.

Falta de activacion en suefno de las anormalidades centrotemporales.

Edad de inicio: Mayores de 12 anos.
Desarrollo al inicio: Moderada a profunda discapacidad intelectual.

Examen neuroldégico: Hemiparesia o hallazgos neuroldgicos focales, aparte
de paresia de Todd.

Criterios de Exclusion

Tipo de crisis: Crisis tonico clonicas generalizadas en vigilia
Ausencias atipicas.
Crisis con alucinaciones gustativas, miedo o datos autondmicos.

Edad de inicio: Menores de 3 anos o mayores de 14 afos.

Desarrollo al inicio: Regresion neurocognitiva con un patron de punta onda
continua en suefo (que sugiere una encefalopatia epiléptica con punta
onda durante el suefio).

Imagen: Lesion causal en resonancia magnética de craneo.

Curso de la enfermedad: Regresidon neurocognitiva con un patron de
punta onda lenta continua en sueio, que sugiere evolucion a encefalopatia
epiléptica con punta onda durante el sueno.

Notas

No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, pero debe considerarse seriamente en
caso de alertas.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la epilepsia autolimitada
con puntas centrotemporales, se puede diagnosticar sin EEG ni resonancia magnética en nifos sin alertas
gue cumplan con todos los demas criterios obligatorios y de exclusion.

Nota: Los criterios de alerta estdn ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Bibliografia:
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Definitions. Epilepsia. 2022;63:1398-1442. DOI: 10.1111/epi.17241
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Epilepsia autolimitada con caracteristicas autondmicas

EPILEPSIA
AUTOLIMITADA CON

CARACTERISTICAS
AUTONOMICAS

La Epilepsia autolimitada con caracteristicas autondmicas,
era conocida como sindrome de Panayiotopoulos o epilepsia
occipital benigna de inicio temprano, que se caracteriza por
la presencia de crisis focales autondmicas, que con frecuencia
son prolongadas. En la mayoria de los pacientes las crisis son
poco frecuentes y un 25% tienen una sola crisis. Esta epilepsia es
autolimitada, la duraciéon media de la enfermedad es de 3 afos
aproximadamente.

La edad habitual de inicio es entre los 3y 6 aflos en el 70% de
los casos y puede llegar a variar del afo de edad a los 14 afos,
ambos géneros son afectados por igual, no existen antecedentes
de riesgo perinatal y se observan antecedentes de crisis febriles
en el 5 al 17% de los pacientes. El perimetro cefélico, el examen
neuroldgico, el desarrollo y la cognicidon son normales.

Las crisis obligatorias son autondmicas, el vomito es la
manifestacion mas comun que ocurre en el 75% de los casos,
aungue también pueden incluir midriasis pupilar, cambios
de temperatura, palidez, cianosis, cambios en la frecuencia
cardiaca. Las crisis frecuentemente evolucionan con desviacidén
de ojos y/o cabeza, hipotonia generalizada y crisis cldnica focal
(hemiclénica) o crisis focal a bilateral ténico cldnica.

La consciencia con frecuencia esta respetada al inicio de la crisis
y va fluctuando conforme avanza la crisis. Mas del 70% de las
crisis ocurren durante el sueio y las crisis con frecuencia son
prolongadas y pueden durar mas de 30 minutos.

Existe una mayor prevalencia de crisis febriles en la familia.
Aungue probablemente es un sindrome genéticamente
determinado, hasta ahora no se han identificado variantes
genéticas causales, por lo que no existe indicacion clara para
realizar pruebas genéticas en la mayoria de los casos.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
autolimitada con caracteristicas autonomicas

Criterios Obligatorios

Sin regresion del desarrollo.

Tipo de crisis: Crisis focales autondmicas con o sin alteracion de consciencia.
Los sintomas autondmicos con frecuencia son nauseas y vomitos
prominentes, pero también puede incluir malestar, palidez, enrojecimiento,
dolor abdominal y cambios pupilares o cardio respiratorios.

EEG: Anormalidades epileptiformes focal o multifocal de alta amplitud
gue aumenta en somnolencia y en sueio.

Curso de la enfermedad: Remision en la adolescencia temprana o media
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Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Frecuencia mayor a una al mes.

EEG: Lentificacion focal sostenida, no limitado a la fase postictal
Anormalidades focales unilaterales en un area focal consistente en los EEG
seriados.

Edad de inicio: Menores de 3 anos o mayores de 8 anos.

Desarrollo al inicio: Moderada a profunda discapacidad intelectual.

Examen neuroldégico: Hemiparesia o hallazgos neuroldgicos focales aparte
de la paresia de Todd.

Criterios de Exclusion
Edad de inicio: Menores de 1 ano o mayores de 14 anos.

Desarrollo al inicio: Regresion neurocognitiva con patron de punta onda
continua en suefo (que sugiere una encefalopatia epiléptica con punta
onda durante el sueio).

Imagen: Lesion causal en resonancia magnética de craneo.

Curso de la enfermedad: Regresidon neurocognitiva con un patréon de
punta onda lenta continua en suefo, que sugiere evolucion a encefalopatia
epiléptica con punta onda durante el sueno.

Notas

Una resonancia magnética no es obligatoria para el diagndstico, pero debe realizarse en cualquier alerta.
No se requiere un EEG ictal para el diagnostico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, como minimo se requiere
un EEG interictal para diagnosticar este sindrome.

Nota: Los criterios de alerta estdn ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades

Bibliografia:
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Epilepsia visual de inicio en la nifnez

EPILEPSIA

VISUAL
INICIO DE LA

NINEZ

La Epilepsia visual de inicio en la niflez, era conocida como
epilepsia occipital benigna de inicio tardio, o bien, como epilepsia
occipital idiopatica de la infancia tipo Gastaut. Es un sindrome
que es autolimitado en la mayoria de los pacientes, ocurre en
nifios con desarrollo normal, con frecuentes crisis breves durante
la vigilia, con alteraciones visuales sin alterar la consciencia,
gue con frecuencia son seguidos de cefaleas de caracteristicas
migraiosas. Las crisis pueden controlarse y la remisiéon ocurre
de los dos a los siete afos después del inicio de la epilepsia.

La edad de inicio suele ser de los 8 a los 9 afos de edad, con un
rango que puede ir de 1a 19 afos y ambos géneros son afectados
por igual. Cursa con examen neuroldgico y perimetro cefdlico
normal, asi como su cognicién, aunque algunos pueden tener
deterioro cognitivo leve.

La remision ocurre en 50 a 80% de los pacientes en la pubertad
con o sin el uso de farmacos anticrisis y la remisién puede ir
hasta 90% en aquellos que solo tienen crisis focales, ya que
los pacientes que presentan evolucidn bilateral ténico cldnica,
tienen una menor tasa de remision.

Las crisis focales sensoriales de tipo visual durante la vigilia son
las obligatorias para el diagndstico y tienen un inicio abrupto y
son breves, tipicamente segundos, por lo general menores de

3 minutos.

Criterios diagndsticos para
la Epilepsia visual de inicio en la nifez

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis focales sensoriales visuales con fendmenos elementales
visuales (circulos multicolores), con o sin alteracion de consciencia con o
sin signos motores (desviacion de los ojos o version de la cabeza).

Las crisis se presentan predominantemente o exclusivamente en vigilia.

EEG: Puntas occipitales o punta onda (despierto o dormido).

Criterios de Alerta

VISUAL

IN

Tipo de crisis: Crisis prolongada de mas de 15 minutos.
Crisis tonico clonica generalizada en vigilia.
EEG: Lentificacion focal sostenida no limitada a la fase postictal.

4 Edad de inicio: Menores de 6 anos y mayores de 14 afos.



Epilepsia visual de inicio en la nifnez

Desarrollo al inicio: Discapacidad intelectual.

Examen neuroldégico: Cualquier anormalidad neuroldgica significativa en
el examen.

Criterios de Exclusion

Tipo de crisis: Crisis de caida (tonica o atdnica).
Ausencias atipicas.

Mioclonia progresiva.

Edad de inicio: Menos de 1 ano o mayores de 19 afos.
Desarrollo al inicio: Regresion neurocognitiva.

Examen neuroldgico: Déficit persistente de campo visual.
Imagen: Lesion causal en resonancia magnética cerebral.
Calcificaciones del [6bulo occipital.

Curso de la enfermedad: Regresion neurocognitiva.

Desarrollo de crisis miocldénicas, ataxia, espasticidad.

Notas
Se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, para excluir una lesion causal.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, como minimo se requiere
un EEG interictal y una resonancia magnética para diagnosticar con confianza este sindrome.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades

Bibliografia:
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Epilepsia fotosensible del I6bulo occipital

EPILEPSIA La epilepsia fotosensible del I6bulo occipital, es un sindrome raro
gue comienza en la nifez y la adolescencia y se caracteriza por

FOTOS E N S I B L E la presencia de crisis focales por induccioén foética, que involucra
> el 16bulo occipital en nifios con desarrollo, examen neuroldgico

e intelecto normal. Al inicio de las crisis el paciente experimenta

D E L Lo B U LO un aura visual, con versidn involuntaria de la cabeza con la
consciencia intacta, el prondstico es variable, algunos pacientes

OCCI P I TAL tendran solo algunas crisis, otros tienen remisién con el tiempo

y otros continlan con crisis por induccion foética.

La edad de inicio mas frecuente es entre los 4 y los 17 afios
con una media de 11 aifos. No presentan antecedentes de riesgo
perinatal y el perimetro cefalico es normal.

Las crisis focales sensoriales visuales, inducidas por estimulo
fotico como por ejemplo, por el parpadeo en presencia de
luz solar, son obligatorias para el diagndstico. Los sintomas
sensoriales visuales incluyen luces, manchas de colores,
alucinaciones visuales, o visidon borrosa/ pérdida visual que se
desplaza en el campo visual. Existe con frecuencia una version
asociada, de cabeza y ojos, en el que el paciente siente que esta
siguiendo el fendmeno visual.

Los videojuegos pueden inducir crisis y en el pasado eran
inducidos por televisores analdgicos antiguos con frecuencias
mas lentas. Las crisis son tipicamente breves (menos de 3
minutos), aunque pueden ocurrir crisis prolongadas. Las crisis
pueden progresar a una sensacion cefalica (incluyendo cefalea),
sensacion epigastrica autondmica o vémito y alteraciéon de la
consciencia que puede evolucionar a bilateral téonico cldnica.
Algunos pacientes tienen crisis focales sensoriales visuales sin
induccion visual.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
fotosensible del I6bulo occipital

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis focales sensoriales visuales, las cuales pueden
evolucionar a crisis tonica cldonica bilateral.

Las crisis se desencadenan por estimulos foticos como la luz parpadeante
del sol.

EEG: Anormalidades epileptiformes occipitales, facilitados por el cierre de
los ojos o por el estimulo fotico intermitente.

Criterios de Alerta

V 4

LOBULO OCCIPITAL

Tipo de crisis: Crisis prolongadas de mas de 15 minutos.
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EEG: Lentificacion focal sostenida, no limitada a la fase postictal.
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Respuesta fotoparoxistica, con estimulos foticos de frecuencia lenta (1-2
Hz, sugieren lipofuscinosis ceroidea tipo 2).

Edad de inicio: Menores de 4 anos o mayores de 17 afos.
Desarrollo al inicio: Moderada a profunda discapacidad intelectual.

Examen neurolégico: Cualquier examen neuroldgico con anormalidad
significativa.

Criterios de Exclusion

Tipo de crisis: Mioclonia palpebral.

Mioclonia progresiva.

Edad de inicio: Menos de 1 ano o mayores de 50 anos.
Desarrollo al inicio: Regresion neurocognitiva.

Examen neuroldgico: Déficit permanente de campo visual.

Imagen: Resonancia con lesion causal cerebral.

Notas

Se requiere resonancia para el diagndstico, para excluir lesion causal.
No se requiere un EEG ictal para el diagnostico.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, como minimo, se requiere
un EEG y una resonancia magnética para diagnosticar este sindrome.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades
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Epilepsia con mioclonia palpebral

4 La epilepsia con mioclonia palpebral era conocida como
M I OC Lo N IA sindrome de Jeavons, y se caracteriza por la triada de mioclonia
frecuente de parpados, con o sin ausencias, induccidn por el
PALPEBRAL cierre de los ojos y estimulacion foética. La mioclonia es mas
frecuente al despertar. Un subgrupo tiene induccion fética de
mioclono palpebral muy evidente, inclusive autoinduccidn que
habia sido denominado como el sindrome de girasol, debido al
comportamiento de la busqueda del sol, ya que giran la cara
hacia el sol como fuente de luz para iniciar la crisis. A este
subgrupo se le llama ahora, epilepsia con mioclonia palpebral
con alta induccién foética.

El pico de inicio de este sindrome epiléptico, es a los 6 a 8 afios
con un rango de 2 a 14 afos, es mas frecuente en mujeres 2:1 con
relacién a los varones. El desarrollo y la cognicidon son normales
en la mayoria de los casos. En el subgrupo de alta induccién
fotica, la mitad de los pacientes presentan discapacidad
intelectual o problemas de atencidn. El examen neuroldgico es
normal. Un grupo de pacientes pueden presentar esporadicas
crisis generalizadas tdnico clénicas.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
con mioclonia palpebral

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Mioclonia palpebral, breves, repetitivas y ritmicas sacudidas
mioclonicas de los parpados de 3-6 Hz, con supra version ocular y tension
en la cabeza. Pueden aparecer muchas veces al dia, incluso muchas veces
por hora. Tipicamente inducidos por el cierre voluntario o involuntario de
los ojos o la exposicion a la luz brillante o solar. La consciencia puede estar
intacta.

EEG:Elcierredelosojosy el estimulo fotico intermitente provoca polipuntas
generalizadas o complejos de polipunta onda de 3 a 6 Hz.

Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Incapacidad para inducir la mioclonia palpebral en el
consultorio por cierre lento de los 0jos durante la exposicion a luz brillante,
en un paciente no tratado. Las sacudidas miocldonicas que afectan las
extremidades deben considerarse epilepsia mioclonica juvenil.

Examen neuroldégico: Datos focales neuroldgicos.

MIOCLONIA PALPEBRAL

Imagen: Neuroimagen anormal potencialmente relevante, excluyendo
hallazgos incidentales. No se requiere resonancia en presentaciones tipicas,
pero si se hace no debe tener anormalidad causal de su epilepsia.
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Epilepsia con mioclonia palpebral

Criterios de Exclusion

Tipo de crisis: Cualquiera de los siguientes tipos de crisis:
Crisis con ausencia miocldnica.
Crisis focales.

EEG: Lentificacion focal.

Consistentes puntas focales.

Patron generalizado de punta y onda lenta < 2.5Hz (a menos que este al
final de un brote de alta frecuencia).

Lentificacion del ritmo de base difuso que no se limita al periodo postictal.
Falta de correlacion del EEG con el evento clinico tipico.

Edad de inicio: Menos de 2 aflos y mayores de 14.
Imagen: Neuroimagen anormal con lesion causal.

Curso de la enfermedad: Baja progresiva cognitiva en el curso de la
epilepsia.

Notas

No se requiere resonancia para el diagndstico.

No se requiere EEG ictal para el diagndstico, siempre que la mioclonia palpebral se haya observado por el
clinico. El estudio interictal muestra rapidas polipuntas generalizadas (3-6Hz) o complejos de polipuntas

y ondas, inducidas por el cierre de los 0jos o0 en la estimulacion fética intermitente.

Sin embargo, en los pacientes no tratados, daran registros de respuesta fotoparoxistica con mioclonia
palpebral en el EEG de rutina, al realizar la estimulacion de luz intermitente.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la epilepsia con mioclonia
palpebral, puede diagnosticarse en personas que cumplen con los criterios clinicos obligatorios
y excluyentes, si tienen mioclonia de parpados presenciados por el examinador o capturado en un
video casero.

Nota: Los criterios de alerta estdn ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades
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AUSENCIA MIOCLONICA

Epilepsia con ausencia miocldnica

EPILEPSIA CON

AUSENCIA
MIOCLONICA

La Epilepsia con ausencia miocldnica es un muy raro sindrome
infantil, que se presenta con crisis de ausencias mioclénicas
diarias, en donde el pico de inicio son los 7 afos con un rango
de 1a 12 aflos y en donde los hombres son mas afectados (70%).
Aungue los antecedentes no muestran datos de riesgo, la mitad
de los pacientes tiene retraso del desarrollo y la discapacidad
intelectual puede hacerse evidente con la edad, llegando a estar
presente en el 70% de los casos, con un examen neuroldégico
tipicamente normal.

Le evoluciéon es variable y el 40% de los pacientes pueden
presentar remisidén, y el resto persisten con ausencias
miocldénicas, o pueden evolucionar a desarrollar otros tipos
de crisis generalizadas. El prondstico es mas favorable, si solo
tienen crisis de ausencia mioclénica y este tipo de crisis son las
obligatorias para el diagndstico.

Estas crisis de ausencia se asocian con sacudidas ritmicas de
3 Hz de las extremidades superiores, superpuestas a la abduccion
ténica de los brazos durante la crisis, presentando estas crisis un
inicio y fin abrupto. Si el paciente esta de pie, generalmente se
inclina hacia adelante durante las crisis, pero la caida es poco
comun. Las sacudidas miocldénicas son tipicamente bilaterales
y simétricas, pero pueden llegar a ser unilaterales y asimétricas,
teniendo una duraciéon de 10 a 60 segundos y ocurrir varias
veces en el dia, con un estado de alerta que puede variar desde
la pérdida total de la consciencia hasta mantener la consciencia
preservada. Mioclonia perioral y sacudidas de la cabeza y las
piernas también puede ocurrir.

El estado epiléptico de ausencia miocldnica es raro. Pueden
llegar a presentar crisis generalizadas ténico cldénicas en el 45%
de los pacientes, crisis cldnicas, atdnicas o crisis de ausencia
tipica, los multiples tipos de crisis hablan de un mal prondstico.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
con ausencia mioclonica

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis con ausencias mioclénicas como tipo predominante.

EEG: Punta onda generalizada regular de 3 Hz, patron bloqueado en el
tiempo con sacudidas mioclonicas.

Criterios de Alerta

Examen neurolégico: Moderada a grave discapacidad intelectual.

Hallazgos neuroldgicos focales.
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Epilepsia con ausencia miocldnica

AUSENCIA MIOCLONICA

Criterios de Exclusion

Tipo de crisis: Crisis focales.
Crisis atdnicas, miocolono-atdnicas o ténicas.

EEG: Lentificacion focal.

Consistentes puntas focales unilaterales.

Patron de punta y onda lenta generalizada con frecuencia menor a 2 Hz (a
menos que esté al final de un brote de alta frecuencia).

Lentificacion difusa del ritmo de fondo que no estd limitado al periodo
postictal.

Edad de inicio: Menos de 1 afo o mayores de 12 anos.
Imagen: Neuroimagen anormal con lesion causal.

Curso de la enfermedad: Deterioro cognitivo progresivo a lo largo el curso
de la epilepsia.

Notas
Se debe considerar una resonancia magnética para excluir otras causas.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico, si el que hace el diagndstico ha observado clinicamente
ausencias mioclonicas y el estudio interictal muestra complejos de punta onda generalizados regulares
de 3 Hz. Sin embargo, la mayoria de los pacientes no tratados tendran crisis de ausencia miocldnica en
el EEG de rutina.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la epilepsia de ausencias
miocldénicas se puede diagnosticar en personas que cumplan con todos los demas criterios clinicos
obligatorios y de exclusion, si tienen crisis de ausencia miocldnica presenciadas por el examinador o
capturado en un video casero.

Nota: Los criterios de alerta estédn ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades
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Epilepsia con crisis mioclono atdnicas

EPILEPSIA CON

CRISIS
MIOCLONO
ATONICAS

La epilepsia con crisis mioclono atdnicas, anteriormente
conocida como sindrome de Doose, comienza en la primera
infancia, en la cual dos terceras partes de los casos presentan un
desarrollo normal. Los hallazgos completos de las caracteristicas
del sindrome pueden no estar presentes, en un inicio y tardar en
aparecer. Estos nifos con frecuencia muestran un estancamiento
en el desarrollo e incluso una regresién durante la etapa activa
de las crisis, lamada la fase tormentosa, que mejora una vez que
las crisis son controladas.

Tipicamente comienza entre los 2 y los 6 afos de edad con un
rango de 6 meses a 8 anos y los hombres son mas afectados.
Una cuarta parte tiene antecedente de crisis febril y este dato se
asocia con un resultado mas favorable a largo plazo.

El inicio es con frecuencia abrupto con muchas crisis y con
muchos tipos de crisis, a menudo ténico-clénicas generalizadas
y miocldnicas. En otros casos, la evolucion es mas lenta, lo que
requiere un seguimiento cuidadoso a lo largo del primer afo
para distinguirlo del Sindrome de Lennox Gastaut.

Las crisis son con frecuencia farmaco-resistentes, sobre todo
en la fase de inicio tormentoso y en los estados epilépticos no
motores de otros tipos de crisis generalizadas. En esta fase se
estanca el desarrollo, siendo frecuente la afectacién a funciones
ejecutivas y ataxia, con trastornos en el comportamiento como
hiperactividad, agresidn y trastornos del suefo. También pueden
presentar crisis de ausencia.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
con crisis mioclono atdnicas

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis mioclono atdnicas.

EEG: Punta onda o polipunta onda generalizada de 2 a 6 Hz.

Criterios de Alerta

epilepsia.

ceroidea tipo 2).

inicio de las crisis.

MIOCLONO ATONICA

Tipos de crisis: Crisis tonicas en los primeros 12 meses de inicio de la

EEG: Rapida actividad paroxistica generalizada en suefo.
Complejos de punta onda lenta generalizada de menos de 2 Hz.
Respuesta fotoparoxistica de baja frecuencia (sugiere lipofuscinosis

Desarrollo al inicio: Moderado a severo retraso del desarrollo antes del

Examen neuroldégico: Datos focales neuroldgicos.
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Notas
No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, pero se realiza para excluir otras causas.
No se requiere un EEG ictal para el diagndstico, sin embargo, en un niflo con alertas o caracteristicas

clinicas que pueden sugerir sindrome de Lennox Gastaut o espasmos infantiles, al menos un video es
necesario e idealmente deberia de grabarse un EEG ictal.

Sindrome en evolucidn: La epilepsia con crisis mioclono atdnica debe sospecharse en pacientes con
aparicion abrupta, explosiva, de multiples tipos de crisis generalizadas, en un nifo de edad adecuada, sin
otras alertas o datos de exclusion.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la epilepsia con crisis
mioclono atdénica, puede ser presuntamente diagnosticada sin EEG, si el médico ha presenciado
personalmente crisis mioclono atdnicas, ya sea directamente al observar al paciente o en algun video
proporcionado por la familia. Sin embargo, se recomienda ampliamente un EEG.

Nota: Los criterios de alerta estdn ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades
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Sindrome de Lennox-Gastaut

4 El sindrome de Lennox Gastaut puede estar asociado a varias
S | N D R O M E D E etiologias y es el resultado de una actividad sincronizada de alta
frecuencia, en redes cerebrales distribuidas bilateralmente, que

E N N o X se desarrolla en un periodo de edad susceptible en la nifiez.
I -

Se caracteriza por 1) la presencia de multiples tipos de crisis (una

de ellas debe de ser tdénica), fdrmaco-resistencia, con inicio antes
G AS I A U I de los 18 afnos de edad, 2) con alteraciones del comportamiento
y cognitivas, que pueden no estar presentes al inicio de las

crisis, asi como 3) punta onda lenta difusa y actividad rapida
paroxistica generalizada en el EEG.

Es un error considerar que cualquier epilepsia grave, de
aparicion temprana, con crisis intratables que llevan a caidas, se
les denomine sindrome de Lennox Gastaut.

Las crisis tdnicas consisten en un aumento sostenido en
contraccioén, de la musculatura axial y de los musculos de las
extremidades, que duran de 3 segundos a 2 minutos, que son
obligatorios para este sindrome y son mas frecuentes en el
suefo. Pueden ser sutiles como un giro o desviacion lenta de los
ojos hacia arriba, a veces muecas faciales o movimientos flexores
de la cabeza y/o el tronco, o bien, clinicamente mas obvio,
con llanto, apnea, abduccién y elevacion de las extremidades
con un componente vibratorio y ambos puios cerrados. Si el
paciente estd de pie, puede provocar una caida, estas crisis de
caida son conocidas como drop attack, presentando lesiones,
durante estas crisis.Las crisis tonicas pueden ser exacerbadas
por medicamentos que dan mucha somnolencia, como el uso
agudo de altas dosis de benzodiazepinas.

Criterios diagndsticos para la
Sindrome de Lennox-Gastaut

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis tonicas. Ademas de la crisis tonica, al menos una
crisis adicional debe estar presente, que puede incluir cualquiera de las
siguientes:

Ausencias atipicas.

Atonicas.

Miocldnicas.

Focal con alteracion de la consciencia.

Tonico-clonica generalizada.

Estado epiléptico no motor.

Espasmo epiléptico.

LENNOX-GASTAUT

EEG: Complejos de punta onda, lenta generalizada de menos de 2.5 Hz (o
4 historia de este hallazgo en EEG previo).

ul



Sindrome de Lennox-Gastaut

" LENNOX-GASTAUT

Actividad rapida paroxistica generalizada durante el suefo (0 antecedente
de este hallazgo en EEG previo).

Edad de inicio: Menos de 18 afos.
Resultado a largo plazo: Epilepsia farmaco-resistente.

Discapacidad intelectual leve a profunda.

Criterios de Alerta

EEG:Respuestafotoparoxisticade bajafrecuencia(considerar lipofuscinosis
ceroidea tipo 2).

Edad de inicio: Mayores de 8 anos.

Criterios de Exclusién

EEG: Anormalidad focal persistente sin patréon de punta onda generalizada.

Notas

No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, pero generalmente se realiza para evaluar
etiologia subyacente.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico, sin embargo, se debe considerar seriamente en un nifo
con alertas o con caracteristicas clinicas que pueden sugerir un sindrome de crisis mioclono aténicas.

Sindrome en evolucidn: Aproximadamente 50% de los niflos con una encefalopatia epiléptica y del
desarrollo, por ejemplo, sindrome de espasmos epilépticos o encefalopatia epiléptica y del desarrollo
infantil temprana, evolucionan con el tiempo a sindrome de Lennox Gastautt.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, como minimo se requiere
para el diagnostico, un EEG interictal que muestre un patrén generalizado de punta onda, lenta, durante
la vigilia.

Nota: Los criterios de alerta estdn ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades
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Encefalopatia epiléptica y del desarrollo con activaciéon de punta onda en
sueino y encefalopatia epiléptica con activacion de punta onda en sueio

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y DEL
DESARROLLO CON ACTIVACION

DE PUNTA ONDA EN
SUENO

Y ENCEFALOPATIA EPILEPTICA
CON ACTIVACION

DE PUNTA ONDA EN
SUENO

Encefalopatia epiléptica y del desarrollo con activacion de punta
onda en sueio y encefalopatia epiléptica con activaciéon de punta
onda en suefo, se refieren a un espectro de condiciones que se
caracterizan por varias combinaciones de regresion cognitiva,
del lenguaje, conductual y motora, asociada con una marcada
activacién de puntas y ondas durante el suefio. La regresidon se
ve a las semanas del inicio del patron de EEG.

Estos dos tipos de encefalopatias, comparten caracteristicas
clinicassimilareseimplicaciones de manejo.Se decidid agruparlas
porgue tienen implicaciones similares, y se destaca la necesidad
de preguntar sobre caracteristicas clinicas especificas al ver a
un nifo, con problemas de agnosia auditiva, regresion global
del comportamiento, de sus habilidades motoras y mioclono
negativo.

Este sindrome pretende reemplazar a los sindromes
anteriormente denominados encefalopatia epiléptica con punta
y onda continua durante el suefio y a la epilepsia parcial benigna
atipica (sindrome de pseudo-Lennox).

El sindrome de Landau Kleffner es un subtipo especifico de
encefalopatia epiléptica con punta onda en el suefo, donde la
regresion afecta principalmente al lenguaje, con una agnosia
auditiva y el epdnimo utilizado para describir este sindrome
debe conservarse.

La aparicion de crisis es entre los 2 y los 12 afos (pico 4 a 5 anos),
uno a dos afos después, se asocian los trastornos cognitivos.
No existe un tipo de crisis obligatorio, depende la etiologia
subyacente y pueden ocurrir casos sin tener crisis clinicas. En la
mayoria las crisis son infrecuentes y responden al tratamiento en
la fase inicial. Estas crisis tempranas suelen ser focales motoras
con o sin alteracion de la consciencia y focal que evoluciona
a bilateral ténico cloénica. Las crisis suelen empeorar con la
evolucion de multiples crisis, que incluyen focales, ausencias
tipicas y atipicas, crisis aténicas y crisis motoras focales con
mioclono negativo.

Criterios diagndsticos para la Encefalopatia
epiléptica y del desarrollo con activacion de
punta onda en sueno y encefalopatia epiléptica
con activacion de punta onda en sueiio

Criterios Obligatorios

 PUNTA ONDA EN SUENO

EEG.

EEG: Punta y onda lenta (1.5 a 2 Hz) en el suefo NO-MOR.
Las anormalidades se activan marcadamente en el suefo.

Desarrollo al inicio: Regresion cognitiva, conductual o motora, o bien
estancamiento temporal relacionado con la punta onda lenta en sueno del



Encefalopatia epiléptica y del desarrollo con activaciéon de punta onda en
sueino y encefalopatia epiléptica con activacion de punta onda en sueio

Resultado a largo plazo: Remision del patréon de punta onda en suefio del
EEG en la adolescencia media, aungue con frecuencia el EEG sigue siendo
anormal.

Criterios de Alerta
Tipos de crisis: Crisis tonicas durante el suefo.

EEG: Paroxismos de actividad rapida generalizada en suefo (considerar
sindrome de Lennox Gastaut).

Complejos de punta onda, lenta generalizados de 2.5 Hz tanto en vigilia
como en sueno (considerar Sindrome de Lennox Gastaut).

Edad de inicio: Mayores de 1 ano y menores de 2 afos.

Criterios de Exclusion
Tipo de crisis: Espasmos epilépticos.

Edad de inicio: Menores de 1 afo y mayores de 12 anos.

Notas

No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, pero con frecuencia se realiza para evaluar
la etiologia subyacente.

Un EEG en suefio es obligatorio para el diagnodstico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En las regiones con recursos limitados, este sindome no
puede diagnosticarse de manera presuntiva sin un EEG en suefio.

Nota: Los criterios de alerta estdn ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades
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Sindrome epiléptico relacionado con infeccion febril (FIRES)

S |'N D RO M E El sindrome epiléptico relacionado con infeccion febril (FIRES),
| anteriormente conocido como encefalitis aguda con crisis

E P | |_ E PT | CO parciales (focales) repetitivas refractarias, o como encefalopatia

epiléptica devastadora en nifos en edad escolar, es una de las

R E LAC' O N A D O CO N causas del estado epiléptico refractario de nueva aparicion, que
»

ocurre predominantemente en nifos y adolescentes. Se produce

I N F E< < I o N una infeccion febril previa, que comienza entre las 24 horas y las
2 semanas, antes de un inicio explosivo de un estado epiléptico

superrefractario, en donde puede o no haber fiebre al inicio del
F E B R I L estado epiléptico. La fase aguda, en la cual la carga de crisis es

muy alta, dura de 1 a 12 semanas, en esta fase la mortalidad y

F I R E S morbilidad son muy altas. Esto es seguido de una fase crénica, en
donde la mayoria de los sobrevivientes quedan con una epilepsia

POR INFECCION FEBRIL
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multifocal, farmaco resistente, un grado variable de discapacidad
intelectual o dificultades de aprendizaje. Se desconoce la causa,
pero la creciente evidencia sugiere una etiologia heterogénea
gue resulta en una neuro-inflamacién fulminante no mediada
por anticuerpos.

Durante la fase aguda, la resonancia es normal en dos terceras
partes, una tercera parte puede mostrar en T2 hiperintensidades
en la regidn temporal bilateral, insula, ganglios basales y/o
talamos, que pueden ser sutiles. También se puede observar
un realce leptomeningeo, pero no es especifico del sindrome.
Durante la etapa crdnica, la resonancia magnética suele mostrar
grados variables de atrofia cerebral difusa y/o cambios de
sefal en lébulos temporales, corteza cerebral, sustancia blanca
periventricular, hipocampo y ganglios basales.

Criterios diagndsticos para la Sindrome e
piléptico relacionado con infeccion febril (FIRES)

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Antecedente de enfermedad febril inespecifica en las dos
semanas anteriores al inicio de las crisis.

Crisis focales y multifocales que con frecuencia evolucionan a ténico
clénicas generalizadas.

Crisis que aumentan en frecuencia y severidad para llegar a un estado
epiléptico superrefractario, tipicamente dentro de las dos semanas del
inicio.

EEG: Lentificacion del ritmo de base con anormalidades epileptiformes
multifocales y frecuentes crisis electrograficas y electroclinicas.

Desarrollo al inicio: Encefalopatia aguda con inicio de las crisis frecuentes.



Sindrome epiléptico relacionado con infeccidon febril (FIRES)

POR INFECCION FEBRIL

ul
(o]

Criterios de Alerta
EEG: Crisis unifocales.
Edad de inicio: Menores de 2 anos.

Desarrollo al inicio: Discapacidad intelectual previo al inicio de crisis.

Examen neurolégico: Anormalidades en el examen neuroldgico, previo al
inicio de las crisis.

Resultado a largo plazo: Falta de epilepsia focal o multifocal farmaco
resistente.

Falta de dificultades de aprendizaje o discapacidad intelectual.

Falta de grados variables de atrofia cerebral en resonancia magnética.

Criterios de Exclusion
Tipo de crisis: Antecedente de epilepsia previa al inicio de los sintomas.
Edad de inicio: Menos de 1 aino o mayores de 30 afos.

Imagen: Resonancia magnética que muestre una lesion epileptogénica
concordante con el inicio de las crisis.

Otros estudios: Puncion lumbar gue muestre evidencia de infeccion de
sistema nervioso central.

Anticuerpo causal en liquido cefalorraquideo o plasma de pruebas
autoinmunes.

Etiologia metabodlica o genética documentada.

Encefalopatia toxica documentada.

Notas

Se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, para excluir lesion causal.
Se requiere un EEG ictal para el diagndstico, para confirmar la frecuencia y la multifocalidad de las crisis.

Sindrome sin confirmaciéon de laboratorio: En regiones con recursos limitados, este sindrome no se
puede diagnosticar de manera presuntiva sin estudio de EEG ni resonancia magnética.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Bibliografia:

Nicola Specchio, Elaine C. Wirrell, Ingrid E. Scheffer, Rima Nabbout, Kate Riney, Pauline Samia, Marilisa Guerreiro et al. International League
Against Epilepsy classification and definition of epilepsy syndromes with onset in childhood: Position paper by the ILAE Task Force on Nosology and
Definitions. Epilepsia. 2022;63:1398-1442. DOI: 10.1111/epi.17241

Dr. Juan Carlos Reséndiz Aparicio Cortesia de
Coordinador Nacional del Programa Prioritario de Epllgp_sla dRMSTRONG'
del Sector Salud. México Conprometdoscontusalod



V4

* EPILEPSIA-HEMICONVULSION-HEMIPLEJIA

(0]

Sindrome epiléptico con hemiconvulsién - hemiplejia

S|NDROME El sindrome de EHH (epilepsia, hemiconvulsidon, hemiplejia)

€S una consecuencia rara del estado epiléptico motor focal,

EP”_EP-HCO CON en la infancia y la nifez temprana. El evento de inicio de este
r4 sindrome, es un estado epiléptico de crisis focales clénicas, que
H E M ICO NVU LS I o N ocurre tipicamente en el contexto de una enfermedad febril en

ninos menores de 4 anos de edad.

- HEMIPLEJIA Los estudios de neuroimagen en el momento del estado

epiléptico, muestran edema del hemisferio afectado y la fase
aguda es seguida de atrofia hemisférica, con posterior aparicion
de crisis focales farmaco resistente. La mayoria tienen un déficit
motor permanente. La etiologia y los mecanismos subyacentes
no se conocen.

Criterios diagndsticos para la Sindrome
epiléptico con hemiconvulsion- hemiplejia

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: El diagndstico requiere tanto, una historia de etapa aguda
como de la etapa cronico de la enfermedad.

Etapa aguda: Episodio de fiebre, estado epiléptico hemiclonico, el cual es
inmediatamente seguido de hemiparesia persistente.

Etapa cronica: Después de un tiempo variable (usualmente menos de 3
anos después del estado epiléptico inicial), aparecen crisis focales motoras
unilaterales o crisis focal a bilateral tonico cldnica.

EEG: Lentificacidon de la actividad de fondo sobre el hemisferio afectado.
Anormalidades epileptiformes focales o multifocales sobre el hemisferio
afectado en la fase cronica.

Imagen: Resonancia magnética inmediatamente después del estado
epiléptico febril (etapa aguda), muestra cambio de sefal difusa con
hiperintensidad en T2 y difusion restringida en la region subcortical del
hemisferio afectado, con frecuencia con gran edema.

Con el tiempo (etapa cronica), existe atrofia del hemisferio afectado.

Resultado a largo plazo: Epilepsia farmaco resistente.
Déeficit motor focal permanente.

Criterios de Alerta
Edad de inicio: Mas de 4 anos.
Desarrollo al inicio: Discapacidad intelectual previo al inicio de las crisis.

Examen neurolégico: Anormalidad neuroldgica focal previo al episodio
inicial de estado epiléptico febril.
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Sindrome epiléptico con hemiconvulsion - hemiplejia

EPILEPSIA-HEMICONVULSION-HEMIPLEJIA

Notas
Se requiere una resonancia magnética para el diagndstico.
No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome en evolucién: Nifos con hemiparesia permanente aguda, después de un estado epiléptico
febril de crisis motora focal, con hallazgos obligatorios en resonancia magnética, pero que aun no
han progresado al estado crénico de la enfermedad, con crisis recurrentes focales motoras o focales
a bilateral ténico cldnica, fdrmaco resistente, debe sospecharse que estd emergiendo un sindrome de
epilepsia hemiconvulsion hemiplejia.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, el sindrome epiléptico
con hemiconvulsiéon, hemiplejia, puede ser presuntivamente diagnosticado sin EEG, en los casos que
cumplan con todos los criterios clinicos obligatorios y de exclusidon sin alertas. Sin embargo, se requiere
un estudio de imagen (tomografia o resonancia), para excluir otras causas.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Bibliografia:

Nicola Specchio, Elaine C. Wirrell, Ingrid E. Scheffer, Rima Nabbout, Kate Riney, Pauline Samia, Marilisa Guerreiro et al. International League
Against Epilepsy classification and definition of epilepsy syndromes with onset in childhood: Position paper by the ILAE Task Force on Nosology and
Definitions. Epilepsia. 2022;63:1398-1442. DOI: 10.1111/epi.17241
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La epilepsia puede comenzar a cualquier edad a lo largo de
la vida, aunque muchos sindromes se han descrito en etapas
especificas de inicio, como en el recién nacido, lactante o nifo,
también existen algunos que se pueden presentar en una edad
variable y con ese término se reconocen, a aquellos sindromes
gue pueden iniciar tanto en menores de 18 afos, como en
mayores de 19 anos. Este grupo de sindromes se pueden
dividir en 1) sindromes epilépticos generalizados con etiologias
poligénicas, 2) sindromes con epilepsia focal autolimitada, de
herencia compleja, 3) sindromes de epilepsia focal con etiologia
genética, estructural o genética-estructural, 4) sindrome con
crisis combinadas, focales y generalizadas y 5) sindromes con
encefalopatias del desarrollo, encefalopatias epilépticas o con
deterioro neuroldégico progresivo.

La epilepsia hipercinética relacionada al sueio, se caracteriza por
crisis motoras que ocurren durante el suefo, de inicio abrupto,
tipicamente breves de menos de dos minutos, sin alteraciéon de
consciencia y un patron estereotipado hipercinético o asimétrico
tonico/disténico. Se asocia con una anomalia estructural
cerebral o un gen especifico como por ejemplo el KCNT1, que
puede ser farmaco resistente. Este sindrome engloba y sustituye
al denominado sindrome epiléptico con distonia paroxistica
hipnogénica nocturna, la epilepsia nocturna del |[6bulo frontal, a
la epilepsia nocturna del I6bulo frontal autosémica dominante, e
incluye etiologias genéticas y estructurales. Aungue el término
de epilepsia hipermotora relacionada con el suefo, es el término
utilizado en la literatura reciente, el grupo de trabajo que hizo
la revisidn, indica que el término hipercinético es el término
actual y a utilizar. Aun asi, el grupo de trabajo estuvo de acuerdo
que el nombre del sindrome podria ser epilepsia hipercinética
relacionada con el suefio o epilepsia hipermotora relacionada
con el sueio, ya que algunos pacientes pueden tener solo crisis
hipercinéticas, pero otros pueden tener crisis motoras focales
con crisis ténicas/distdnicas.

La edad de inicio de las crisis es principalmente en las primeras
dos décadas de la vida, con frecuencia en la adolescencia,
entre los 11 a los 14 anos, con un leve predominio en varones.
Su curso depende de la etiologia, la mayoria tienen inteligencia
normal y responden a los farmacos anticrisis. Los pacientes
con discapacidad intelectual, anormalidades neuroldgicas, de
imagen cerebral o crisis en vigilia, tienen menos probabilidad
de remision. Si el paciente tiene una patologia estructural bien
definida, la opcidn quirdrgica es la que da mejor resultado, como
en el caso de displasias corticales.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
con ausencia miocldnica

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Breves crisis focales motoras con hipercinesia o datos
tonicos/distéonicos asimétricos, que ocurren predominantemente en el

sueno.



Epilepsia hipercinética relacionada al sueiio (hipermotora)

Notas

No se requiere resonancia magnética para el diagndstico, pero se debe realizar, para evaluar la etiologia
subyacente.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la epilepsia hipercinética
relacionada al suefo, se puede diagnosticar si se cumplen los requisitos obligatorios y excluyentes y el
paciente ha presenciado o grabado en video, crisis hipercinéticas en suefo.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Bibliografia:

Kate Riney, Alicia Bogacz, Ernest Somerville, Edouard Hirsch, Rima Nabbout, Ingrid E. Scheffer, Sameer M. Zuberi, Taoufik Alsaadi, Satish Jain,
Jacqueline French et al. International League Against Epilepsy classification and definition of epilepsy syndromes with onset at a variable age:
position statement by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions. Epilepsia. 2022;63:1443-1474. DOI: 10.1111/epi.17240.
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La Epilepsia familiar del [6bulo temporal mesial, es un sindrome
comun de epilepsia focal, con un modo complejo de herencia,
gue tipicamente inicia en la adolescencia o en la edad adulta, la
edad de inicio varia entre los 3y los 63 aifos y se ha informado un
predominio en mujeres. Son pacientes con capacidad intelectual
normal y no presentan alteraciones en el examen neuroldgico.
Es asociado generalmente con crisis focales, sin alteracion de
consciencia, con semiologia de crisis del [6bulo temporal mesial,
especialmente frecuente con déja vu (fendmeno de lo ya visto).
En algunas ocasiones este fendmeno de lo ya visto lo viven los
pacientes como algo normal y es por ello que no siempre buscan
atencion médica, por tanto, en algunos casos el diagndstico se
establece cuando llegan a presentar una crisis que evoluciona a
bilateral téonico-clénica. Los pacientes cuentan con resonancia
magnética normal y las crisis responden a los farmacos anticrisis,
muy pocos requieren de politerapia y excepcionalmente
tratamiento quirurgico. Se han descrito familias que tienen una
forma heterogénea de este sindrome con antecedente de crisis
febriles y con resonancia con atrofia del hipocampo y menor
respuesta a los medicamentos.

El fendmeno de lo ya visto, es reportado hasta en el 70% de
los pacientes afectados y existen algunas manifestaciones
asociadas como son miedo, panico, ensofaciones, sensacion
de que las cosas pasan en cdmara lenta, ilusiones visuales o
auditivas o bien manifestaciones autondmicas como sensaciéon
epigastrica ascendente, ndusea, taquicardia, sudoracion, rubor o
palidez. Estas crisis pueden progresar a deteriorar el estado de
consciencia y rara vez a evolucionar a bilateral ténico clinica. En
la mayoria de los pacientes con la forma tipica las crisis son leves
y ocurren con poca frecuencia.

En aproximadamente el 60% de los pacientes afectados, el EEG
es normal o muestra una leve lentificacion temporal. Otros casos
muestran anormalidades epileptiformes temporales interictales,
con frecuencia unilaterales y anormalidades focales pueden
activarse durante el suefio.

En los pacientes con presentacion tipica, no muestran lesiones
evidentes en los estudios de resonancia magnética. La presencia
de atrofia hipocampal o aumento en la sefial de |la secuencia T2,
se asocia con una menor respuesta al tratamiento farmacoldgico.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
familiar del I6bulo temporal mesial

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Focal cognitiva (particularmente déja vu) sensoriales

O crisis autondmicas.

Imagen: Normal o atrofia hipocampal/esclerosis.

Otros estudios: Historia familiar de personas con crisis focales, que inician
en el lobulo temporal mesial.



Epilepsia familiar del I6bulo temporal mesial

Notas
Se requiere una resonancia magnética para el diagnostico, para excluir otras causas.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, se requiere una resonancia
magnética para excluir otras etiologias estructurales.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Bibliografia:
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La Epilepsia focal familiar con focos variables, es un sindrome de
epilepsia focal familiar, autosémica dominante con penetrancia
incompleta, que se caracteriza por crisis focales que inician en
diferentes regiones corticales, mas comunmente en frontal o
temporal, que esta presente en diferentes miembros de la familia,
con una gravedad variable, donde cada uno de los pacientes
tienen un tipo de crisis focal. Este sindrome se conocia como
epilepsia parcial familiar con focos variables y como epilepsia
parcial con focos variables autosémica dominante.

Las etiologias incluyen causas genéticas y estructurales. Los
pacientes responden bien a los farmacos anticrisis, pero en
caso de pacientes seleccionados con farmaco resistencia, que
constituyen hasta el 30% de los casos, la cirugia puede resultar
en una remisidn completa de las crisis, por tanto, la evaluaciény
el asesoramiento quirdrgico deben ser informados en etiologias
genéticas especificas.

La edad de inicio de las crisis suele ser entre la primera vy la
segunda década de la vida, con un pico entre los 12 vy los 13.5
afos, pero tiene un amplio rango de presentacidn, incluso en la
misma familia que va desde el ano a los 52 afos, sin predominio
de género. Los antecedentes perinatales suelen ser normales,
con un examen neuroldgico normal, asi como el neurodesarrollo
y la capacidad intelectual, aunque se ha llegado a reportar
leve discapacidad intelectual, trastornos neuropsiquidtricos,
incluyendo trastornos del espectro autista y trastornos de
conducta.

Las crisis focales presentan semiologia, que depende de la red
implicada en cada paciente, se han descrito crisis cognitivas,
sensoriales, autonédmicas y motoras, las crisis pueden presentarse
en vigilia, en suefo, o ambas y pueden llegar a ocurrir crisis
focales que evolucionen a bilateral ténico cldnica.

El ritmo de base del EEG es normal y el EEG interictal suele
mostrar anormalidades epileptiformes focales en regién frontal,
temporal o centroparietal, mas que occipital. Ese foco del EEG,
permanece constante con el tiempo y se potencia la anormalidad
con la deprivacion del sueflo y con el suefio.

La etiologia puede ser genética o genética-estructural con
displasias focales corticales concurrentes, tipicamente tipo Il.
Las variantes patogénicas que se han identificado son DEPDCS5,
NPRL2 y NPRL3, algunas familias con variantes patogénicas
TSC1 0 TSC2 cumplen criterios para este sindrome.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
focal familiar con focos variables

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis de inicio focal.

Imagen: Normal o displasia cortical focal.

Otros estudios: Antecedente familiar de personas con crisis focales, que
inician en regiones corticales que difieren entre los miembros de la familia.



Epilepsia focal familiar con focos variables

Notas
Se requiere una resonancia magnética para el diagnodstico. Los antecedentes familiares de crisis focales
pueden ser incidentales debido a una causa adquirida.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome en evolucién: En regiones con recursos limitados la Epilepsia focal familiar con focos variables,
se puede diagnosticar sin EEG en un paciente que cumple los criterios obligatorios y de exclusion.
Sin embargo, se requiere una resonancia magnética o tomografia computarizada para excluir otras
etiologias estructurales.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Bibliografia:
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Jacqueline French et al. International League Against Epilepsy classification and definition of epilepsy syndromes with onset at a variable age:
position statement by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions. Epilepsia. 2022;63:1443-1474. DOI: 10.1111/epi.17240.

FOCOS VARIABLES

Dr. Juan Carlos Reséndiz Aparicio Cortesia de
Coordinador Nacional del Programa Prioritario de Epllc’ep_sm dRMSTRONG‘
del Sector Salud. México Gompromettscon st

(9]
N



68

La epilepsia con caracteristicas auditivas es un sindrome de
epilepsia focal, que se presenta en la adolescencia/edad adulta,
en pacientes sin antecedentes de riesgo y se caracteriza por
crisis focales con consciencia preservada, con sintomas auditivos
y/o afasia receptiva y de manera muy rara, pueden evolucionar
a bilateral ténico clénica. Algunos pacientes presentan las
crisis precipitadas por un sonido especifico. Este sindrome era
conocido como epilepsia autosdémica dominante del I6bulo
temporal lateral y como epilepsia parcial autosémica dominante
con caracteristicas auditivas.

Puede ocurrir como un sindrome de epilepsia focal familiar,
qgue puede heredarse de forma autosémica dominante con
penetrancia reducida. La edad de inicio de las crisis suele ser
de los 10 a los 30 afos, con un rango de los 5 a los 54 afos, sin
predominio por algun género. Los antecedentes perinatales, el
desarrollo, examen neuroldgico y la inteligencia son normales.

El prondstico puede variar desde crisis leves con remision
espontanea, hasta crisis con farmaco resistenciay enaquellos con
lesiones estructurales pueden requerir tratamiento quirdrgico.
Los predictores de malos resultados a largo plazo, son la edad
temprana de inicio (menos de 10 afos), anormalidad focal
epileptiforme en el EEG interictal y crisis focales con consciencia
preservada, con sintomas cognitivos de alucinaciones auditivas
complejas.

Los sintomas sensoriales auditivos, tipicamente consisten en
sonidos simples sin forma, como zumbidos o repiques, 0 menos
comunmente, distorsiones auditivas como alteracion en el
volumen o sonidos complejos como por ejemplo canciones o
voces. La afasia receptiva ictal, consiste en una incapacidad
para comprender el lenguaje hablado, en ausencia de deterioro
de consciencia. Crisis adicionales focales pueden llegar a
presentarse como alteraciones visuales, distorsiones de caras y
objetos y vértigo. Otro dato que pueden llegar a presentar, son
crisis con deterioro de consciencia y evoluciéon a crisis bilateral
ténico cldnica, con frecuencia de presentacion en el sueio. Es
importante realizar una buena semiologia, ya que en ocasiones
las crisis focales con consciencia preservada de este tipo, no son
apreciadas como crisis. Las crisis reflejas precipitadas por un
sonido como el sonido del teléfono llegan a ocurrir en algunos
pacientes.

Los estudios de neuroimagen suelen ser normales, pero rara
vez puede encontrarse una etiologia estructural. En cuanto a la
genética, ocurre principalmente de manera esporadica, aungue
también se ha descrito una herencia autosédmica dominante
con penetrancia incompleta, teniendo variantes patdgenas (o
microdeleciones) en LGI1 o en RELN en la mitad de los casos
en gue tienen una etiologia genética, las variantes en MICALI
son una causa mas rara y también se han identificado variantes
patdégenas en DEPDC5, CNTNAP2 y SCNIA.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
con caracteristicas auditivas



Epilepsia con caracteristicas auditivas

Notas
Se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, para excluir otras causas.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, se requiere una resonancia
magnética, para excluir otra etiologia estructural.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Bibliografia:
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La epilepsia del Idbulo temporal mesial con esclerosis
hipocampal, es una epilepsia frecuente en adultos, aunque
también se presenta en la infancia. Muchos factores pueden
contribuir para llevar a una esclerosis hipocampal, incluyendo
causas genéticas, genéticas-estructurales e inmunes. Este
sindrome de manera habitual es farmaco resistente, sin embargo,
la cirugia de epilepsia puede llevar a una remision total de la
epilepsia. La edad de inicio suele ser en adolescentes o adultos
jovenes, aungue puede ser de inicio mas tardio o mas temprano,
sin predominio de género. Los antecedentes perinatales son
con frecuencia normales, asi como la exploraciéon neuroldgica,
aungue puede observarse un movimiento facial disminuido del
lado contralateral. Puede existir antecedente de crisis febriles,
y las crisis febriles prolongadas pueden provocar esclerosis
hipocampal.

Lascrisisconosinalteraciondelaconsciencia,tienencaracteristicas
atribuibles el temporal como pueden ser autondmicas, por
ejemplo, sensacion epigastrica ascendente, malestar abdominal,
nauseas, vomito, palidez, rubor, taquicardia; cognitivas como
fendmenos de lo ya visto o jamas visto; emocionales como
miedo; o sensoriales como olfatorias y gustativas. En las crisis con
alteracién de la consciencia, generalmente existe una detencion
de comportamiento y con frecuencia automatismos que pueden
ser orales (masticacion, chasquido de labios, deglutir), vocales
(habla cuando es hemisferio no dominante) o gestual. Los
automatismos de miembros superiores pueden ser unilaterales
(ipsilaterales) y pueden presentar distonia de miembros
superiores (contralaterales). Puede ocurrir version contralateral
de cabeza y ojos, aunque en algunos pacientes puede existir
una version ipsilateral inicial antes de la version contralateral.
Las crisis pueden evolucionar a bilateral ténico clénica. Este
sindrome es predominantemente una patologia adquirida, por
lo tanto, no suelen estar indicados estudios genéticos.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia del I6bulo
temporal mesial con esclerosis hipocampal

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis focales con o sin alteracion de la consciencia, con
semiologia que involucre redes cerebrales del [6bulo temporal mesial.

Imagen: Esclerosis hipocampal (unilateral o bilateral) en la resonancia

magnética.

Criterio de Alerta

Tipos de crisis: Semiologia inicial que indique redes que no sean,
temporales mesiales, por ejemplo, malestar en la garganta, movimientos
clonicos o distdonicos, sintomas sensoriales somaticos, hipercinéticos,
sintomas visuales, auditivos o risa.



Epilepsia del I6bulo temporal mesial con esclerosis hipocampal

Notas
Se requiere para el diagndstico, una resonancia magnética que documente la esclerosis del hipocampo.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, se requiere una resonancia
magnética, para confirmar el diagndstico.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Bibliografia:
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La epilepsia con crisis inducidas por la lectura es un sindrome
epiléptico, con combinacidn de crisis focal y generalizada, que
se caracteriza por crisis mioclénicas reflejas que afectan a los
musculos orofaciales provocados por la lectura. Si la lectura
continua puede incrementarse y puede ocurrir una crisis
generalizada ténico clénica. Por lo tanto, conocer el sindrome
y una buena semiologia es necesaria para el diagndstico, ya
gue la provocacion de sintomas puede llevar a un diagndstico
equivocado de crisis psicogenas no epilépticas (ahora llamadas
trastornos neuroldgicos funcionales), de tics o de tartamudeo.
Las crisis son provocadas principalmente por la lectura, pero
también por otras tareas relacionadas con el lenguaje. El
prondstico es favorable, ya que no se esperan crisis espontaneas
y puede evitarse el estimulo desencadenante, ademdas que
responden al tratamiento, pero requieren de tratamiento de largo
plazo, aunque algunos pueden presentar remisidon en el tiempo.
La edad de inicio es tipicamente al final de la adolescencia con
una media de 17.5 afos y un predominio en los hombres 2:1.
Los antecedentes perinatales, desarrollo, cognicidon y examen
neuroldégico son normales.

Las crisis son espasmos miocldnicos de bajaamplitud que afectan
los musculos masticatorios, orales y periorales (mandibula,
labio y lengua) y pueden causar una sensacion de chasquido,
tartamudeo o alteracion del habla. El tiempo de la lectura previo
a presentar la crisis varia de un paciente a otro, si el paciente
sigue leyendo después de que aparece el mioclono, puede
aumentar de severidad, extenderse al tronco y los musculos
de las extremidades, con alteracion de la consciencia o puede
surgir una crisis toénico clénica. El mioclono orofacial puede
ser precipitado ademas de la lectura por tareas relacionadas al
lenguaje en el mismo paciente, por ejemplo, hablar, escribir o
tomar decisiones complejas. Es posible que de manera individual,
el disparador sea cuando leen en silencio, pero no en voz alta, al
leer un idioma especifico o al leer musica.

Antecedentes familiares positivos de epilepsia, por lo general de
algun sindrome de epilepsia idiopatica generalizada o epilepsia
genética generalizada, se encuentra en un 20 a 40% de los
pacientes, lo que pudiera apoyar una contribucion genética en
el sindrome.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia con
crisis inducidas por la lectura

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis miocldonicas reflejas que afectan la musculatura
orofacial provocadas por tareas relacionadas con la lectura/lenguaje.

Desarrollo al inicio: Normal.

Examen neurolégico: Normal.

Imagen: Normal.



Epilepsia del I6bulo temporal mesial con esclerosis hipocampal

Notas
Se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, para excluir una causa estructural.

No se requiere un EEG ictal, sin embargo, la observacion durante la lectura (ya sea directamente o
por video) es muy recomendable, ya que muestra el mioclono caracteristico que afecta los musculos
orofaciales.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, este sindrome se puede
diagnosticar en nifos y adultos que cumplen con los criterios obligatorios y no contar con otros tipos de
crisis excluyentes.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Bibliografia:

Kate Riney, Alicia Bogacz, Ernest Somerville, Edouard Hirsch, Rima Nabbout, Ingrid E. Scheffer, Sameer M. Zuberi, Taoufik Alsaadi, Satish Jain,
Jacqueline French et al. International League Against Epilepsy classification and definition of epilepsy syndromes with onset at a variable age:
position statement by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions. Epilepsia. 2022;63:1443-1474. DOI: 10.1111/epi.17240.
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Sindrome de Rasmussen

S |'N D RO M E D E El sindrome de Rasmussen, previamente conocido como
encefalitis de Rasmussen, se presenta en nifos, adolescentes y

adultos jovenes, en donde una atrofia hemisférica progresiva es
RA M U E N vista en estudios de imagen. La causa es desconocida y no se ha

identificado ningudn anticuerpo causal.

El LCR puede ser normal o mostrar una leve pleocitosis, con leve
aumento de proteinas y bandas oligoclonales. Los pacientes
tienen crisis focales, generalmente motoras, incluyendo epilepsia
parcial continua, que aumentan con el tiempo en frecuencia y
severidad. Desarrollan una hemiparesia contralateral progresiva
y el diagndstico del sindrome se basa en la presentacion clinica
y los hallazgos de imagen. Este sindrome se considera una
epilepsia de etiologia especifica, ya que, aunque no se conoce
la causa, la atrofia hemisférica es considerada la etiologia del
sindrome.

La edad de inicio es de 1a 10 aios, mediana de 6 aios, las formas
tardias del adolescente o adulto son el 10% aproximadamente de
los casos y ambos géneros estan afectados por igual. Los nifios
tienen un desarrollo normal previo y con el tiempo aparece el
deterioro cognitivo.

Tipicamente son tres etapas en el sindrome, la fase prodrémica
inicial, que dura de meses a anos (mas breve en los mas jovenes)
con crisis poco frecuentes y hemiparesia leve; una fase aguda
gue dura de meses a aios (Mas corta en los nilos mas pequeios)
cada vez crisis mas frecuentes, a veces con epilepsia parcial
continua y hemiparesia progresiva, hemianopsia, deterioro
cognitivo y afeccion del lenguaje si es del hemisferio dominante;
y finalmente una fase crdnica con hemiparesia permanente
y otras discapacidades neuroldgicas y las crisis contindan
aungue menos frecuentes que en la fase aguda. La cirugia de
desconexion hemisférica también Illamada hemisferotomia o
hemisferectomia son los Unicos tratamientos definitivos para
mejorar este sindrome.

Criterios diagndsticos para la
Sindrome de Rasmussen

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis focales/hemisféricas que aumentan en frecuencia en
semanas a meses.

EEG: Lentificacion hemisférica y anormalidad epileptiforme.

Imagen: Hemiatrofia progresiva (inicio en insula y atrofia de la cabeza del
caudado).

RASMUSSEN

Resultado a largo plazo: Epilepsia farmaco resistente.
Déficit neuroldgico progresivo.

N
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Sindrome de Rasmussen

Notas
Se requiere resonancia magnética para el diagndstico.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome en evolucién: Nifios con crisis focales hemisféricas, resistentes a los farmacos anticrisis, que
aumentan progresivamente en frecuencia, con déficit neuroldgico progresivo, pero cuya resonancia
parece normal y donde se han excluido etiologias metabdlicas y autoinmunes, debe ser altamente
sospechado un emergente Sindrome de Rasmussen.

Nota: Los criterios de alerta estadn ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Bibliografia:

Kate Riney, Alicia Bogacz, Ernest Somerville, Edouard Hirsch, Rima Nabbout, Ingrid E. Scheffer, Sameer M. Zuberi, Taoufik Alsaadi, Satish Jain,
Jacqueline French et al. International League Against Epilepsy classification and definition of epilepsy syndromes with onset at a variable age:
position statement by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions. Epilepsia. 2022;63:1443-1474. DOI: 10.1111/epi.17240.
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Epilepsias mioclénicas progresivas

EPILEPSIA ,
MIOCLONICAS PROGRESIVAS

Criterios diagnodsticos para las Epilepsias
miocldnicas progresivas

V 4

Notas
No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico, pero con frecuencia se realiza para evaluar
la etiologia subyacente.

=1
=
W
Ll
o=
O
-
o=
=
=L
—
_—
-
r
J
o
=

N
(&)

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.



Epilepsias miocldnicas progresivas

Sindrome sin confirmacién de laboratorio: En regiones con recursos limitados, se puede sospechar de
epilepsia miocldnica progresiva en personas que cumplen los criterios obligatorios y no de exclusion ni
alertas y que presentan un empeoramiento progresivo de crisis miocldnicas y afeccion neuroldgica vy

cognitiva.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de casos. En su presencia debe considerarse otras posibilidades.

Datos clave de las etiologias, de epilepsias mioclénicas progresivas

Tiempo de EMP Edad de inicio Progresién Diagnéstico
Lento deterioro cognitivo y Las variaciones de expansion de
EUL 7 - 13 anhos motor con estabilizacion cistina B (EMP1) representan el
en adultos. 90% mundial.
Variante del gen patdégeno
Deterioro rapido cognitivo, de laforina (EMP2A) en 70%,
visual y motor, fatal en 10 variante del gen patégeno
EL 6 - 19 anos anos, crisis focales con datos malina (EMP2B) 27%, sin
< visuales caracteristica variante 3%. Cuerpos de Lafora
temprana. en células de conducto
> sudoriparo u otros.
— Variante de gen patdégeno
(¥ _ -~ CLN2/TPPT; TPPP1 reduce
Retaso inicial habla y crisis, o N
. . S actividad enzimatica. EEG
m posterior deterioro cognicién
. . puede mostrar respuesta
LC 2 - 4 afos y motor, luego pérdida de L .
L, - fotoparoxistica (1-3 Hz), perfil
vision a los 4 a 6 afos de L
de cuerpos curvilineos de
edad. = . :
acumulacion de lipofuscina
en tejidos (ej piel) o linfocitos.
o Rapida pérdida de vision, Variante gen patdégeno CLN3,
con degeneracion macular, perfil de huellas dactilares de
LCN 4 -10 afos atrofia optica 3 retinitis acumulacioén de lipofuscina en
pigmentosa, supervivencia tejidos (ej piel) o linfocitos,
adolescencia tardia a 30 afos. los linfocitos se vacuolan.
< Variantes de gen patdgeno
. CLNG6 (otras variantes patdgenas
L Desarrollo lento de demencia
U . c ~ ) CTSD, PPT1, CLN3, CLN5, CTSF
Inicio adulto 1 - 50 anos y ataxia. No se espera . -, -
A . . . y GRN), inclusion mixta (huella
| (tipo A) discapacidad visual. ) L o
dactilar, curvilinea, rectilinea)
Z en tejidos (ej piel) y linfocitos
Abreviaturas: EMP epilepsia miocldnica progresiva. EUL enfermedad Unverricht-Lundborg. EL enfermedad Lafora. LC lipofuscinosis ceroidea.
\ o LCN lipofuscinosis ceroidea neuronal. TPP1 tripeptidil peptidasa 1.
d Bibliografia:
Kate Riney, Alicia Bogacz, Ernest Somerville, Edouard Hirsch, Rima Nabbout, Ingrid E. Scheffer, Sameer M. Zuberi, Taoufik Alsaadi, Satish Jain,
Jacqueline French et al. International League Against Epilepsy classification and definition of epilepsy syndromes with onset at a variable age:
o position statement by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions. Epilepsia. 2022;63:1443-1474. DOI: 10.1111/epi.17240.
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Epilepsia de ausencia infantil

EP”_EPS'A DE La edad de inicio de la epilepsia de ausencia infantil, es de

los 4 a los 10 afos, rango 2 a 13 afos, en mayores de 10 afos

AUS E N‘ IA debe distinguirse entre ausencia infantil y juvenil. La ausencia
infantil es mas frecuente en nifas (60-75%) y crisis febril como
I N FA N T I L antecedente esta en 10 a 15%.

" AUSENCIA INFANTIL

El desarrollo puede ser normal, pero también pueden cursar
con trastornos de aprendizaje y TDAH, asi como mas frecuencia
de ansiedad y depresion. La neuroimagen es normal y no estad
indicada, solo que existan datos atipicos, como resistencia al
farmaco o lentificacion focal persistente en el EEG.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
de ausencia infantil

Criterios Obligatorios

Tipo de crisis: Crisis de ausencia tipica.

EEG: Paroxismos de 3 Hz (rango de 2.5 a 4 Hz) de punta onda generalizada
al comienzo de la ausencia (puede haber sido obtenido historicamente).

Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Crisis generalizadas tonico clonicas antes o durante el
periodo de frecuentes crisis de ausencia.

Mirada fija con una duracion tipica de mas de 30 segundos o postictal
con confusidn o fatiga.

Ocurrencia de crisis de ausencia menor a diario, en un paciente no
tratado.

EEG: Descargas epileptiformes consistentemente unilaterales.
Faltadepuntaondageneralizadade2.5a4Hzactivadaporhiperventilacion,
en un paciente no tratado, que realiza bien la hiperventilacion durante 3
minutos o mas.

Registrar un inicio tipico de mirada fija, sin correlacion del EEG, en un
nino con antecedente de punta onda generalizada de 2.5 a 4 Hz.
Lentificacion persistente del ritmo de base del EEG sin una medicacion
sedante.

Edad de inicio: De 2-3 anos o de 11 a 13 anos.
Desarrollo al inicio: Discapacidad intelectual leve.

Examen neurolégico: Potenciales anormalidades relevante en la
exploracion, excluyendo hallazgos incidentales.

Imagen: Potenciales anormalidades relevante en la neuroimagen,
excluyendo hallazgos incidentales.



Epilepsia de ausencia infantil

" AUSENCIA INFANTIL

Notas
No se requiere una resonancia magnética para el diagndstico.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico, siempre y cuando, en el estudio interictal, muestre
paroxismos de descargas de punta onda generalizada de 2.5 a 4 Hz durante la vigilia. Sin embargo, la
mayoria de los pacientes, no tratados, tendrdn una crisis de ausencia, registrada en el EEG de rutina.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la epilepsia de ausencia
infantil, se puede diagnosticar en nifos sin alertas, que cumplen todos los otros criterios obligatorios y
de exclusion, si tienen una crisis presenciada de ausencia tipica con hiperventilacion.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de los pacientes y raramente se pueden ver. Las alertas por si solas no excluiran el
sindrome, pero debe hacer que el médico reconsidere el diagndstico y realice mas investigaciones para descartar otras afecciones. Cuanto mas
alertas estan presentes, menos frecuente es que tenga un sindrome especifico.

Bibliografia:

Edouard Hirsch, Jacqueline French, Ingrid E. Scheffer, Alicia Bogacz, Taoufik Alsaadi, Michael R. Sperling, Fatema Abdulla et al. ILAE definition
of the Idiopathic Generalized Epilepsy Syndromes: Position statement by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions. Epilepsia. 2022;63:1475-
1499. DOI: 10.1111/epi.17236.
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Epilepsia de ausencia juvenil

EP' LEPS'A DE La epilepsia de ausencia juvenil, se caracteriza por crisis de

ausencia que tipicamente ocurren menos de una vez al dia

cuando no estan tratados, con punta onda generalizadade 3a 5.5
Hz, en un adolescente por lo demds normal. Crisis generalizadas

ténico cldnicas se observan en mas del 90% de los casos, que

J U v E N I L comienzan poco después del inicio de las crisis de ausencia.

La cogniciéon normal y pueden presentar trastornos de
aprendizaje y TDAH. Aunque las crisis pueden controlarse con
farmacos anticrisis, el tratamiento por largo tiempo puede ser
necesario. La edad tipica de inicio es entre los 9 a los 13 aios,
rango de 8 a 20 afos, excepcional se pueden presentar en la
vida adulta.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
de ausencia juvenil

Criterios Obligatorios
Tipo de crisis: Crisis de ausencia tipica.

EEG: Paroxismos de 3 a 5.5 Hz de punta onda generalizada (puede hacer
sido obtenido histdricamente).

Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Mirada fija con una duracion tipica de mas de 30 segundos
o postictal con confusion o fatiga.
Mas de 10 crisis de ausencia por dia.

EEG: Falta de punta onda generalizada de 3 a 5.5 Hz activada por
hiperventilacion,enunpacientenotratado,querealizabienlahiperventilacion
durante 3 minutos o mas.

Lentificacion persistente del ritmo de base del EEG sin la presencia de
medicacion sedante.

Desarrollo al inicio: Leve discapacidad intelectual.

Examen neuroldégico: Potenciales anormalidades relevante en la
exploracion, excluyendo hallazgos incidentales.

Imagen: Potenciales anormalidades relevante en la neuroimagen,
excluyendo hallazgos incidentales.

Curso de la enfermedad: Falta de crisis generalizadas tonico cldonicas en
el curso de la epilepsia, sin tratamiento con medicamentos anticrisis que
son efectivos para las crisis generalizadas tonico clonicas.

AUSENCIA JUVENIL
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Epilepsia de ausencia juvenil

~ AUSENCIA JUVENIL

Notas
No se requiere resonancia magnética para el diagndstico.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico, siempre y cuando el estudio interictal muestre paroxismos
de punta onda generalizada de 3 a 5.5 Hz durante la vigilia. Sin embargo, la mayoria de los pacientes no
tratados, tendrdn una crisis de ausencia registrada en el EEG de rutina.

Sindrome sin confirmacioén de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la epilepsia de ausencia
juvenil se puede diagnosticar en pacientes sin alertas, que cumplen con todos los otros criterios
obligatorios y de exclusidn, si tienen una crisis presenciada de ausencia tipica con hiperventilacion.

Nota: Los criterios de alerta estdn ausentes en la gran mayoria de los pacientes y raramente se pueden ver. Las alertas por si solas no excluirdn el
sindrome, pero debe hacer que el médico reconsidere el diagndstico y realice mas investigaciones para descartar otras afecciones. Cuanto mas
alertas estan presentes, menos frecuente es que tenga un sindrome especifico.

Bibliografia:

Edouard Hirsch, Jacqueline French, Ingrid E. Scheffer, Alicia Bogacz, Taoufik Alsaadi, Michael R. Sperling, Fatema Abdulla et al. ILAE definition
of the Idiopathic Generalized Epilepsy Syndromes: Position statement by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions. Epilepsia. 2022;63:1475-
1499. DOI: 10.1111/epi.17236.
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Epilepsia miocldnica juvenil

EP”_EPS'A EMJ es la epilepsia idiopatica generalizada de inicio en
»

adolescentes y adultos mas comun, se caracteriza por crisis

M I o C Lo N I CA mioclénicasytéonicocldnicas generalizadas. Las crisis mioclénicas
inician tipicamente poco después de despertar y cuando estan

cansados. La privacion de suefio es un factor provocador, con

J Uv E N I L fotosensibilidad que ocurre en el 90%, con una buena prueba

MIOCLONICA JUVENIL
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de estimulacidn foética, otro posible precipitador son las praxias.

Con frecuencia se requiere tratamiento de por vida. La edad
tipica de inicio es 10 a 24 afos con rango 8 a 40, un poco mas
frecuente en mujeres. Algunos presentan problemas en funciones
ejecutivas, atencién, toma de decisiones, impulsividad, mayor
frecuencia de depresion y ansiedad que la poblacidon en general.

Las crisis miocldnicas pueden ser unilaterales o bilaterales,
afectando frecuentemente extremidades superiores, aunque
pueden afectar extremidades inferiores y causar caidas. Las crisis
ténico cldnicas ocurren en el 90% y a menudo van precedidas
de una serie de crisis mioclénicas que aumentan en frecuencia
y severidad resultando en una crisis mioclénica-téonico-clénica.
Crisis de ausencia ocurren en una tercera parte.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
miocldnica juvenil

Criterios Obligatorios
Tipo de crisis: Crisis mioclonicas.

EEG: Punta onda generalizada de 3a 5.5 Hz o polipunta onda generalizada
(puede haber sido obtenida de manera historica).

Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Estado epiléptico generalizado tonico cldnico.
Semiologia unifocal consistente (es decir, siempre afectado la misma parte
del cuerpo, del mismo lado) al inicio de las crisis generalizadas tonico
clénicas.

Mioclono consistente unifocal.

Edad de inicio: 8 a 9 anos o 25 a 40 anos.

Desarrollo al inicio: Leve discapacidad intelectual.

Examen neurolégico: Potenciales anormalidades relevante en |Ia
exploracion, excluyendo hallazgos incidentales.

Imagen: Potenciales anormalidades relevante en la neuroimagen,
excluyendo hallazgos incidentales.



Epilepsia miocldénica juvenil

Notas
No se requiere resonancia magnética, ni EEG ictal para el diagnodstico.

Sindrome sin confirmacidén de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la epilepsia miocldnica
juvenil se puede diagnosticar en personas sin alertas, que cumplen con todos los otros criterios
obligatorios y de exclusion.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de los pacientes y raramente se pueden ver. Las alertas por si solas no excluiran el
sindrome, pero debe hacer que el médico reconsidere el diagndstico y realice mas investigaciones para descartar otras afecciones. Cuanto mas
alertas estan presentes, menos frecuente es que tenga un sindrome especifico.

N\
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Epilepsia con solo crisis generalizadas tonico-cldnicas

EP| LEPS|A CON La epilepsia con solo crisis generalizadas tdnico cldnicas, fue

originalmentellamadaepilepsiaconcrisisde gran mal al despertar.

So Lo CRISIS 55 ?n sindrome c_orgltm, en donge_los pacfcientes presefntan critsis
e frecuencia variable, aunque tipicamente son poco frecuentes
G E N E RAL I ZADAS (una al afo o menos), que c?)mier?za generalmentpe en la segunda

TONICO-CLONICAS | oieessicacedelo iy o tocamonte rovocas or

La tasa de remision es baja y puede ser necesario el tratamiento
de por vida. El inicio tipico son 10 a 25 aflos, con un rango de
5 a 40 anos. Lo frecuente es que las crisis inicien dentro de las
dos horas del despertar, pero también se pueden ver en otros
momentos tanto en vigilia como en suefo, las crisis de ausencia
0 mioclonias excluyen el diagndstico.

La palabra idiopatico deriva del término griego idios y se
refiere asi mismo, propio, personal y estd destinado a inferir una
etiologia genética. La ILAE establece que el término de epilepsias
idiopaticas generalizadas debe limitarse exclusivamente a los
cuatro sindromes comunes, ausencias infantiles, ausencias
juveniles, mioclénica juvenil y epilepsia con solo crisis
generalizadas ténico cldnicas, y que estas son un subgrupo
especial dentro de las epilepsias genéticas generalizadas.

Criterios diagndsticos para la Epilepsia
con solo crisis generalizadas ténico-cldénicas

Criterios Obligatorios
Tipo de crisis: Crisis generalizadas tonico clonicas.

EEG: Punta onda generalizada de 3 a 5.5 Hz o polipuntas ondas
(puede haberse obtenido de manera historica).

Criterios de Alerta

Tipos de crisis: Semiologia unifocal consistente (ejemplo, siempre afectado
la misma parte del cuerpo, del mismo lado) al inicio de las crisis.

Edad de inicio: De 5 a 9 ainos o de 26 a 40 anos.
Desarrollo al inicio: Leve discapacidad intelectual.

Examen neuroldégico: Potenciales anormalidades relevante en la
exploracion, excluyendo hallazgos incidentales.

SOLO CTCG

Imagen: Potenciales anormalidades relevante en la neuroimagen,
excluyendo hallazgos incidentales.
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Epilepsia con solo crisis generalizadas tonico-clénicas

Notas
Resonancia magnética no es necesaria en todos los casos, pero debe considerarse si existen alertas
o datos clinicos de sospecha de una posible lesién estructural.

No se requiere un EEG ictal para el diagndstico.

Sindrome sin confirmacion de laboratorio: En regiones con recursos limitados, la epilepsia con solo
crisis generalizadas tdnico cldénicas, no se puede diagnosticar sin un EEG interictal, qgue muestre punta
onda generalizada, ya que no se puede excluir el inicio focal sin EEG.

Nota: Los criterios de alerta estan ausentes en la gran mayoria de los pacientes y raramente se pueden ver. Las alertas por si solas no excluiran el
sindrome, pero debe hacer que el médico reconsidere el diagndstico y realice mas investigaciones para descartar otras afecciones. Cuanto mas
alertas estan presentes, menos frecuente es que tenga un sindrome especifico.

Bibliografia:
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1499. DOI: 10.1111/epi.17236.
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