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Presentaciones de casos
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Epilepsia de ausencia de inicio precoz: a proposito de un caso
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RESUMEN

Se presenta un caso de epilepsia de ausencia de inicio antes de los 2 afios
de edad, que requiri6 multiples drogas antiepilépticas. Se revisa la
bibliografia sobre el temay se profundiza en las actuales variaciones de
los criterios diagndsticos en relacion con los sindromes de ausencia
epilépticay las variantes de presentacion que pueden ser causa de errores
diagnosticos y terapéuticos. Se confirma el importante papel de la
monitorizacién electroencefalogréfica y videoel ectroencefal ogréfica
como herramienta diagndstica en las epilepsias de presentacién poco
comun en la infancia. Se revisan los factores etiolégicos polimérficos
actuales, e papel de los canales ionicos y e uso de las drogas
antiepilépticas en la ausenciainfantil.

Palabras clave: Epilepsia de ausencia, petit mal, etosuximida, canales de
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La epilepsia es uno de los problemas neurologicos més frecuentes y, mas que una
enfermedad, debe considerarse como sintoma de una alteracion cerebral que puede tener
lamés diversa etiologia.

No existe en nuestro organismo ninguna funcién que no sea regulada por €l sistema
nervioso, 1o que nos permite entender la gran variedad de manifestaciones clinicas con
gue se pueden expresar las crisis epilépticas, y si no estamos familiarizados con ellas,
serd dificil diagnosticar correctamente a los pacientes. Todo sintoma o evento clinico,
aln el mas sutil, que aparezca de cuando en cuando, que sea de duracién breve, que
siempre manifieste las mismas caracteristicas y que sea independiente de la voluntad del
paciente, deberd sugerirnos que se trata de un evento convulsivo.



Entre los tipos de crisis que ocurren en las epilepsias generalizadas, las crisis de
ausencia y las mioclonicas son las més relevantes en el contexto del diagnostico
diferencial .!

Las crisis de ausencia se manifiestan con disminucion o pérdida del estado de
conciencia, con inicio y fina subitos y sin confusion después del ictus epiléptico. Los
pacientes presentan interrupcion de la actividad motora, asociadas 0 no a automatismos
o fendmenos autonodmicos. Estas manifestaciones se traducen por complejos punta-onda
lentosy generalizados en el electroencefalograma (EEG).>?

En algunos pacientes, € diagnostico diferencial entre las crisis parciales complegjasy las
crisis de ausencia puede ser muy dificil, lo que conduce a un diagnostico erréneo del
sindrome epiléptico.>**

El inicio de las crisis de ausencia se sitUla entre los 4 y 9 afios,s pero puede tener limites
mas amplios y comenzar de forma méas temprana a partir de los 3 afios, siendo
excepcional su inicio en edades més tempranas,’® en las que se sefiala un prondstico
menos favorable.

Las crisis de ausencia, aparte de conformar un sindrome epiléptico especifico de la
infancia, pueden suponer la expresién inicial de distintos sindromes epilépticos,* por lo
que e control evolutivo es esencial para corroborar el diagnéstico. El trazado
electroencefalogréfico es muy Util para clasificar las ausencias epilépticas, pero en los
casos de duda diagndstica, la realizacion de un video-EEG es casi imprescindible.

Las ausencias epilépticas se tratan con drogas especificas, y en la actualidad las mas
utilizadas son €l valproato de sodio (VPA), etosuximida (ESM) y lamotrigina (LTG),
aungue ninguna ha demostrado ser superior a otras en los estudios de medicina basada
en evidencias.”

Presentamos un caso de epilepsia de ausencia de inicio muy temprano, de dificil
diagndstico y tratamiento, y se revisala bibliografia sobre el tema.

PRESENTACION DE CASO

Paciente del sexo femenino, producto de un embarazo normal de 41 semanas, nacida
por ceséarea a causa de sufrimiento fetal agudo (liquido meconial+++), peso al nacer de
3910 g, perimetro craneal de 37 cmy puntuacion de Apgar 9-9.

A los 4 meses de edad se le detecta torticolis izquierda, desviacién de la mirada hacia
arriba e hipotonia. Se realiza tomografia axial computadorizada (TAC) de craneo y se
observan signos discretos de atrofia cortical frontal. A los 7 meses se inicia en €
programa de intervencién integral temprana.

A los 15 meses se realiza resonancia magnética nuclear (RMN) de crédneo, que se
informa como normal. Comienza la deambulacién a los 18 meses y a los 22 meses de
edad y los familiares notan que se detiene y se cae con mucha frecuencia, incluso en la
posicion sentada, se inclina hacia los lados por breves segundos, con frecuencia que fue
aumentando hasta 20 veces en €l dia.



Fue valorada por su neurdlogo y realizan electroencefalograma (EEG) de suefio a los 24
meses, que informa actividad paroxistica de puntas aisladas en |la region frontotemporal
derecha y actividad de base normal. Se interpreta como epilepsia parcial compleja de
corta duracién y se comienza tratamiento antiepiléptico con los farmacos siguientes:

- Vaproato de sodio (250 mg-5 mL) durante 1 mes; sin respuesta favorable.

- Vaproato de magnesio (tableta de 190 mg) durante 1 mes; sin respuesta
favorable.

- Depakine (solucion, 200 mg/mL) durante 1 mes; sin respuesta favorable.

- Carbamazepina (tableta de 200 mg); se elimind alos 9 dias por empeoramiento
delascrisisy signos de toxicidad.

A los 2 aios y 4 meses se repite el EEG de suefio inducido, y se informa trastorno
epileptiforme interictal muy activo en la convexidad parasagital, con predominio hacia
las regiones frontales. Se comienza tratamiento con gabapentina, pero empeora el

nimero diario de crisis, hay salivacion abundante y pobre ganancia de habilidades
motorasy de lenguge.

Es evaluada en nuestro servicio alos 2 afiosy 5 meses de edad, y se redliza video-EEG,
donde se constatan multiples crisis electroclinicas de muy breve duracién, con
desviacion de lamirada hacia arriba, pestafieo ritmico e inclinacion lateral del tronco sin
caidas, acompafiadas de patron eléctrico de punta-onda lenta de entre 3-4 ciclos por
segundo (figura).
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Figura. Trazado de videoel ectroencefalograma durante la crisis
electroclinica de ausencia. (La fotografia fue reproducida con el
consentimiento informado del padre de |a paciente).

Se retira répidamente la gabapentina y se mantiene con depakine en solucion. Se
comienza tratamiento con lamotrigina a 0,1 mg/(kg - dia), y se observa notable mejoria
de las crisis, pero en la tercera semana de tratamiento reaparecen los episodios



convulsivos con iguales caracteristicas. Decidimos suspender lamotrigina y comenzar
con solucién de etosuximida, y se obtiene el control total de las crisis un mes después de
iniciado el tratamiento. Se realiza video-EEG evolutivo a mes del control total y resulta
normal.

Actualmente se encuentra en monoterapia con etosuximida a 35 mg/(kg - dia), con
control total de las crisis y evidentes ganancias en e neurodesarrollo. Ha mejorado la
tendencia ala desviacion de lamirada hacia arriba

DISCUSION

Las epilepsias generaizadas idiopéticas (EGI) ocupan cerca de un tercio de las
epilepsias infantiles*>* y conforman un grupo heterogéneo de sindromes epilépticos
posiblemente con patrones genéticos y mecanismos patogénicos diferentes que, aunque
pueden darse a cualquier edad, tienen mayor expresividad en la edad escolar y la
adolescencia. Las caracteristicas diferenciales entre los distintos sindromes epilépticos
son dificiles de establecer debido al solapamiento semioldgico que puede darse entre
ellos y, de hecho, e control evolutivo de estos pacientes suele inducir diferentes
diagndsti cos sucesivos que sugieren un continuum neurobiol égico.

En € nifio, la epilepsia de ausencia infantil (EAI) es el Unico sindrome epiléptico,
definido y admitido como idiopético en la clasificacion internacional de epilepsias y
sindromes epilépticos de 1989, que deja la puerta abierta a otros probables sindromes
bajo la rdbrica de «otras epilepsias generalizadas no definidas anteriormentex.:

Definir a nuestra paciente como portadora de una epilepsia idiopatica es obviar
elementos que desde € nacimiento nos orientan a la existencia de una causa subyacente.
La presencia de torticolis neonatal, hipotonia y retardo del neurodesarrollo, junto al
inicio temprano de las crisis epilépticas, nos hacen pensar en una epilepsia generalizada
probablemente sintomética.

En los Ultimos afios se han descrito varios sindromes epilépticos considerados como
EGI, a haberse observado que algunos pacientes epilépticos no podian encuadrarse
correctamente en los sindromes existentes ya que presentaban un fenotipo clinico y
electroencefal ogréfico de incierta valoracion. Asi, para algunos pacientes aparentemente
afectos de una epilepsia de ausencia, en los que las crisis difieren por la duracion o
ciertos matices clinicos de las de la EAI tipica, se ha debido buscar una nueva
ubicacion. El hecho de adscribirlos en la EGlI se basa en criterios clinicos,
el ectroencefal ograficos, evolutivos y terapéuticos.

El fundamento diagndstico de la ausencia infantil es el registro electroencefal ogréafico,
que gracias a la hiperventilacion (HPV) mostrara |as alteraciones criticas que, sobre una
actividad de fondo normal, son los complejos de punta-onda a 3 Hz, que a veces se
inician a 3,5 y finalizan a 2,5 Hz, sincronos bilaterales y con predominio frontal. El
inicio y finalizacion son abruptos, y se recupera el registro sin depresion de voltgje ni
enlentecimiento postictal.”’¢ El inicio focal del trazado electroencefalogréfico en
nuestra paciente contribuy6¢ a error diagnéstico de interpretarla como una epilepsia
parcial compleja, dudas que pudieron solventarse gracias a la monitorizacién con video-
EEG, como ha sucedido a otros autores.®



La exacerbacion de las crisis de ausencia por las drogas antiepilépticas ha sido
demostrada con medicamentos como vigabatrina, carbamazepina y gabapentina.*® El
empeoramiento de la epilepsia, inducido de manera paraddjica por los propios
antiepilépticos es una complicacién clinica referida en los Ultimos afios, en la que
pueden estar implicados cuatro mecanismos patogénicos. intoxicacion, eleccion
inapropiada del farmaco, encefalopatia o efecto paraddjico propiamente dicho.»

En las bases genéticas de la EAI se sugiere un locus principal en la region cromosomica
8024 como rasgo de la epilepsia generalizada idiopética. Se estudian posibles loci en los
cromosomas 5, 10, 13, 14 y 15, y alteraciones en los canales de diferentes iones o
receptores de glutamato, entre otros.>3

La epilepsia de ausencias, a estar genéticamente determinada, implica la ausencia de
dano cerebral, aunque en algunas series se incluyen pacientes con retraso mental. En la
actualidad, el pronostico de la EAl se considera menos benigno que en otros tiempos.
Cuando estos nifios son adultos jévenes, sobre todo aquellos en los que persisten las
ausencias, tienen problemas psicosociales, particularmente en los estudios, en las
relaciones sociales, de salud mental y en su comportamiento.?> La remisién de las
crisis no asegura una buena evolucion psicosocial, que puede plantear dificultades
emocionalesy psiquicas.’

Actualmente, el tratamiento que se elige para la EAI es el valproato, y la tendencia
general es a utilizarlo en monoterapia, con lo que se controla a un 80 % de los
pacientes.’>> En los casos refractarios, se suele afiadir etosuximida o lamotrigina. Esta
demostrada la buena toleranciay la eficacia en monoterapia de lalamotrigina (LTG).25>

La efectividad del tratamiento con etosuximida en nuestro caso nos confirma en primer
lugar el diagnéstico sindrémico planteado, a pesar del inicio tan precoz de las
manifestaciones convulsivas y confirma los recientes planteamientos en relacion con la
etiologia poligénica de la epilepsia de ausencia y su estrecha vinculacién etiol 6gica con
las canal opatias del sistema nervioso central.

Se ha sefialado la importancia de los canales de calcio de tipo T en la sincronizacion de
los circuitos tAlamo-corticales y se ha propuesto que esta disfuncién puede ser la
responsable de los estados hipersincronicos cerebrales, como los observados en la
epilepsia de ausencia. Esta idea se sustenta por e descubrimiento de uno de los
mecanismos de accién de drogas anti-ausencia, como la etosuximida, que es la
supresion de los canales de calcio en las neuronas talamicas. 2

El presente caso nos convoca a romper algunos esquemas diagnosticos, ala necesidad
de evaluar evolutivamente a nuestros epilépticos de inicio y nos muestra unavez més, la
necesidad de generalizar técnicas diagndsticas mas precisas como €l

videol ectroencefal ograma.

SUMMARY



A case of absence epilepsy that began before the second year of life and required many
antiepileptic drugs was presented. A literature review was made on this topic, delving
into the present variations of diagnostic criteria related to epileptic absence syndromes
and their various presentations that may derive from diagnostic and therapeutical
mistakes. The important role of el ectroencephal ographic and
videoel ectroencephal ographic monitoring as a diagnosing tool in rare epilepsies in
childhood was confirmed. The present etiological polymorphic factors, the role of ion
channels and the use of antiepileptic drugs in infantile absence epilepsy were reviewed.

Key words:. absence epilepsy, petit mal, etosuximide, calcium channels,
videoel ectroencephal ogram.
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