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RESUMEN

INTRODUCCION: Las caracteristicas clinicas y electroencefalograficas de la Epilepsia Generalizada Genética
permiten clasificarla en varios subsindromes, sin embargo, existen variaciones en las anormalidades del elec-
troencefalograma y la presentacion clinicas entre los sindromes.

OBJETIVO: los datos epidemiolégicos relacionados con las epilepsias generalizadas genéticas en Colombia son
escasos. En el presente estudio se analizaron los sindromes de las Epilepsias Generalizadas Genéticas (EGG)
de acuerdo a las caracteristicas demograficas, clinicas y electroencefalograficas para determinar el endofenotipo
local y poder establecer un punto de referencia que constituya el fundamento de las investigaciones genéticas.

MATERIALES Y METODOS: estudio retrospectivo realizado en el Centro Especializado CEC-LAB de la Clinica IPS
Universitaria Le6n X111, se reunieron los registros de pacientes entre el 2010 y 2012. Se describieron aquellos
con diagnéstico de EGG a través de variables demograficas, clinicas y electroencefalograficas por sindrome.
Para el andlisis estadistico se utilizaron frecuencias, proporciones, promedios, medianas y medidas de dispersion.

REsSULTADOS: se estudiaron 5.357 pacientes, de ellos 53(1%) presenté diagnéstico de EGG. La edad prome-
dio fue de 19 afios (+/- 15 afios). La epilepsia de fenotipo variable obtuvo la mayor prevalencia (21%), la
menor y mayor edad de inicio de crisis la presentaron la epilepsia de ausencia mioclonica y mioclénica juvenil
respectivamente. Se evidenciaron todos los tipos de crisis usuales en cada sindrome, y una gran variedad de
anormalidades electroencefalograficas.

CoNcLUsION: los sindromes electroclinicos no pueden ser aplicados a toda la poblacién, su valoracién debe
ser individualizada, se debe intentar integrarlos a la clasificacién actual, siendo cauteloso con los casos que se
desvian de una descripcién especifica desde el punto de vista clinico y electroencefalografico, por lo cual se
debe usar un enfoque neurobioldgico que permita comprender y orientar a estos pacientes

PALABRAS CLAVE: Edad de comienzo. Epilepsia generalizada genética. Fenotipo. Tipo de crisis. Sindrome
electroclinico (DeCS).

SUMMARY

INTRODUCTION: The clinical and electroencephalographic features in the Generalized Genetic Epilepsy define
several subsyndromes, however, variations of the Electroencephalogram abnormalities and clinical presentation
between the syndromes exist.
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Caracterizacion clinica y electroencefalografica de pacientes con epilepsia generalizada genética, evaluados en el Centro

Especializado CEC- LAB IPS Universitaria de Antioquia 2010 - 2012: estudio descriptivo retrospectivo

OBJECTIVE: Epidemiological data regarding genetic generalized epilepsies in Colombia are scarce. In the present
study the Generalized Genetic Epilepsy (GGE) syndromes were analyzed based on the demographic, clinical
and electroencephalographic to determine local endophenotype and to establish a benchmark that forms the
basis of genetic research.

MATERIALS AND METHODS: This retrospective study was carried out in the CEC-LAB Specialized Center Uni-
versity Clinic IPS Leo XIII, patient records between 2010 and 2012. It describes those patient diagnosed with
EGG and their electroencephalographic, demographic and clinical features by the syndromic classification.
For statistical analysis frequencies, proportions, means, medians and dispersion measures were used.

REsuLTs: 5,357 patients were collected, of them 53 (1%) presented diagnosis of EGG. The average age was
19 yeats (+/- 15 years). The Vatiable epilepsy phenotype had the highest prevalence (21%), the younger and
older start of seizures were presented in myoclonic absence epilepsy and juvenile myoclonic respectively. Each
syndrome presented the classical type of seizures and a variety of EEG abnormalities.

ConNcLUsION: electroclinical syndromes cannot be applied to the entire population, their evaluation should be
individualized and try to integrate them into the current syndromic classification, being cautious with cases
that deviate from a specific electroencephalographic and clinical description whereupon the clinician must be
prepared to use a neurobiological approach to understand and guide these patients.

KEY WORDS. Features. Age of onset. Seizure type. generalized genetics epilepsy. Electroclinical syn-

drome (MeSH).

INTRODUCCION

Las epilepsias representan la condicién neurolégica mas
comun en el mundo, se estima que afecta a 70 millones de
personas, de las cuales 80% viven en pafses en via de desa-
rrollo (1). En promedio, la epilepsia generalizada genética
(EGG) representa del 15% al 20% de este gran grupo,
aunque con grandes fluctuaciones en su distribucion, esta-
blecidas desde el 6,8% hasta el 28,4% (2, 3). Pese a que cada
sindrome esta constituido por caracteristicas fenotipicas y
electroencefalograficas individualizadas, algunos pueden
no cursar a cabalidad con ellas o no ser estaticas a través
del tiempo, lo que crea un dilema diagnéstico y terapéu-
tico para el clinico. Hasta el momento en Colombia no se
han desarrollado investigaciones encaminadas a describir
el endofenotipo local ni la amplia gama de caracteristicas
eléctricas que pueden llegar a presentar, por lo tanto, no
es posible evaluar si hay discrepancias o semejanzas con lo
descrito en otras publicaciones en el mundo.

A través este trabajo, se pretende obtener la informacién
necesaria para precisar la distribucion de las epilepsias
generalizadas genéticas y realizar la respectiva caracteriza-
cién clinica y electroencefalografica que permita concluir
los endofenotipos que seran la base de futuras investiga-
ciones en el area de la genética.

MATERIALES Y METODOS

En este estudio descriptivo retrospectivo se revisaron
5.357 registros electroencefalograficos e historias clinicas
de la base de datos del Centro especializado CEC-LAB de
la Clinica IPS Universitaria Le6n XIII, entre el afio 2010
y 2012. La muestra estuvo conformada por aquellos que
presentaron diagndstico de epilepsia generalizada genética,
menotes de 25 afios y actividad de punta onda lenta y/o

polipunta onda lenta entre 2.8 Hz y 3.5 Hz en el registro
electroencefalografico; se excluyeron aquellos pacientes con
antecedente de lesion estructural cerebral y/o historia clinica
incompleta. Se verificaron los criterios de inclusion, se eva-
luaron minuciosamente tanto en el aspecto eléctrico como
clinico disponible. Los datos fueron consignados en un
formulario que contenia las variables de estudio, posterior-
mente esta informacién fue digitada en una base de datos
de Excel version 2013, 1a cual export6 al software estadistico
SPSS version 20 para su respectivo analisis. Las variables de
tipo cualitativo fueron presentadas como frecuencias con
sus respectivas proporciones, en contraste con las variables
de tipo cuantitativo fueron presentadas como promedios
o0 medianas, de acuerdo a si su distribucién es simétrica,
acompafiadas por sus respectivas medidas de dispersion
como la desviacion estandar y los rangos intercuartiles. El
protocolo del estudio fue sometido a evaluacién y aprobado
por el Comité de Etica de la Universidad de Antioquia.

RESULTADOS

Durante el petiodo de estudio, 5.357 pacientes fueron
registrados en la institucién donde fue llevada a cabo esta
investigacién, de ellos 53 pacientes (1%) presentaron
diagnostico de Epilepsia Generalizada Genética con una
distribucién heterogénea para cada sindrome (Figura 1),
ocupando el primer lugar la epilepsia con fenotipo vatiable,
representando el 21% de los casos, en posiciones interme-
dias, la epilepsia de ausencia infantil (19%) y mioclénica
juvenil (17%) y por dltimo la epilepsia con ausencias mio-
clénicas con tan solo el 2%.

Del total de los pacientes registrados en el estudio (n=
53), 27 pertenecieron al género masculino (51%) y el 26
(49%) al femenino. Con respecto a la edad al momento de
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Figura 1. Distribucion de los sindromes correspondientes a las epilepsias generalizadas genéticas

la evaluacién, se documenté que el promedio fue 19 afios
(+/- 15 afios). El 25% de los pacientes alcanz6 a cursar
secundaria y el 15% de toda la muestra logré alcanzar el
nivel universitario.

Se identificaron las edades promedio de inicio de crisis
para cada sindrome, siendo la menor para la epilepsia de
ausencia mioclénica a los 3 afios y la mayor para la epilepsia
mioclénica juvenil a los 19 afios (Tabla 1).

Al evaluar de manera aislada cada sindrome, se docu-
ment6 que su debut puede ocurrir de manera temprana,

como sucede con la epilepsia de ausencia infantil, detectada
desde los 2 afios de edad, ausencia juvenil desde los 5 afios y
mioclénica juvenil desde los 9 afios con limite superior en
10, 20 y 19 afios respectivamente (Tabla 1). Con respecto a
la edad promedio de control de crisis quienes mas rapido lo
obtuvieron fueron los pacientes con epilepsia de ausencias
mioclénicas (9 afios) y epilepsia de ausencia infantil (9 aflos),
mientras que los que més tardaron en lograr este resultados
fueron aquellos que presentaron diagnostico de fenotipo

variable (35 afios) (Figura 2).

Tabla 1. Distribucion de la edad de inicio de las crisis segun tipo de epilepsia generalizada genética

Tipos de epilepsia Edad minima Edad maxima Promedio Desviacion estandar
Fenotipo variable 4 17 11 6
Ausencia de la infancia 2 10 6 5
No clasificable 5 33 14 6
Mioclénica juvenil 9 19 14 6
Ausencia juvenil 5 20 10 5
Con crisis tonico- clonico generalizadas aisladas 11 13 12 5
Mioclénica de la infancia 3 8 6 6
Con ausencias mioclonicas 3 3 3 0
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Figura 2. Sindromes epilépticos segiin edad promedio de inicio y de control de crisis

Con respecto a la distribucién de la edad de mayor
frecuencia de crisis epilépticas se encontré que aquellas
que correspondian a un sindrome no clasificable y fenotipo
variable presentaron los rangos mds amplios, iniciando
desde los 4 y 5 afios hasta llegar a una edad maxima de 17
y 33 aflos respectivamente.

En cuanto a los tipos de crisis clinicas, se evidenci6
que aquellos con epilepsia de ausencia infantil (n=10) y de
ausencia juvenil (n=8) desarrollaron dos patrones: ausen-
cia tipica en 100% y 70% de los casos, seguido por crisis
tonico cléonica generalizada en 30% y 63% de los pacientes
respectivamente. La mayor diversidad de crisis clinica se
establecié en la epilepsia de fenotipo variable y la epilepsia
no clasificable. En el grupo de fenotipo variable (n=11)
se evidencid: crisis toénico clonica generalizada y ausencia
tipica en el 64% en ambas categorfas, mioclonicas (27%)
y ausencia atipica en un paciente (13%). Con respecto a la
epilepsia no clasificable (n=9) se evidenciaron los siguientes
tipos de crisis: tonico clonica generalizada (33%), ausencia
tipica (44%), mioclonicas (22%) y aténica en un paciente
(11%). En la epilepsia mioclénica juvenil se observé que
los pacientes han presentado 3 tipos de crisis; tonico clonica
generalizada (44%), ausencias tipicas (33%) y mioclonias
(100%) (Tabla 2).

De los 53 pacientes, solo un grupo conformado por 9
personas presentaron hallazgos electroencefalograficos icta-
les, como se describe a continuacién: epilepsia de ausencia
infantil (n=5) y de ausencia juvenil (n=1) con patrén de
punta onda lenta entre 2.8 Hz a 3.5 Hz; epilepsia de fenotipo
variable (n=1) con patrén de punta ondalenta entre 2.8 Hz
a 4 Hz y finalmente la epilepsia mioclénica de la infancia y

no clasificable se caracterizaron por presentar punta onda
lenta entre 2.8 Hz a 3.5 Hz y polipunta onda lenta.

Aquellos sindromes que presentaron mayor heterogenei-
dad eléctrica interictal fueron la epilepsia con crisis ténico
clénicas aisladas y la no clasificable. La epilepsia mioclonica
juvenil y fenotipo variable presentaron varias similitudes,
como se muestra en la Tabla 3.

En la poblacién estudiada se encontré el 57% (n=30)
de pacientes que reciben monoterapia con antiepilépticos,
siendo la estrategia de tratamiento mds comun en esta
poblacién. Un 21% (n= 11) recibe mas de un farmaco
antiepiléptico como tratamiento de la epilepsia y un 23%
(n=12) no recibe ningun tipo de tratamiento farmacolégico.

Se definié el control de crisis como la ausencia de crisis
clinicas durante 1 ano, desde el inicio de la intervencion fat-
macolégica; cumpliendo esta definiciéon un 61% (n=25) de
los casos y el 39% (n=16) restante no lo logré. En el anélisis
por subgrupos, segun tipo de intervencioén farmacologica,
el 70% (n=21) de los casos en monoterapia anticonvulsiva
alcanzé un control de crisis, mientras que un 30% (n=9)
no lo obtuvo. Para el subgrupo de pacientes en politerapia
se observo un 36% de control de las crisis (n=4) y un 64%
(n=7) sin control de ellas.

Segtn el tipo de sindrome epiléptico, en las ausencias
infantiles se consigui6 el control de crisis en el (n=10), 70%
de los casos, un 20% no recibia tratamiento farmacolégico y
el 10% no lo obtuvo a pesar de la medicacién. En la epilepsia
de fenotipo variable (n=11) el 36% tuvo control de las crisis,
36% no se controlaron y un 27% no recibié tratamiento
farmacolégico. En la epilepsia mioclénica juvenil (n=9), el
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Tabla 2. Distribucion de las crisis clinicas segtin tipo de epilepsia generalizada genética (N=53)

Tipo de Crisis/

Sindrome Ténico clénica Ausencia Tipica Mioclonicas Atoénica Pacientes segin

Generalizada sindrome
EAI 3 10 0 0 10
EAJ 5 6 0 0 8
EFV 7 7 3 0 11
No C 3 4 2 1 9
EMJ 4 3 9 0 9
ECTCGA 2 1 1 0 3
EMI 0 1

1 0 2

EAM 0 1 0 0 1
Total 21 28 16 1 53

EAI: epilepsia de ausencia infantil; EAJ:epilepsia de ausencia juvenil; EFV: epilepsia de fenotipo variable; NoC: no
clasificable ; EM]J: epilepsia mioclénica juvenil; epilepsias con crisis tonico clonicas generalizadas aisladas; epilepsia

mioclénica de la infancia; EAM: Epilepsia con ausencia mioclénica.

44% consigui6 un control de las crisis. Para el caso de la
epilepsia de ausencias juveniles (n==8) se encontr6é 37.5%
de control de las crisis, 37.5% no tuvieron control de las
crisis y el 25% no recibfan tratamiento farmacolégico. La
frecuencia del control de crisis en los restantes grupos de
sindromes epilépticos se describe en la Tabla 4.

Entre los pacientes con epilepsia mioclonica juvenil no
controlados (n=5), 2 pacientes recibian carbamazepina, uno
en monoterapia y otro en politerapia con acido valproico, 2
pacientes recibfan politerapia sinergista con acido valproico
y lamotrigina y 1 paciente estaba tratado en monoterapia con
acido valproico. Para el grupo de Epilepsia generalizada idio-
patica de fenotipo variable no controlado (n=4) se encontrd
que 2 pacientes recibian monoterapia con acido valproico y
2 pacientes politerapia con 4cido valproico y levetiracetam.

Los sindromes epilépticos identificados en los pacientes
estudiados recibieron diferentes estrategias terapéuticas, se
apreci6 que para la epilepsia de ausencia infantil el 70% de
la poblacién estaba en tratamiento con monoterapia, el 20%
no se encontraba en terapia farmacoldgica y el 10% requirié
mas de un firmaco anticonvulsivante. En la epilepsia de
ausencias juveniles el 50% fue tratado con monoterapia, el
25% en politerapiay el 25% restante no tenfa ninguna tera-
pia anticonvulsivante. En el caso de la epilepsia mioclénica
juvenil el 56% fue tratado en monoterapia y el 44% con
politerapia, no se identificaron pacientes sin tratamiento
farmacolégico en este grupo. (Tabla 5)

En los 53 registros evaluados se identific que el 78%
(n=41) de los pacientes recibieron algin tipo de tratamiento
farmacolégico, siendo el 4cido valproico el medicamento
mas usado en un 58% (n=32), seguido por lamotrigina en
18% (n=10) y el levetiracetam 13% (n=7). Se demostro
que el 7% (n=4) de los paciente fueron tratados con cat-
bamazepina. Se identific6 1 paciente en tratamiento con
fenobarbital y otro con topiramato.

Para cada sindrome se emplearon diferentes medica-
mentos. En la epilepsia de ausencia infantil (n=10), el 80%
recibié tratamiento con acido valproico, lamotrigina en
20%, levetiracetam y carbamazepina en el 10% de los casos.

En la epilepsia de ausencias juveniles (n=8), el 50%
utiliz6 acido valproico y el restante amotrigina. En el grupo
de epilepsia mioclonica juvenil (n=9), el 67% estaba en
tratamiento con acido valproico, el 33% con carbamaze-
pina, el 22% con levetiracetam y el 22% con amotrigina.
En la epilepsia de fenotipo variable (n=11), el 64% usaba
acido valproico, el 27% levetiracetam, el 18% clobazam y
un 9% amotrigina. Las epilepsias no clasificables fueron
intervenidas con acido valproico en un 33%, levetiracetam
en 11% y fenobarbital en 11%. Los pacientes identificados
con epilepsia con crisis tonico- clonico generalizadas aisla-
das (n=3) usaron acido valproico, topiramato y amotrigina.

En 31 pacientes de la muestra se pudo obtener infor-

macién acerca de la presencia de trastorno depresivo segun
los criterios del DSM 1V, demostrandose se demostraron
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Tabla 3. Hallazgos interictales en los sindromes de epilepsia generalizada genética

Grafoelemento

Sindrome POL PPOL POL > PPOL> PPOL< OIRDA HPV RFP FFN OLF RRAP
2-5Hz 2-5Hz SHz SHz 2Hz

EAI + +

EAJ + + + +

EFV + + +

NoC + + + + + +

EMJ + + + + +

ECTCGA + + + +

EAM + + + +

EMI

*POL: punta onda lenta; PPOL: polipunta onda lenta; OIRDA: actividad delta occipital ritmica intermitente; HPV: hiperventilacion;
RFP: respuesta fotoparoxistica; FFN: fendémeno de fijacion negativa; OLF: ondas lentas focales; RRAP: ritmos rapidos.

Tabla 4. Respuesta al tratamiento segun el sindrome epiléptico

Sindrome electroclinico Control No control Sin tratamiento  Total de pacientes
Ausencia de la infancia 7 1 2 10
Ausencia juvenil 3 3 2 8
Fenotipo variable 4 4 3 11
No clasificable 2 2 5 9
Mioclonica juvenil 4 5 0 9
Con crisis tonico- clonico generalizadas aisladas 2 1 0 3
Mioclonica de la infancia 2 0 0 2
Con ausencias mioclonicas 1 0 0 1
Total 25 16 12 53
dichos trastornos en un 18% (n=5) de los pacientes, no se DISCUSION

hallaron pacientes con intentos de suicidio. Los tipos de
epilepsia asociados a trastornos depresivos fueron: ausencia
de la infancia (1 paciente), ausencia juvenil (1 paciente), y
mioclénica juvenil (3 pacientes).

En 31 pacientes se pudo obtener la informacién sobre
la presencia de sintomas psicoticos asociados a la epilep-
sia, se evidencié 3.2% (n=1) con sintomas psicoticos, el
caso identificado presentaba una epilepsia de ausencias
juveniles y recibi6 tratamiento farmacolégico con acido
valproico y lamotrigina con los que alcanzé control de
las crisis.

Las epilepsias generalizadas genéticas (EGG) son un
grupo diferente de epilepsias, reconocidas segun la mas
reciente clasificacion como sindromes electroclinicos dada
su homogeneidad clinica y caracteristicas electroencefalo-
graficas siendo integradas por: epilepsia mioclénica de la
infancia, epilepsia con crisis mioclénico astatica, epilepsia
de ausencias mioclénicas, epilepsia de ausencia infantil,
epilepsia de ausencia juvenil, epilepsia mioclénica juvenil y
epilepsia con crisis tonico- clénico generalizadas aisladas.
De otro lado, se ha propuesto un grupo de tres sindromes
de EGG en la adolescencia (epilepsia de ausencia juvenil,
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Tabla S. Distribucion del sindrome epiléptico segiin intervencion farmacolégica (N=53)

Tipo de Tratamiento/ Monoterapia Politerapia Sin tratamiento Total de pacientes
Sindrome (n/%) (n/%) (n/%) por sindrome
Ausencia de la infancia 7/70 1/10 2/20 10
Ausencia juvenil 4/50 2/25 2/25 8
Fenotipo variable 5/45 3/27 3/27 11

No clasificable 3/33 1/11 5/56

Mioclénica juvenil 5/56 4/44 0/0 9

Con crisis tonico- clonico

generalizadas aisladas 3/100 0/0 0/0 3
Mioclénica de la infancia 2/100 0/0 0/0 2

Con ausencias mioclénicas 1/100 0/0 0/0 1

Total por tipo de tratamiento 30/57 11/21 12/23 53

epilepsia mioclénica juvenil y epilepsia con crisis ténico
clonicas generalizadas aisladas) bajo la denominacién de
EGG con fenotipo variable (4).

Hstudios previos han mostrado que las EGG consti-
tuyen aproximadamente el 15-20% de todas las epilepsias.
En la muestra evaluada se encontré una prevalencia de
EGG del 1% (n=53) entre todos los pacientes que fueron
sometidos a la realizacién de un electroencefalograma,
independientemente de si sufrian de epilepsia 0 no, siendo
esta investigacion la primera caracterizacion endofenotipica
de las EGG realizada en nuestro medio. El pico de edad de
comienzo de las EGG tiene una apariencia bimodal, con
un pequefio pico a los 6 aflos y un gran pico a los 14 afos
de edad (Tabla 1), hallazgo cercano a lo encontrado en
estudios previos (5). En términos generales, la distribucién
de la edad de mayor frecuencia de crisis en los sindromes
no clasificables y de fenotipo variable presentaron edades
extremas, probablemente por poseer una fenotipificacién
poco particular. El tipo de crisis tradicionalmente descri-
tas en la EAI, EAJ] y EM] guardaron grandes semejanzas
con lo publicado por otros autores (6). Por el contrario,
aquellos pacientes que pertenecfan a EFV y no clasificable
presentaron mayor variabilidad en su expresién clinica,
probablemente porque se incluyen dentro de los sindromes
propuestos por la ILAE.

Los sindromes epilépticos mas comunmente identi-
ficados fueron la EFV (22%), seguido por EAI (18%),
EM]J (18%) y No clasificable (18%). Exceptuando por la
distribucion de la EAI, los demis resultados distan de las
estimaciones de investigaciones realizadas en el pasado,
donde la EM] alcanza hasta el 40% y los sindromes no
clasificables se encuentran reducidos hasta en un 3% de

los casos (7). Las diferencias observadas pueden obedecer a
caracteristicas bioldgicas de la muestra o metodoldgicas del
estudio. El diagnéstico correcto de sindromes epilépticos
necesita un enfoque estandarizado, en particular si se desa-
rrolla una historia detallada. El uso rutinario de un proforma
estandar minimiza el riesgo de falta de los hallazgos clinicos,
incluyendo los tipos de convulsiones, y en gran parte de los
casos conduce a un diagndstico correcto.

Con respecto a los patrones electroencefalograficos de
la muestra estudiada, se documenté que los pacientes que
cursaron EAI presentaron POL entre 2.8 a 3.5 Hz (n=
5/10) y POL entre 2.5 a 5 Hz (n=5/10) como hallazgo
preponderante ictal e interictal respectivamente, y que las
crisis se desencadenan con maniobras favorecedoras como
la hiperventilaciéon (54%), fueron rasgos tipicos de este
sindrome. Si bien algunas anormalidades interictales iden-
tificadas en una menor frecuencia, como la actividad delta
occipital ritmica intermitente (8%), no son especificas para
EAI los estudios indican que si se encuentran asociadas a
nifios con convulsiones (epilepsia generalizada como mas
frecuente etiologfa) y ocasionalmente con encefalopatias (8).
Los hallazgos interictales de la EAJ son congruentes con
aquellos autores que argumentan que la morfologia de la
POL dela EAl no difiere de la EA]J, siendo en esta tltima
mas rapida (3.5- 4Hz), lo que se constituye en este estudio
como patrones principales POL y PPOL entre 2.5y 5 Hz en
ambos casos (9). La respuesta fotoparoxistica se documentd
en el grupo de EAJ en el 14% de los casos, mientras que en
la EAI fue ausente, resultado que se aproxima a lo desctito
en la literatura (10).

En la EM] (n=11) ademas de identificar la actividad
de tipo POL 2-5 Hz (27%), POL > 5 Hz (9%), y PPOL
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2-5 Hz (37%) como sello electrografico de este sindrome,
también fue posible distinguir un tipo de actividad menos
comun y de caracter focal, las ondas lentas focales (9%),
que de ninguna manera entorpece o desvia el diagnéstico
y que ya ha sido reconocida por otros autores (11). Dos
factores que difieren ampliamente de otras series descritas
son la hiperventilacién (9%) y la respuesta fotoparoxis-
tica(9%), este ultimo descenso podria ser motivado por el
consumo de acido valproico y su capacidad para suprimir
la fotosensibilidad (12).

El perfil eléctrico interictal documentado en la ECTCGA
la POL entre 2 a 5 Hz fue la anormalidad maés frecuente
(38%), seguida de PPOL <2Hz (13%) y respuesta fotopa-
roxistica positiva (13%). Se logré identificar adicionalmente
ritmos rapidos (13%), ondas lentas focales (13%) y respuesta
a maniobras favorecedoras como la hiperventilacion (13%),
como lo relatan otras descripciones .

Es de especial interés la poblacién clasificada dentro
de los grupos EFV y No clasificable, puesto que ademas
de compartir la similitud de no poseer criterios electro-
clinicos definitivos que permitan ser catalogados dentro
de un sindrome especifico, en esta investigacion su perfil
eléctrico interictal es muy semejante (ver Tabla 3); lo anterior
crea un reto para depurar el diagnéstico y el consecuente
pronéstico. Al evaluar especificamente los grafoelementos
correspondiente a la actividad interictal de los pacientes que
pertenecen a la categorfa de EFV se observé que la gran
mayoria son los mismos que se describieron enla EAL EAJ
y ECTCGA, espectro sindromatico al que representa y que
probablemente hace parte de un continuom endofenotipico.
Se requiere desarrollar investigaciones dirigidas a evaluar el
caricter evolutivo de este tipo de pacientes.

ILa mayoria de los pacientes en este estudio se trataron
con monoterapia (57%). La crisis se controlé en 21 pacientes
(65%) independientemente de la estrategia. La monoterapia
alcanz6 un control de crisis en el 70% de los pacientes,
siendo el 4cido valproico el firmaco mas cominmente
usado en monoterapia y en combinacién con iamotrigina,
fenobarbital y levetiracetam. La efectividad del acido val-
proico como monoterapia en las EGG ha sido reportada
previamente (15). Glauser et al. (2006) en el ILAE task force
establece el nivel de evidencia para el uso de la monoterapia
anticonvulsivante (16).

En esta investigacion se encontrd una prescripcion no
recomendada para las EGG en 7% (n=4) debido al uso de
carbamazepina, ninguno de estos pacientes alcanzé un con-
trol de crisis y el 75% se encontraba en politerapia (n=3); no
se observaron pacientes en tratamiento con fenitoina, esto
contrasta con estudios previos donde se han identificado
prescripciones no recomendadas para las EGG de hasta el
70% (17). La administracién inadecuada de un farmaco anti-
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epiléptico puede “transformar la epilepsia” hacia fenotipos
de dificil control clinico y aumento de las comorbilidades.
Dentro de las diferentes EGG se identificé que la mayor
propotcion de control de crisis fue para la epilepsia de
ausencias infantiles con un 70% (n=10) en concordancia
con estudios previos que informan la epilepsia de ausencias
infantiles como la EGG con el mejor control de crisis, con
hasta 93.3% de control (7).

La depresion es la comorbilidad psiquidtrica mas comuin
en epilepsia, en donde se observa un rango de prevalencia
en los estudios de un 20 a 55% (18). En la muestra evaluada
se identificé una prevalencia del 18% (n=>5) sin reconocerse
antecedentes de intentos de suicidio, lo anterior en con-
cordancia con estudios previos que indican que incluso en
pacientes con EGG con alta carga de crisis, los puntajes de
las pruebas de tamizacion de depresién son bajos respecto
a otro tipo de epilepsias focales (19). Existe un reconocido
incremento del riesgo de psicosis por esquizofrenia-like
en adultos con epilepsia con prevalencias reportadas de
1 a 7% siendo la epilepsia temporal mesial un importante
factor de riesgo (20); se apreci6 en esta serie 1 caso (3.2%)
con sintomas psicéticos en un paciente con epilepsia de
ausencias juveniles. Sengoku y cols. identificé prevalencias
hasta de 19.4% para las EGG en un centro psiquidtrico de
referencia (21).

Algunas de las limitaciones del presente estudio evi-
dencian que la informacién se obtuvo retrospectivamente,
que no se realizé seguimiento clinico y que se trata de una
muestra relativamente pequefia. Sin embargo, este estudio
resalta la importancia del diagnéstico sindromatico de la
epilepsia como elemento cardinal en la eleccién de la terapia
anticonvulsivante adecuada. Otro elemento importante para
destacar, es la edad de aparicion de la EGG, en la poblacion
estudiada se encontr6 un 7.5% (n=4) de pacientes con inicio
de crisis en la edad adulta (= 18 afos), correspondiendo a
EMJ. Lo anterior va en contra de la suposicién de que las
EGG son raras después de la nifiez y por lo tanto de poco
interés para los neurdlogos de adultos. Como resultado,
las crisis TCG del adulto se pueden asumir errébneamente
como generalizaciones secundarias de una epilepsia focal,
con una consiguiente seleccion inapropiada de la terapia
farmacolégica.

CONCLUSIONES

No hay duda de que la clasificacién sindrémica de las
epilepsias es de gran valor para el clinico, su conocimiento
ayuda al diagnéstico de los casos nuevos y permite una iden-
tificacion rapida para el inicio de un tratamiento correcto,
incluyendo la medicacién y el estilo de vida. Sin embargo,
debe reconocerse, como encontramos en el presente estudio,
que dichos sindromes no pueden ser aplicados a todos los
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pacientes, su valoracién debe ser individualizada y se debe

intentar integrarlo a la clasificacién sindrémica, siendo

cauteloso con los casos que se desvian de una descripcién

especifica desde el punto de vista clinico y electroencefalo-

grafico, ante lo cual se debe estar preparado para utilizar un

enfoque neurobioldgico que permita comprender y orien-

tar estos pacientes. La investigaciéon genética en las EGG

depende de la documentacién del fenotipo de los pacientes

y sus familiares. Se requieren nuevas investigaciones dirigi-

das a observar el curso evolutivo de algunos grupos poco

especificos como la epilepsia de fenotipo variable.
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