PRONAP 2003

 Programa Nacional de Actualizacién Pediatrica

Convulsiones en el lactante

« Dr. Natalio Fejerman
% Dr. Roberto Caraballo

[ ]

[ ]

. [ ]

. Hematurias

Dra. Martha N. Lahoz Garcia

Cuidados domiciliarios

Dr. Daniel Gril

Procesamiento Didactico:
Lic. Amanda Galli
Lic. Claudia Castro






Dr. Natalio Fejerman

 Consultor Honorario. Servicio de
Neurologia. Hospital de Pediatria
"Prof. Dr. Juan P. Garrahan".

Dr. Roberto Caraballo

e Médico Principal. Servicio de
Neurologia. Hospital de Pediatria
"Prof. Dr. Juan P. Garrahan".

Introduccion

La comisién de Clasificacién y Terminologfa de la Liga Internacional
contra la Epilepsia (ILAE) ha designado recientemente un grupo de

epileptélogos pedidtricos expertos en convulsiones neonatales para el
estudio de las crisis de comienzo neonatal.

Ellos analizan las caracteristicas electroclinicas a partir del video-

EEG (Electroencefalograma) y distinguen particularmente las crisis
de origen epiléptico de las no epilépticas.
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La incidencia de epilepsias de comienzo en el primer afio de vida

es elevada y constituye, desde el punto de vista clinico y etiolo-
gico, un grupo heterogéneo.

Sin embargo, son reducidas las series de pacientes estudiados

adecuadamente y su ubicacién nosoldgica ha sido un problema de
indole metodolégico.

En dos series los pacientes fueron agrupados segtn el tipo de
crisis, en otra segtn el tipo de sindrome epiléptico y en una cuar-
ta incluyeron ambos criterios. Nosotros hemos realizado una
publicacién en la cual los pacientes fueron agrupados de acuerdo
al tipo de sindrome epiléptico. En todas estas series las convul-
siones neonatales han sido excluidas y las convulsiones febriles
consideradas como un grupo diferente. En la mayoria de estos
estudios también se han analizado los aspectos evolutivos.

La relativa falta de organizacién de las crisis epilépticas infan-
tiles como resultado de un incompleto desarrollo del sistema
nervioso central (SNC), especialmente de las conexiones sindp-
ticas excitatorias e interhemisféricas, plantea serias dificultades
para describir detalladamente las caracteristicas de las crisis. La
aparicién del video-EEG ha permitido estudiar mejor a estos
pacientes; de esta manera se han podido clasificar los diferentes
tipos de crisis epilépticas y delinear adecuadamente las caracte-
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risticas electroclinicas de las epilepsias y
sindromes epilépticos. El video-EEG es
una técnica de estudio que combina una
pantalla de TV y al mismo tiempo un
registro electroencefalogrifico. En la
préctica nos permite identificar en deta-
lle las caracteristicas de las crisis y el regis-
tro electroencefalogrfico concomitante.
Estd especialmente indicado en:

a) casos de incongruencias electroclinicas,

b) cuando la descripcién del episodio no
alcanza a dilucidar el tipo de ataque,

¢) en las situaciones en que se plantea la
duda entre crisis epilépticas o crisis
psicégenas.

La convulsiéon es un fenémeno motor
producido por una descarga excesiva y
sincronica de las neuronas, general-
mente debida a una epilepsia.

CONVULSIONES EN EL LACTANTE

En determinados casos la convulsién
puede ser una manifestacién de un insul-
to agudo de causa intracerebral o extrace-
rebral. En este tltimo caso la convulsién
es sintomatica, es decir secundaria a una
agresién aguda del SNC. La epilepsia es
una condicién crénica, paroxistica y
recurrente debida a diferentes etiologfas
que se manifiesta generalmente por con-
vulsiones u otro tipo de crisis epilépticas.

Deben ser derivados al especialista los
lactantes que presentaron convulsiones
sintomdticas prolongadas y/o reiteradas y
los lactantes que se sospeche el diagndsti-
co de epilepsia. En los casos de epilepsia
idiopdtica el EEG y los estudios de imd-
genes (TAC y/o RNM de cerebro) son
suficientes. En las formas de epilepsias
sintomdticas y criptogénicas se deberdn
completar los estudios de acuerdo a cada
caso, por ejemplo, estudios neurometa-
bélicos, genéticos, otros.
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Objetivos

Esperamos que al
finalizar el trabajo
con este capitulo
Ud. sea capaz de:
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» Realizar un enfoque clinico adecuado ante un lactante
con convulsiones.

» Reconocer la etiologia de las convulsiones sintomdticas
y llevar a cabo el tratamiento especifico.

» Pensar en el diagndstico de verdaderas epilepsias, luego
de descartar que la convulsién no es sintomdtica.

» Determinar la etiologfa y el tipo de sindrome epilép-
tico.

» Identificar los diagndsticos diferenciales particular-
mente con los trastornos paroxisticos y sintomas episé-
dicos motores no epilépticos.

Esquema de Contenidos

CONVULSIONES EN EL LACTANTE

Y

Clasificacion de sindromes y > | * Nosologia
enfermedades epilépticas

* Manifestaciones clinicas

* EEG
 Tratamiento
[ * Pronéstico

Diagndsticos diferenciales

Y

Criterios de tratamiento «<
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Clasificaciones

Es necesario enfocar de una manera
dindmica los criterios actuales sobre clasi-
ficacién, diagnéstico y tratamiento de los
sindromes epilépticos en el lactante.

En principio, el pediatra debe partir de
un esquema mental ineludible frente a
un nifio que consulta por convulsiones,
como se ve en el Cuadro 1.

CONVULSIONES EN EL LACTANTE

Es decir que la primera responsabili-
dad es descartar que los episodios con-
vulsivos estén desencadenados por algu-
na patologia cerebral actual. Es claro
que las convulsiones sintomdticas, aun-
que sean de naturaleza epiléptica, sélo
pueden solucionarse cuando se reconoce
su etiologfa y se tratan de forma adecua-
da independientemente de la adminis-
tracién de drogas anticonvulsivas. De

Cuadro 1: Orientacion para la investigacion etioldgica y base conceptual para la clasificacion de
las convulsiones de naturaleza epiléptica.

1. Convulsiones por agre-
sion actual al SNC (exdge-
na o enddégena)

2. Gonvulsiones asociadas
con enfermedad cerebral
crénica o progresiva o con
el antecedente de agre-
sién pasada.

progresiva.

3. Convulsiones sin que se
pueda demostrar agresion
actual o pasada al SNC

« Convulsiones epilépticas
sintomaticas de encefalo-
patia aguda o subaguda.

* Epilepsias sintomaticas
a) Secundarias a enferme-
dad cerebral crénica o

b) Asociadas con lesion
cerebral no evolutiva

* Epilepsias idiopéticas

Trastornos metabdlicos, trau-
matismos, enfermedades vas-
culares, infecciones, tumores,
intoxicaciones, otras.

Tumores cerebrales, neuroec-
todermosis, errores congéni-
tos del metabolismo, encefa-
lopatias progresivas con alte-
racion estructural cerebral,
alteraciones cromosémicas.

Secuelas de dafio cerebral
prenatal, perinatal o posnatal.

De probable etiologia
genética.

El item 1 corresponde a convulsiones sintomaticas y los item 2 y 3 corresponden a verdaderas

epilepsias.
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todos modos, no hay que olvidar este
ultimo aspecto, pues la prolongacién
innecesaria de las convulsiones sintom4-
ticas es capaz de originar futuros focos
epileptégenos. Son ejemplos de estas
circunstancias la mayor incidencia de
epilepsias en nifios que sufrieron con-
vulsiones en el curso de infecciones
meningeas, hipoglucemias prolongadas,
encefalopatias agudas con compromiso
vascular, etc.

Existe otro grupo de patologias cere-
brales crénicas o progresivas que provo-
can convulsiones habitualmente dificiles
de controlar, como ocurre con neuroec-
todermosis, encefalopatias progresivas
con alteraciones metabdlicas y/o estruc-
turales, etc.

En estos casos se puede considerar a las
crisis como convulsiones epilépticas sin-
tomdticas, aunque por el tiempo prolon-
gado que persisten conforman también
verdaderas epilepsias o sindromes epilép-
ticos sintomdticos.

Una vez establecido que el paciente
sufre convulsiones de tipo epiléptico, ya
sea que aparezcan tiempo después de un
antecedente de patologia cerebral (epi-
lepsias sintomdticas) o se instalen en un
nifio neurolégicamente sano y sin pato-
logia demostrable (epilepsias idiop4ticas,
criptogénicas o probablemente sintom4-
ticas) debe iniciarse el abordaje terapéu-
tico de la enfermedad denominada epi-
lepsia.

De alli surge la importancia de identi-
ficar la forma clinica o sindrome epilép-
tico. Existen, sin duda, particulares aso-
ciaciones de patrones electroencefalogri-
ficos y manifestaciones clinicas, que per-
miten presumir cursos evolutivos y even-
tuales respuestas terapéuticas: éste es el
valor de reconocer los distintos sindro-
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mes a fin de elegir la medicacién y ade-
lantar prondsticos.

Antes de describir los sindromes epi-
lépticos de comienzo en el primer afio de
vida de acuerdo a la dltima propuesta
internacional de clasificacién de sindro-
mes y tipos de epilepsia y terminologia
de la ILAE, creemos también importan-
te mencionar algunas definiciones in-
cluidas en esta propuesta.

Definiciones

Sindrome epiléptico

Es la asociacién de cierto tipo o tipos
de crisis epilépticas con ciertas manifes-
taciones electroencefalogréficas ictales o
interictales y/u otros componentes tales
como edad de comienzo, presencia o no
de otros signos de compromiso del siste-
ma nervioso central, severidad y curso.
La severidad, el curso y ain la respuesta
al tratamiento con drogas antiepilépticas
(DAE) dependerdn principalmente de la

etiologfa.

Respecto a la etiologfa reconocemos:

1) Sindromes epilépticos que son idiopdti-
cos: el término idiopdtico significa
con "origen en si mismo". En este
caso debemos encontrar todas las evi-
dencias de normalidad estructural y
metabdlica del SNC y de desarrollo
neuropsiquico hasta el comienzo de
las manifestaciones del sindrome. El
término idiopdtico no es siempre
sinénimo de "benigno” en estos sin-
dromes, puesto que en alguno de
ellos es necesario mantener DAE
durante toda la vida o pueden estar
asociados con cierto grado de deterio-
ro neuropsicoldgico.
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2) Sindromes epilépticos que son clara o
probablemente sintomdticos: son aque-
llos que presentan evidencia de que
el cerebro ha sido o es afectado por
etiologias especificas cuyas manifes-
taciones son crisis epilépticas o
secundarias a fenémenos epilépticos.
El término probablemente sintomg-
tico reemplaza a la anterior denomi-
nacién de criptogénico, palabra deri-
vada del latin que significa un "ori-
gen oculto, no claro".

Enfermedades epilépticas

Cuando se demuestra que un particu-
lar sindrome epiléptico idiopdtico es
debido a una etiologfa tnica (por ejem-
plo a un gen tnico) en ausencia de otros
signos de compromiso del SNC, debiera
considerarse como una enfermedad. Sin
embargo, el reconocimiento de enfer-
medades epilépticas definidas no serd
ficil puesto que la mayorfa de los sin-
dromes con un componente genético
parecen ser genéticamente heterogéne-
os. Por otra parte hay evidencias, de que
un gen unico puede llegar a provocar
fenotipos clinicos heterogéneos confor-
mando distintos sindromes epilépticos.

Enfermedades que estdn
frecuentemente asociadas con
crisis o sindromes epilépticos

Existe un gran grupo de condiciones
que pertenecen a esta categorfa, pero
que son en realidad enfermedades que
muestran otros signos y sintomas de

CONVULSIONES EN EL LACTANTE

compromiso del SNC aparte de los
fenémenos epilépticos. Esta afeccién del
SNC puede ser estdtica o progresiva de
acuerdo a la etiologfa.

Encefalopatias epilépticas

Estd claro que las encefalopatias pro-
gresivas con epilepsia se asociardn a
deterioro neuropsiquico. Sin embargo,
existe un ndmero de sindromes epilépti-
cos no claramente sintomdticos (sindro-
me de West, epilepsia mioclénica severa
del lactante, etc.) que aparecen en ninos
hasta entonces normales, e incluyen en
su curso compromiso neuropsicolégico
que lleva al retardo mental o atin hasta
la demencia. Se podria especular que en
estos casos la actividad cerebral eléctrica
anormal excesiva y difusa interferirfa
con la cognicién y otras funciones cere-
brales y podria ser responsable de la
regresion.

Este deterioro mental puede permane-
cer fijo como resultado de cambios en
circuitos cerebrales y la estabilizacién de
contactos sindpticos anormales. Estas
debieran ser consideradas como verda-
deras encefalopatias epilépticas.

A continuacién se desarrolla, enton-
ces, una informacién sucinta y préctica
que abarca datos sobre frecuencia, etio-
logia, manifestaciones clinicas, caracte-
risticas electroencefalogréficas, trata-
miento, evolucién y prondstico de los
sindromes epilépticos actualmente re-
conocidos.
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Clasificacion de sindromes y enfermedades
epilépticas

En el Cuadro 2 (parte 1 y parte 2) se : tante, como as{ también enfermedades que
incluyen los sindromes epilépticos y enfer- : se manifiestan con convulsiones de inicio
medades epilépticas de comienzo en el lac- : generalmente en el primer afio de vida.

Cuadro 2: Parte 1: Clasificacion de sindromes epilépticos que comienzan generalmente en el
primer afio de vida de acuerdo a la dltima propuesta de la [LAE.

Grupos de sindromes

* Epilepsias neonatales benignas

* Epilepsias focales benignas
del lactante

* Epilepsias focales familiares

* Epilepsias topograficas
sintomaticas (o probablemente
sintomatica)

* Epilepsias generalizadas con
ausencias y/o crisis mioclonicas
y/o crisis tonico - cl6nicas -
generalizadas

* Epilepsias con crisis activadas
por la fiebre

* Encefalopatias epilépticas

Sindromes especificos

Convulsiones neonatales familiares benignas
Convulsiones neonatales benignas

Convulsiones infantiles no-familiares benignas

Convulsiones infantiles familiares benignas
Epilepsias focales neocorticales™

a) crisis del I6bulo temporal

b) crisis del 16bulo frontal

c) crisis del I6bulo parietal

d) crisis del I6bulo occipital

Sindrome hemiconvulsion - hemiplejia- epilepsia

Epilepsia mioclénica benigna de la infancia

Sindrome de convulsiones febriles benignas*
Sindrome de convulsiones febriles plus*

Encefalopatia miocldnica temprana
Encefalopatia epiléptica

Infantil temprana con paroxismo- supresion
Sindrome de West

Epilepsia mioclénica severa de la infancia
(Sindrome de Dravet)

Status mioclonico en encefalopatias no progresivas*

* Estos son sindromes en que su inclusion definitiva esta atin bajo consideracion de la “Task Force de ILAE”.




( ] PRONAP 2003 - Médulo 2 CONVULSIONES EN EL LACTANTE

Cuadro 2: Parte 2: Listado de las enfermedades que estan frecuentemente asociadas con crisis
o0 sindromes epilépticos de inicio generalmente en el primer afio de vida.

Grupo de enfermedades Enfermedades Especificas

Distrofia neuroaxonal
* Epilepsias miocl6nicas progresivas Lipofucsinosis ceroidea neuronal
MERRF (mioclonus, epilepsy, raged red fibers)

Complejo esclerosis tuberosa
] Neurofibromatosis

* Enfermedades neurocutaneas Hipomelanosis de Ito
Sindrome del Nevus Epidermal
Sindrome de Sturge-Weber

Secuencia de lisencefalia aislada
Sindrome de Miller-Dieker
 Malformaciones debidas a desarrollo Hemimegalencefalia

cortical anormal Polimicrogiria
Esquizencefalia
Microdisgenesias
Otras

Sindrome de Aicardi

« Otras malformaciones cerebrales Sindrome PEHO (Progressive encephalopaty,
hypsarrhythmia, optic atrophy)

Tumores disembrioplasicos

* Tumores . - - .
Hamartoma hipotaldmico (con crisis gelasticas)

Sindrome de Wolf-Hirschorn

* Anormalidades cromosdmicas Otros

* Enfermedades mendelianas monogénicas | Sindrome de Angelman
con mecanismos patogénicos complejos Otros

Hiperglicinemia no-cetdsica

Acidemis D-glicérica

Acidemia propidnica

Deficiencia de sulfito-oxidasa

Otras acidurias organicas

Dependencia de piridoxina
Aminoacidopatias (fenilcetonuria,
Enfermedad de orina con olor a jarabe de
arce, otras)

Trastornos del metabolismo de la

biotina

Trastornos del metabolismo del acido félico
ylaB12

Deficiencia de proteina

Transportadora de glucosa

Enfermedad de Menkes

Trastornos del ciclo de la urea
Trastornos del metabolismo de los
hidrocarburos

Otras

* Errores congénitos del metabolismo
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Cuadro 2: Parte 2: Listado de las enfermedades que estan frecuentemente asociadas con crisis
0 sindromes epilépticos de inicio generalmente en el primer afio de vida.

Grupo de enfermedades

Enfermedades Especificas

e Lesiones isquémicas o anoxicas, 0
infecciones cerebrales prenatales o
perinatales que causan encefalopatias
no-progresivas

Porencefalia
Encefalitis herpética
Meningitis bacterianas
Otras

¢ Otros factores postnatales

Traumatismo cerebral
Accidente cerebrovascular
Otras

* Miscelaneas

Enfermedad de Alpers
Otras

Convulsiones neonatales
familiares benignas

Nosologia: ésta es una enfermedad
rara que ocurre en neonatos normales. Se
ha reportado su localizacién en los cro-
mosomas 20 y 8 y en un ndmero de
familias se identificaron mutaciones en
los canales de potasio.

Manifestaciones clinicas: las crisis
son clénicas o ténico-clénicas, rara-
mente ténicas y parecen ser de origen
focal. Generalmente son breves y apare-
cen en "clusters” durante el segundo a
cuarto dfas de vida en la mayoria de los
casos.

Caracteristicas del EEG: los EEGs
interictales son usualmente normales y
los trazados ictales varfan de acuerdo al
tipo de crisis.

Tratamiento: las DAE de eleccién
son: fenobarbital, dcido valproico o car-
bamacepina.

Pronéstico: las crisis ceden espontdne-
amente en el curso de dias o semanas.
Pueden ocurrir subsecuentemente crisis
epilépticas en alrededor del 10% de los

Casos.

Convulsiones neonatales
benignas

Nosologia: en realidad éstas son con-
vulsiones neonatales sin etilogfa conocida
y parecen haber sido registradas con
menos frecuencia en las ultimas dos
décadas. También se conocian como cri-
sis del quinto dia.

Manifestaciones clinicas: son bastan-
tes similares a las del grupo anterior en
recién nacidos, pero en la mayorfa de los
casos aparecen entre el cuarto y sexto dia

de vida.

Caracteristicas del EEG: se puede
ver en vigilia y durante el suefio un
patrén interictal ritmico con actividad
theta y ondas agudas intermitentes
("Theta pointu alternant”), aunque este
patrén no es patognomoénico de ésta
condicién.

Tratamiento: fenobarbital, dcido val-
proico y carbamacepina son las DAE de
eleccién.

Pronéstico: las crisis estdn habitual-
mente autolimitadas y el prondstico a
largo plazo es bueno.
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Convulsiones infantiles
familiares benignas (CIFB)

Nosologia: esta condicién no fue
incluida en la clasificacién de 1989 pero
existen en este momento datos suficien-
tes para confirmar su base genética y su
transmisién hereditaria en forma autosé-
mico dominante. En varias familias ita-
lianas se ha encontrado un ligamiento
con el cromosoma 19q, pero se sospecha
fuertemente heterogeneidad. Otro grupo
de familias con CIFB asociadas a coreoa-
tetosis paroxistica o formas puras fue
ligada al cromosoma 16. Recientemente,
en otras familias italianas se ha encontra-
do un ligamiento con el cromosoma 2.

Manifestaciones clinicas: las crisis
ocurren entre los 3 y 8 meses de edad y
frecuentemente se presentan en "clus-
ters". Responden bien al tratamiento.
Los padres tienen frecuentemente ante-
cedentes de haber tenido convulsiones
benignas en su infancia.

Caracteristicas del EEG: los EEG
interictales son usualmente normales
pero varios registros ictales video-EEG
mostraron el origen focal de las crisis y su
generalizacién secundaria.

Tratamiento: las DAE de primera
eleccién son fenobarbital, carbamacepina
y dcido valproico.

Prondstico: es excelente.

Convulsiones infantiles
no-familiares benignas
(CINFB)

Nosologia: Esta condicién fue incluida
recientemente en la dltima propuesta de
clasificacién de 2001; estos casos podrian
ser formas esporddicas de las CIFB.

Manifestaciones clinicas: las crisis
ocurren en el mismo periodo de edad de
las CIFB y frecuentemente en "clusters".
Responden bien al tratamiento.

CONVULSIONES EN EL LACTANTE

Caracteristicas del EEG: los EEG
interictales son generalmente normales.
Se describen espigas de bajo voltaje en
dreas centrales. Los registros ictales
video-EEG mostraron también el origen
focal de las crisis y su generalizacién
secundaria.

Epilepsias topogrdficas
sintomdticas (o probable-
mente sintomdticas)

Nosologia: Estas epilepsias fueron
incluidas en la clasificacién de 1989
entre las epilepsias y sindromes sintomd-
ticos o criptogénicos relacionados a loca-
lizacién. Se reconocian las epilepsias del
16bulo temporal, lébulo frontal, l6bulo
parietal y 16bulo occipital.

Es claro que entre la larga lista de
"enfermedades que estdn frecuentemente
asociadas con crisis o sindromes epilépti-
cos", muchas condiciones mostrardn cri-
sis de comienzo focal. Si consideramos
las chances actuales de localizar la regién
de comienzo de las crisis en casos de crisis
repetidas por medio de EEG no invasivo,
EEG invasivo y técnicas de imagen, surge
que el concepto de sindrome epiléptico
topogréfico sintomdtico es dtil no solo
cuando hallamos una lesién definida que
corresponde con el sitio probable del ori-
gen de las crisis, sino también en casos de
etiologia desconocida que se podrian
beneficiar de un eventual tratamiento
quirdrgico.

Manifestaciones clinicas: Las crisis
de inicio focal pueden originarse en un
4rea cortical con una funcién bien cono-
cida que produce caracteristicas tipicas
de tal funcién, o puede surgir de 4reas no
elocuentes de la corteza y en ese caso las
manifestaciones clinicas reflejardn la
difusién de la descarga desde la regién de
origen.
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Tratamiento: las crisis responden bien
al fenobarbital, carbamacepina o 4cido
valproico.

Pronéstico: es excelente.

Sindrome hemiconvulsion-
hemiplejia-epilepsia (HHE)

Nosologia: se reconoce un grupo con
estado de mal epiléptico febril secunda-
rio a un insulto cerebral agudo y un
segundo grupo secundario a un estado de
mal convulsivo durante un cuadro febril
simple.

Manifestaciones clinicas: general-
mente son hemicldnicas prolongadas.
Puede manifestarse a través de otras for-
mas de convulsiones focales, aunque en
raras ocasiones.

Caracteristicas del EEG: el EEG
durante las crisis muestra ondas lentas de
elevado voltaje en el hemisferio contrala-
teral a la convulsién.

Tratamiento: es necesario el uso de
diazepan y/o difenilhidantoina IV a dosis
habituales, como asi también corticoides.

Pronéstico: dependerd de la etiologfa.
Durante el periodo agudo es fundamen-
tal actuar enérgicamente para evitar las
secuelas motoras, intelectuales y el desa-
rrollo posterior de epilepsia.

Epilepsia mioclonica benigna
de la infancia (EMBI)

Nosologia: la primera descripcién
clara de la EMBI data de 1981 (Dravet y
Bureau 1981) y desde entonces se han
presentado varias series de casos y ha sido
reconocida en libros de texto (Fejerman
1995). Una variante con mioclonias
reflejas también fue reportada, pero es
considerada dentro del espectro de la
EMBI. Tal como ocurre en otras epilep-
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sias generalizadas idiopdticas, se encuen-
tra una historia familiar de epilepsia o
convulsiones febriles en 20 a 30% de los
casos. Se desconocen datos genéticos
sobre esta condicidn.

Manifestaciones clinicas: la EMBI se
caracteriza por la presencia de crisis mio-
clénicas breves principalmente en miem-
bros superiores y cabeza, que aparecen en
nifios normales entre 6 meses y 3 afios de
edad. A veces las crisis se reportan como
sacudidas de cabeza. Estas crisis ocurren
varias veces por dia y pueden ser desenca-
denadas por un ruido o por un estimulo
tdctil, y en algunos casos pueden aparecer
durante el estado de transicién entre vigi-
lia y suefo. Las crisis aisladas no inte-
rrumpen la actividad, pero ocasional-
mente se agrupan en 'clusters". Se ha
reportado que 20% de los pacientes tie-
nen antecedentes personales de convul-
siones febriles.

Caracteristicas del EEG: los EEGs
interictales son habitualmente normales
pero los EEGs ictales muestran descargas
de espiga onda y poli espiga-onda asocia-
das con las mioclonias. Los registros poli-
grificos ayudan a demostrar esta asocia-
cién y a establecer diagndsticos diferen-
ciales con otras condiciones epilépticas y
no epilépticas.

Pronéstico: la respuesta a la monote-
rapia con valproato es generalmente
excelente. El prondstico es bueno, pero
en varios pacientes con largo tiempo de
seguimiento se han reportado impedi-
mentos neuropsicolégicos. Aparente-
mente el diagndstico y tratamiento pue-
den ser importantes para prevenir evolu-
ciones indeseables.

Epilepsias con crisis activadas
por la fiebre
Auln no estd resuelto el debate sobre si

las convulsiones febriles deben ser consi-
deradas dentro del marco nosoldgico de
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las epilepsias o no, aunque nadie niega
que las crisis asociadas con fiebre son epi-
lépticas en su naturaleza. Pensamos que
existe un sindrome epiléptico con con-
vulsiones febriles benigno y muy comun.
Cuando los pacientes tienen en cambio
convulsiones febriles focalizadas o pro-
longadas, estas pueden ser los primeros
signos del sindrome "epilepsia miocléni-
ca severa de la infancia" o sindrome de
Dravet, el paciente puede desarrollar el
sindrome de epilepsia temporal mesial
con esclerosis hipocampal varios afos
después, o puede ser solamente eso, con-
vulsiones febriles complicadas o prolon-
gadas (complejas) seguidas o no por crisis
epilépticas no provocadas.

Sindrome de convulsiones
febriles benignas

Nosologia: las convulsiones febriles
constituyen los trastornos convulsivos
mds frecuentes que ocurren en nifios nor-
males entre 3 meses y 5 afios de edad. Se
excluyen los pacientes que tienen convul-
siones asociadas a fiebre y evidencia de
infeccién intracraneana.

Dos a 4% de todos los nifios tienen por
lo menos una convulsién febril por deba-
jo de la edad de 5 afios y pueden ser atin
mds frecuente en ciertos paises de Asia.
Ocurre claramente en familias y atin no
ha sido definido en forma exacta el modo
de herencia, aunque el mds probable sea
una dominancia con penetrancia incom-
pleta 0 un modo poligénico.

Manifestaciones clinicas: las convul-
siones febriles (CF) han sido bdsicamente
divididas en simples y complejas. Las CF
complejas son prolongadas, multiples en
el mismo dia, o focales. La preexistencia
de una anormalidad neuroldgica y una
fuerte historia familiar de epilepsia agre-
gan "complejidad” a las CF respecto del
prondstico. Cerca del 20% de los pacien-
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tes tienen CF complejas como su primer
episodio.

Las convulsiones febriles simples o
benignas son breves (menos de 10
minutos) y generalizadas, y el tipo mds
comun de crisis son las clénicas o téni-
co-clénicas.

Probablemente algunas de las asi llama-
das CF aténicas con una brusca pérdida
de la conciencia sean en realidad sincopes

febriles.

Los factores precipitantes mds comunes
son las infecciones virales, y se ha repor-
tado asociacién especifica con herpes
virus tipo 6.

En 1/3 de los pacientes ocurren nuevas
CF y los factores asociados con recurren-
cia son: edad baja al comienzo, primera
crisis con fiebre baja, e historia familiar
de convulsiones febriles.

Caracteristicas del EEG: los EEG
interictales son usualmente normales en
nifos que han tenido CF simples. No
obstante, es importante sefalar el hecho
de que en mds del 20% de estos nifios se
encuentran salvas hipnagégicas de espi-
ga-onda cuando el registro EEG se toma
en el estado de transicién entre vigilia y
suefio en edades entre los 2 y 6 afios.

Este hallazgo no implica mal pronds-
tico.

Tratamiento: no existen adn estudios
que corroboren que el uso de DAEs
intermitentes sean imprescindibles. Se
aconseja indicar diazepan via oral 0,5
mg/kg/dfa durante tres dias corridos a
partir del inicio de la fiebre.

Prongéstico: si consideramos especial-
mente como un sindrome benigno a los
nifios con CF simples, el prondstico es
excelente; sélo 2% de ellos tienen sub-
secuentemente crisis no provocadas. Se
ha recomendado la administracién oral
de diazepan durante los episodios febri-
les para prevenir recurrencia de convul-
siones.
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Sindrome de convulsiones
febriles plus (CF+)

Una extensa familia con una concen-
tracién inusual de individuos con CF y
epilepsia generalizada ha sido detallada-
mente estudiada. Se reconocieron varios
fenotipos, y el mds comun fue denomi-
nado CF+, y comprendia nifios con CF
multiples que continuaban apareciendo
mds alld de los 6 afos. Otros fenotipos en
la misma familia inclufan CF+ y ausen-
cias, CF+ y crisis mioclénicas y en un
caso CF+ y epilepsia miocldnico-astética.
Este sindrome epiléptico genético (auto-
sémico dominante) fue denominado
"Epilepsia generalizada con convulsiones
febriles plus". El reconocimiento de este
sindrome puede explicar los fenotipos de
epilepsia en muchos casos de epilepsias
generalizadas de la nifiez que no se com-
prendian fécilmente.

Encefalopatias epilépticas
(EE)

El concepto de EE ya ha sido delineado
en la introduccién y quedd claro que
todos estos sindromes pueden ser idiop4-
ticos, criptogénicos (probablemente sin-
tomdticos) o sintomdticos. Mds aun,
muchos pacientes con estos sindromes
son portadores de condiciones neuroldgi-
cas que presentan también signos y sinto-
mas no epilépticos; en realidad sufren
enfermedades neuroldgicas asociadas con
un sindrome epiléptico.

Encefalopatia mioclonica
temprana (EMT)

Nosologia: La EMT es un ejemplo del
concepto recién explicado pues en mu-
chos casos los bebes son portadores de un
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error congénito del metabolismo (tales
como: hiperglicinemia no cetésica, aci-
demia D-glicérica, aciduria metilmal4ni-
ca, otras) y la progresién del deterioro
neuropsiquico es debida a ambas condi-
ciones; por un lado, la enfermedad meta-
bélica y, por otro, la epilepsia sobreim-
puesta. Los casos de EMT asociados con
lesiones cerebrales prenatales no evoluti-
vas se pueden ubicar con mayor claridad
como EE. Se observan con frecuencia
casos familiares en EMT.

Manifestaciones clinicas: el comien-
zo de las crisis ocurre en los 3 primeros
meses de vida, y los signos iniciales son
usualmente mioclonfas focales errdticas.
Otras crisis motoras focales son frecuen-
tes, incluyendo crisis tnicas breves, pero
los espasmos epilépticos son raros y pue-
den aparecer mds tarde.

El estado neurolégico de estos lactantes
es siempre muy pobre. Desde el comien-
z0 se observa hipotonia marcada en tron-
co, pero con el tiempo puede aparecer
hipertonfa en extremidades. En todos los
casos se han registrado signos piramidales
bilaterales.

Caracteristicas del EEG: se caracteri-
za en estado de vigilia y suefio por un
patrén "paroxismo-supresién” con salvas
de espigas, ondas agudas y ondas lentas
que duran 1 a 5 segundos, alternando
periodos de depresién del voltaje de 3 a
10 segundos ("supresién").

Después de varios meses el patrén de
paroxismo supresién puede ser reempla-
zado por una hipsarritmia atipica.

Tratamiento: las crisis son refractarias
a las diferentes DAE excepto a los corti-
coides.

Pronéstico: el futuro es considerable-
mente desfavorable y mds de la mitad de
los pacientes fallecen durante los dos pri-
meros dos afios de vida. No se ha encon-
trado ningdn tratamiento efectivo.
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Encefalopatia epiléptica
infantil temprana con
paroxismo-supresion (EEIT)

Nosologia: la EEIT, también conoci-
da como sindrome de Ohtahara, tiene
muchas caracteristicas en comtn con la
EMT vy surgen a veces dudas sobre si
considerar estas dos entidades como
condiciones diferentes o como dos
aspectos diferentes de un proceso bdsico
tnico. También se ha considerado que
los pacientes con EEIT representaban
formas tempranas del sindrome de
West. Los casos familiares son raros, y
las etiologfas mds frecuentes son lesiones
cerebrales prenatales o malformaciones.

Manifestaciones clinicas: el comien-
zo de las crisis tiene lugar en los 3 pri-
meros meses de vida, principalmente
durante el primer mes. El tipo de crisis
mds frecuente son espasmos ténicos bre-
ves, con o sin agrupamiento, que ocu-
rren durante la vigilia y el suefo.

En algunos pacientes se observan cri-
sis clénicas focales, pero las crisis mio-
clénicas son raras. Mds tarde, aparecen
espasmos infantiles mds tipicos y con-
vulsiones ténico-clénicas generalizadas.
El hallazgo de severo retardo psicomo-
tor es la regla.

Caracteristicas del EEG: el patrén de
paroxismo-supresién aparece tanto en
vigilia como en suefio con regular perio-
dicidad. Después de los 6 meses de edad
evoluciona habitualmente hacia una
hipsarritmia.

Prondéstico: las crisis en la EEIT son
refractarias a la medicacién, y todos los
pacientes tienen retardo mental y han-
dicap severos. Sin embargo, la sobrevida
parece ser mds prolongada que en
pacientes con EMT, y dos pacientes han
mantenido su capacidad ambulatoria en
seguimiento de varios afios. Se podria
intentar cirugfa temprana en casos
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excepcionales con claras lesiones cere-
brales focales.

Sindrome de West (SW)

Nosologia: es una clara EE porque en
los casos no sintomdticos la asociacién
de hipsarritmia con espasmos infantiles
lleva a un impedimento neuropsicolégi-
co con retardo mental. En la clasifica-
cién de 1989 el SW pertenecia al grupo
de sindromes epilépticos generalizados
criptogénicos o sintomdticos. No obs-
tante, también se ha reconocido una
forma idiopdtica de SW. Mds auin, en
casos inicialmente diagndsticados como
criptogénicos, se han detectado median-
te tomografia por emisién de positrones
lesiones cerebrales focales que orienta-
ron hacia un tratamiento quirdrgico.

Manifestaciones clinicas: los espas-
mos infantiles tipicos en bebés por otra
parte normales aparecen usualmente
entre el cuarto y noveno meses de vida.
En nifos con dafo cerebral el SW
puede comenzar mds temprano o mds
alld del segundo ano de vida. Se podria
decir que el SW es una condicién que
afecta a bebes menores de un afio de

edad.

Existen tres tipos principales de espas-
mos infantiles: flexores, extensores y
mixtos. El tipo mejor conocido es el de
los espasmos flexores, incluyendo una
contraccién flexora simétrica de los gru-
pos musculares axiales mds una abduc-
cién y semiflexién de los miembros
superiores. La mayoria de los espasmos
ocurren en salvas ("clusters”) predomi-
nantemente poco después de despertar
o conciliar el suefo. Después de una o
varias semanas el bebé cambia su cardc-
ter, tiene menor contacto visual, respon-
de menos en general. En algunos casos
sintomdticos los espasmos infantiles son
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precedidos por crisis motoras focales.
En los casos sintomdticos la etiologfa de
los espasmos son muy variadas pero uno
tiene que buscar selectivamente peque-
flas manchas hipopigmentadas en la piel
en bebés aparentemente normales con
espasmos infantiles para sospechar el
diagnéstico de esclerosis tuberosa. En
pacientes con esta enfermedad el viga-
batrin es sin duda la droga de eleccién
para el tratamiento. También es impor-
tante durante el examen fisico tomar el
perimetro cefdlico para determinar
microcefalia o macrocefalia.

El diagnéstico diferencial con trastor-
nos paroxisticos no epilépticos que apa-
recen en bebés es muy importante, prin-
cipalmente con las mioclonias benignas
de la infancia temprana (sindrome de
Fejerman).

Caracteristicas del EEG: el patrén
interictal cldsico de hipsarritmia es
caracteristico de SW, y durante el suefio
la actividad de descargas paroxisticas no
sincrénicas de espigas y ondas lentas
difusas de alta amplitud se vuelve frag-
mentada por depresiones de voltaje. La
hipsarritmia asimétrica apunta hacia
una patologia focal cerebral y cuando el
patrén alterna entre un hemisferio y
otro debe sospecharse la presencia de
una agenesia del cuerpo calloso.

Tratamiento: la eleccién terapéutica
habitual es el uso de vigabatrin 100-150
mg/kg/dfa. Si no hay respuesta, ACTH
3-5 Ul/kg/d{a durante 15 a 30 dias corri-
dos y luego disminuir la dosis progresiva-
mente en el curso del siguiente mes.

Pronéstico: al considerar el prondsti-
co uno tiene que separar los casos sinto-
mdticos de los casos criptogénicos e
idiopdticos. En el primer grupo solo el 5
al 10 % de los pacientes alcanzan un
desarrollo mental normal, mientras que
en los otros dos grupos alrededor del
40% de los pacientes tratados pueden
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tener funciones congnitivas normales en
seguimiento a largo plazo.

Una proporcién significativa de casos
que no responden al tratamiento evolu-
cionan mds tarde hacia el sindrome de
Lennox-Gastaut.

Epilepsia mioclonica severa
de la infancia (sindrome de
Dravet) (EMSI)

Nosologia: la EMSI fue descripta por
Dravet en 1978 y ha sido claramente
reconocida como un sindrome epilépti-
co desde 1985. Probablemente no sea
tan rara como se habia supuesto. Dado
que muchos casos reportados no presen-
taban mioclonfas, se ha propuesto deno-
minarlas "epilepsias con crisis polimor-
fas", pero durante una reunién de traba-
jo de la Task Force de ILAE sobre la cla-
sificacién el epénimo de "sindrome de
Dravet" fue ampliamente aceptado.
Recientemente se han reportado varios
casos de mutaciones de novo que apun-
tan a su origen genético. Quizd haya que
excluirla entonces de las EE pues la
causa del deterioro progresivo puede
estar asociado a su etiologfa y no a una
actividad epiléptica anormal difusa.

Manifestaciones clinicas: la secuen-
cia mds comun de signos y sintomas cli-
nicos en la EMSI es de convulsiones
febriles prolongadas uni o bilaterales
durante el primer afio de vida, seguidas
por crisis afebriles. Luego aparecen crisis
miocldnicas, ausencias atipicas y crisis
parciales complejas. Es frecuente la ocu-
rrencia de status epilépticos. El examen
neuroldgico y los estudios por imdgenes
son usualmente normales y recién a par-
tir del segundo o tercer afio de vida se
observa un retardo en la maduracién
psicomotora.
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Caracteristicas del EEG: los EEGs
iniciales son usualmente normales, pero
a medida que el sindrome progresa, se
hacen aparentes descargas de espiga-
onda y poliespiga-onda focales o genera-
lizadas. Las anormalidades paroxisticas
son mds prominentes en los EEG de
suefo.

Pronéstico: el futuro es siempre
pobre porque las crisis persisten por
muchos afios y todos los pacientes tie-
nen déficits congnitivos. El tratamiento
es descorazonador y ciertas drogas (por
ejemplo, lamotrigina) pueden provocar
efectos agravantes. El tratamiento con
dieta cetégena merece ser probado.

Status mioclonico en
encefalopatias no progresivas

Se estd considerando el reconocimien-
to de esta condicién como un nuevo
sindrome epiléptico. La asociacién etio-
l6gica mds comun es con el sindrome de
Angelman, pero se ha descripto en
nifios con el sindrome 4p, con insultos
hipéxicos isquémicos prenatales, con
trastornos de la migracién neuronal,
etc.

El sindrome se caracteriza por la apa-
ricién de status mioclénicos atipicos
repetidos combinados con un impedi-
mento de la atencién en nifios portado-
res de encefalopatias no progresivas. Los
registros poligrdficos son muy dtiles
para reconocer las mioclonias asincréni-
cas mds o menos ritmicas, que pueden
no ser tan evidentes clinicamente. La
finalizacién del status mioclénico se
acompafia de una dramdtica mejoria en
la conducta y el estado mental.
Excepcionalmente pueden responder a
las benzodiacepinas o corticoides. El
prondstico es pobre.
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Diagnosticos diferenciales

Existe una larga serie de condiciones,
la mayoria de ellas originadas también
en el cerebro, que se manifiestan por
sintomas episddicos, generalmente de
aparicién brusca y breve duracién, que
distintos
fenémeno epiléptico. En conjunto,
estos trastornos cerebrales paroxisticos y
sintomas episédicos no epilépticos
alcanzan una prevalencia del 10% en la

reconocen mecanismos al

poblacién infantil. Al comparar esta
cifra con el 1% de prevalencia de epilep-
sias en el mismo grupo etario, se com-
prende claramente el valor del diagnéds-
tico diferencial por sus proyecciones
prondsticas y terapéuticas.

En la mayor parte de los casos el cono-
cimiento de la sintomatologia de esta
serie de condiciones es suficiente para
que el pediatra las considere como alter-
nativa diagndstica; en unos pocos la
diferenciacién con epilepsia no es senci-
lla y pueden requerirse estudios especia-
les; pero podemos decir que atin llegan
muchos pacientes derivados a nuestros
servicios de neuropediatria con trata-
mientos anticonvulsivos innecesarios.
Justamente una de las gratificaciones
mds especiales es poder decir a estos
pacientes y sus familias que se trata de
un trastorno habitualmente transitorio,
que no debe ser medicado con drogas
anticonvulsivas y que no tiene las con-
notaciones asociadas al diagndstico de
epilepsia.

Trastornos paroxisticos
no epilépticos

En el siguiente cuadro se lista una larga
serie de condiciones neuroldgicas no epi-

lépticas y paroxisticas que se manifiestan
como trastornos motores episédicos.
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Cuadro 3: Trastornos neurol6gicos no epilépticos y paroxisticos con manifestaciones motoras
episodicas predominantes durante el primer afio de vida.

- Crisis tonicas reflejas del lactante

no epilépticos (sindrome de Fejerman)

- Torticolis paroxistico benigno
- "Shuddering attacks"

- "Head banging"

- "Head or body rocking"

- Otros movimientos estereotipados
- Episodios de masturbacion

- Sindrome mioclonus-opsoclonus
- "Bobble-head doll syndrome"

- Apneas no epilépticas

- Spasmus nutans

- Hemiplejias alternantes

- Coreoatetosis y distonias paroxisticas
- Otras

- Hiperecplexia o enfermedad del sobresalto.

Alteraciones benignas y transitorias del movimiento
- Mioclonias neonatales benignas del suefo

- Mioclonias benignas tempranas de la infancia o espasmos infantiles benignos

- Desviacion paroxistica benignas de los o0jos hacia arriba
- Distonia paroxistica transitoria en la infancia

- Reacciones adversas o intolerancias a agentes exdgenos

Movimientos tipo-habitos y episodios de autoestimulacion

Movimientos anormales sintomaticos
- Episodios posturales neonatales y otros no claramente epilépticos

- Encefalopatias progresivas con mioclonias no epilépticas

Otros trastornos neuroldgicos con sintomas paroxisticos o episédicos

A continuacién describiremos los tras-
tornos paroxisticos no epilépticos mds
frecuentes de inicio en el primer afio de
vida.

Espasmo de sollozo (ES)

Los pediatras estdn familiarizados con
los ataques que se inician en el curso de
un llanto por frustracién, dolor, temor o
enojo. Estos factores desencadenantes
siempre se pueden detectar. Los ES cons-
tituyen un fenémeno de observacién fre-

cuente entre los 6 meses y los 3 afos de
edad, aparentemente muy dramdticos
por cuanto llevan a una anoxia cerebral
aguda con pérdida de la conciencia, alte-
raciones del tono y convulsiones. El
mecanismo por el cual se llega a la anoxia
cerebral permite distinguir dos tipos de
ES: cianético y pélido, que plantean dis-
tintos diagnésticos diferenciales. El pro-
néstico es bueno, independientemente
del tratamiento en términos de riesgo de
dafio neuroldgico ulterior. No existe
medicacién especifica ni se justifica trata-
miento anticonvulsivante en los nifios
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con ES. Es importante transmitir esto a
los padres, junto con la ayuda para escla-
recer los factores emocionales que inci-
den en la repeticién de los episodios.

Reflujo gastroesofdgico

En lactantes vomitadores se producen,
a veces, episodios asociados con la inges-
ta de alimentos y caracterizados por sacu-
didas o contracciones ténicas de miem-
bros superiores y tronco, con inclinacién
cefdlica o sin ella, en ausencia de aspira-
cién manifiesta. Se trata de pequefnos
entre 2 y 12 semanas de vida que tienen
reflujo gastroesofdgico asociado a hernia
hiatal y el cuadro se conoce como sindro-
me de Sandifer. En realidad no es im-
prescindible que exista la hernia hiatal,
pues resulta suficiente para el diagnéstico
la demostracién de reflujo gastroesofdgi-
co por medio de la radiografia seriada, el
esofagograma o los estudios de ph-metria
esofdgica.

En muchos casos el tratamiento con
alimentos espesos posicién semisentada
ha permitido controlar los sintomas que
semejaban un trastorno convulsivo.

Mioclonias neonatales
benignas del suerio (MNBS)

Las mioclonfas ocurren en suefio, son
bilaterales, repetitivas y localizadas prin-
cipalmente en las porciones distales de
los miembros superiores. El comienzo
mds temprano se registré en un recién
nacido de 5 horas de vida, pero como la
intensidad y frecuencia de las sacudidas
van en aumento hasta la tercera semana
de vida, las mioclonfas mds sutiles de los
primeros dias pueden pasar inadvertidas.
Las MNBS ocurren exclusivamente
durante el suefio no-REM. Si bien en la
mayoria de los casos las mioclonias son
evidentes en miembros superiores, tam-
bién se registraron crisis axiales, en cara y
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en musculos abdominales. Las miocloni-
as pueden ser bilaterales o localizadas, rit-
micas o arritmicas, e inclusive migrato-
rias o multifocales. Ocurren frecuente-
mente en "clusters" de varias sacudidas
que se repiten de 1 a 5 por segundo du-
rante varios segundos. Por esta razén
algunos casos de MNBS fueron diagnos-
ticados como status convulsivos.

Estas mioclonfas desaparecen siempre
al despertar y en ocasiones pueden ser
estimulo-sensibles. Incluso se ha sefnala-
do que balancear la cuna puede provocar
su aparicion.

Las MNBS disminuyen en intensidad a
partir del segundo mes de vida y habi-
tualmente desaparecen antes de los seis
meses. Dado que se trata de un fenéme-
no transitorio que no requiere medica-
cidn, el reconocimiento de este sindrome
y el diagnéstico diferencial con otros
movimientos anormales en el periodo
neonatal es crucial para evitar medicacio-
nes y estudios innecesarios en estos

bebés.

Mioclonias benignas de la
infancia temprana (MBIT)
(sindrome de Fejerman)

También se ha propuesto denominarlas
"espasmos infantiles benignos no-epilép-
ticos". En realidad los 3 primeros nifos
fueron tratados con diagndstico de sin-
drome de West a pesar de no haberse
registrado hipsarritmia u otras anormali-
dades en sus electroencefalogramas, pero
el reconocimiento posterior de sus carac-
teristicas permitié realizar retrospectiva-
mente la ubicacién nosolégica correcta.

Las MBIT se manifiestan por contrac-
ciones bruscas de la musculatura del cue-
llo o de los miembros superiores, predo-
minantemente con flexién o rotacién de
la cabeza y extensién de los miembros
superiores. Pueden localizarse en cabeza y
cuello o solo en miembros superiores. En
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un tercio de los casos pueden ocurrir en
salvas. Las crisis no se asocian a signos de
compromiso de la conciencia, ni adn en
los episodios prolongados. Ocurren en
vigilia y en especial en situaciones de
mayor alerta. La edad mds frecuente de
aparicién se situé entre los 3 y los 9
meses de edad. El examen neuroldgico es
normal como asi también la maduracién
psicomotriz. Mds adn, en algunos casos
el desarrollo psicomotriz fue adquirido
con adelanto en relacién a lo normal.
Esto guarda relacién con el buen nivel
cultural de los padres, pues en un por-
centaje importante de casos los padres
tenfan estudios universitarios.

Los EEGs repetidos en vigilia y suefio,
los estudios neuroradioldgicos y los estu-
dios de laboratorio fueron normales.

La evolucién de las crisis mostr6 ciertos
altibajos: en general aumentaron en
intensidad y frecuencia en las primeras
semanas, y después de 2 o 3 meses se
redujeron considerablemente. En varios
nifios reaparecieron tras intervalos libres
de varios meses. La mayoria de los nifios
quedan libres de crisis, en el curso del
segundo afio de vida y en pocos casos
persisten hasta el tercer afio de vida. El
desarrollo intelectual y del lenguaje es
normal en todos los casos. El diagndstico
diferencial mds importante de las MBIT
es el sindrome de West idiopdtico y crip-
togénico. En este dltimo las crisis son en
salvas de tipo tdnico en vigilia y suefio y
el EEG durante el suefo muestra el
patrén de hipsarritmia. En las MBIT los
EEGs repetidos son normales.

Enfermedad del sobresalto o
hiperecplexia

Se han presentado casos familiares, ya
sea con transmisién autosémica domi-
nante o autosémica recesiva y también
casos esporddicos. Recientemente se
reconocié el gen de la hiperecplexia
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localizado en el brazo corto del cromo-
soma 5.

El cuadro clinico se caracteriza por la
aparicién temprana de reacciones de
sobresaltos a diferentes estimulos. Estas
respuesta parecen verdaderas mioclonias
estimulos sensibles, pero también pue-
den ser breves rigideces generalizadas con
pérdida del control postural que lleva a la
cafda. Mds atn, en los lactantes se obser-
va una hipertonfa persistente durante el
primer ano de vida, con reflejos tendino-
sos vivos pero sin signos piramidales defi-
nidos. Los pacientes presentan ademds
episodios durante el suefio, que semejan
crisis generalizadas clénicas, o mioclonfas
repetitivas. El estimulo téctil en el dorso
de la nariz desencadena los episodios de
sobresalto, prueba que al examen neuro-
légico es de valor diagnéstico. El EEG,
estudios de imdgenes, investigaciones
neurometabdlicas son normales.

La mejor medicacién ha sido el clona-
zepan, que produce efectos sostenidos.
Existe una maniobra para controlar los
episodios que consiste en una flexién de
la cabeza y de los miembros inferiores.
Tenemos conocimiento de un lactante
fallecido debido a un paro respiratorio
durante un episodio, de ahi el valor de
llevar a cabo la maniobra durante las cri-
sis tonicas. El prondstico parece ser razo-
nablemente bueno, aunque, se han des-
criptos casos que han presentado un
curso de mala evolucidn.

Crisis tonicas reflejas del
lactante

Vigevano y Lispi describen 13 pacien-
tes neurolégicamente sanos que durante
el primer trimestre de vida presentan
episodios de contraccién tdénica con
extensién de miembros, cianosis, apnea
y sin compromiso de la conciencia. Los
episodios ocurren en posicién vertical
desencadenados por estimulo tdctil o
moviendo al bebe hacia arriba y hacia
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abajo, de 3 a 10 segundos de duracién.
Los episodios se atendan al mes de ini-
ciado el cuadro y desaparecen definiti-
vamente a los dos meses del comienzo.
El EEG durante los episodios es normal.
Los estudios neuroradioldgicos y de
laboratorio son normales.

Criterios generales
del tratamiento

a) Farmacolégico: las drogas de primera
eleccién para el tratamiento de las cri-
sis parciales y las convulsiones genera-
lizadas tdnicas, ténico-clénicas y clé-
nicas son el fenobarbital y la carbama-
cepina. Como drogas de segunda
linea podemos utilizar el dcido val-
proico, la difenilhidantoina, primido-
na o el clobazan. Para el control de las
mioclonfas la droga de primera elec-
cién es el dcido valproico. Si no hay
respuesta se puede agregar el clobazan
o la etosuximida. Esta tltima se pre-
fiere en caso de que el paciente tam-
bién presente ausencias.

Las drogas nuevas en general no se uti-
lizan en lactantes, excepto el vigabatrin
en el tratamiento del sindrome de West.
El uso de las DAE nuevas (topiramato,
lamotrigina, levetiracetan, otras) es habi-
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tual en nifilos mayores de 12 afos; sin
embargo, son necesarios adin estudios
extensivos para demostrar la efectividad y
tolerancia de estos firmacos en el trata-
miento de las epilepsias en los lactantes.

En todo lactante con convulsiones
refractarias al tratamiento anticonvul-
sivo y de etiologia no determinada
debe indicarse piridoxina via oral 200-
400 mg/dia durante 7 dias. En caso de
lograr una buena respuesta debemos
realizar la prueba de suspension de la
vitamina B6; el reinicio de las convul-
siones confirma el diagnéstico de
dependencia de piridoxina por lo cual
el paciente debe recibir el tratamiento
de por vida.

b) Quirirgico: existen lactantes con
epilepsias secundarias a hemimega-
lencefalia o asociadas a neuroecto-
dermosis (esclerosis tuberosa, hipo-
melanosis de Ito, otras), Sturge
Weber, etc. Las convulsiones son
refractarias al tratamiento farmacolé-
gico y llevan a un deterioro neurolé-
gico, empeoramiento de su epilepsia
que podrian beneficiarse con un tra-
tamiento quirdrgico precoz.
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Responda a las siguientes consignas

1. Describa cual es el enfoque clinico que se debe realizar ante un lactante
durante una convulsién.

....................................................................................

....................................................................................

3. Mencione dos importantes signos que se deben considerar en el examen
fisico de un lactante con sindrome de West (SW).

....................................................................................

5. Mencione las dos diferencias clinico-EEG mas significativas entre el SW y
las mioclonias benignas de la infancia temprana.

6. En un lactante de 7 meses con examen neurolégico y desarrollo psicomotor
normal que debuta a los 7 meses con convulsiones agrupadas, el EEG y la
TAC de cerebro son normales ;cual seria el antecedente clave de la historia
que usted debe interrogar para diagnosticar CIFB?

Identifique verdadero o falso segiin corresponda en los siguientes enunciados

7. La edad mas frecuente de comienzo de la epilepsia mioclénica benigna de
la infancia es entre los 2 y 3 meses.

gv FO

8. El sindrome de West es el sindrome epiléptico mas frecuente de inicio en el
primer afio de vida si dejamos de lado las convulsiones febriles.

gv FO

9. Las convulsiones familiares benignas de la infancia estan ligadas al cromo-
soma 19,16 y 2.

gv FO
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10. EL sindrome hemiconvulsién hemiplejia epilepsia esta asociado a un sta-
tus convulsivo durante un cuadro febril por lo cual debemos ser agresivos
en el tratamiento de la convulsién para evitar una hemiparesia, retardo
mental y epilepsia secundaria.

gv FO

11. Las convulsiones familiares y no familiares benignas del lactante presen-
tan las mismas caracteristicas clinico-EEG y evolutivas.

gv FO

12. En el tratamiento del sindrome de West el vigabatrin es la droga de pri-
mera eleccion.

gv FO

13. La identificacién diagnéstica de la epilepsia mioclénica severa del lac-
tante en el primer afio de vida es la regla.

gv FO

14. Las causas mas frecuentes de la encefalopatia mioclénica temprana son
enfermedades neurometabélicas.

gv FO

Marque la respuesta que elija como correcta:

15. ¢En cual de los siguientes diagnosticos se debe pensar frente a un neo-
nato con sacudidas en porcion distal de miembros, repetitivas exclusiva-
mente durante el suefio?

a) Mioclonias benignas del lactante

b) EMT

c) Hiperecplexia

d) Mioclonias neonatales benignas del suefio

16. ;Qué actitud terapéutica se debe tomar frente a un lactante con convul-
siones refractarias al tratamiento sin una etiologia determinada?

a) Vitamina B 12
b) Acido félico
c) Piridoxina

d) Hierro
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17. La hiperecplexia esta ligada al cromosoma:
a) 6
b) 9
c) 10
d) 5

18. ;Cual de las siguientes caracteristicas corresponde a una convulsion febril
simple?

a) Convulsion tonica-clonica generalizada breve
b) Convulsién clénica focal

c) Convulsiéon ténica generalizada prolongada
d) Salvas de mioclonias

19. ¢En qué diagnostico se debe pensar frente a un lactante de 2 meses de
edad, vomitador y con episodios de lateralizacion cefalica?

a) Espasmo de sollozo
b) Spasmus nutans

c¢) Sindrome de Sandifer
d) Sindrome de West

20. El estimulo tactil en el dorso de la nariz que desencadena episodios de
sobresalto es caracteristico de:

a) Epilepsia mioclénica severa de la infancia
b) Encefalopatia mioclénica temprana

c) Mioclonias neonatales benigna del suefio
d) Hiperecplexia
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haber padecido convulsiones durante la
primera infancia.

Clave de respuesta . 6. El antecedente en el padre o madre de

Identifique verdadero o falso segiin

] . . . corresponda en los siguientes enunciados
1. Determinar la presencia de un insulto :
cerebral agudo. Identificar la etiologia : 7. Falso.
para realizar el tratamiento especificoy : 8. Verdadero.
evitar de ese modo el desarrollo de un : 9. yerdadero.

foco epileptdgeno.

Responda a las siguientes consignas

: 10. Verdadero.
2. Espasmos infantiles en salvas y EEG con :

! . o : 11. Verdadero.
un patron de hipsarritmia.

- : 12, .
3. Tomar el perimetro cefalico y buscar : Verdadero

manchas en piel. : 13. Falso.

4. El diagnéstico precoz de SW nos permite : 14. Verdadero.
realizar un tratamiento adecuado para :
evitar retardo mental y epilepsia. . Marque la respuesta que elija como correcta

5. En el SW los espasmos infantiles ocurren : 15. d.
en vigilia y suefio, en cambio en las : 15 .
MBIT las sacudidas se presentan solo en 17. d

vigilia. El EEG en el SW muestra el : ~"°°°

patron de hipsarritmia mientras que en : 18.a.

las mioclonias benignas de la infancia 19. c.

temprana es normal. " 0. d






