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RESUMEN: Objetivo: Analizar la frecuencia de las epilepsias mioclonicas (EM) segun la Clasificacion Internacional de
Epilepsias y Sindromes Epilépticos de 1989 y al grupo de trabajo de la Comision Pediatrica de Terminologia y Clasificacion
(Royaumont-Francia 1997), considerando la posibilidad de incluir o modificar sindromes epilépticos miocldnicos. Pacientes y
métodos: Se revisaron las historias clinicas de 113 pacientes (56 hombres y 57 mujeres) con diagnosticos de EM evaluados en
el periodo comprendido entre enero de 1993 y julio de 1998. Fueron excluidas las EM progresivas, las epilepsias fotosensibles y
encefalopatias epilépticas u otras epilepsias con crisis mioclonicas en su curso evolutivo. Resultados: Se reconocieron los
siguientes sindromes epilépticos: a) Idiopaticos: 1) EM benigna del lactante, 10 casos (8.8%), 2) EM refleja del lactante 2 casos
(1.8%), 3) Epilepsia Ausencia con mioclonias palpebrales, 3 casos (2.6%) y 4) EM juvenil, 29 casos (25.6%); b) Criptogénicos:
1) EM aténicas de curso favorable, 21 casos (18.5%) y de curso desfavorable, 10 casos (8.8%), 2) EM severa del lactante, 25
casos (22.1%), y 3) Epilepsia con ausencia mioclénicas, 2 casos (1.8%); y ¢) Sintomaticas: 1) EM aténica, 2 casos (1.8%), 2)
EM severa del lactante 2 casos (1.8%), 3 Status mioclonico en encefalopatias no evolutivas (SMEnP), 4 casos (3,5%), y 4) otras
clasificadas, 3 casos (2.6%). Conclusién: Las EM mas frecuentes en este estudio corresponden a las formas criptogénicas
(561.3%) e idiopaticas (38.9%). En el grupo de las idiopaticas la de mayor frecuencia fue la EM juvenil, siendo la FM aténica la
mas frecuente en el grupo de las criptogénicas. Consideramos que la epilepsia de ausencias con mioclonias palpebrales
deberia ser incluida en la nueva clasificacion de epilepsias y sindromes epilépticos como una forma de epilepsia o una variante
de EM benigna del lactante. Finalmente si el SMnP es un nuevo sindrome o una evolucién peculiar de ciertas epilepsias
sintomaticas, debe ser motivo de discusion.

ABSTRACT: Objective: To analyze the frequency of myoclonic epilepsies (ME) according to the classification of the International
League Epilepsy (ILAF) and workshop of the Comission on Pediatric Epilepsy (Royaumont-France 1997), considering the
possibility to include or modifi myoclonic epileptic syndromes. Patients and Methods:Clinic histories of 113 patients (56 men and
57 women) with diagnostic of ME evaluated between January 1993 and July 1998 were reviewed. Early epileptic
encephalopathy, progressive and photosensitive epilepsies, as well as other epilepsies presenting with myoclonic seizures
during their evolutive course, were excluded. Results: We recognized the following syndromes: a) Idiophatic: 1) Bening ME of
Infancy, 10 cases (8.8%), 2) Reflex ME of Infancy, 2 cases (1.8%), 3) Eyelid myoclinia with absence (EMA), 3 cases (2.6%), and
4) Juvenile ME, 29 cases (25.6%); b) Cryptogenic: 1) Myoclonic-Astatic Epilepsy (MAE) of favorable course, 21 cases (18.5%)
and unfavorable course, 10 cases (8.8%), 2) Severe ME of infancy, 25 cases (22.1%), and 3) Myoclonic absence epilepsy, 2
cases (1.8%); and c) Symptomatic: 1) MAE, 2 cases (1.8%), 2) Severe ME of Infancy, 2 cases (1.8%), 3) Myoclonic Status in
non-progressive encephalopathies (MSnPE), 4 cases (3.5%), and 4) others, 3 cases (2.6%). Conclusion: Cryptogenic (51.3%)
and idiopathic (38.9%) seizures were the most common types of ME in our study. In the idiopathic group, the most frequent
syndrome was juvenile ME, while in the cryptogenic group, was the Myoclonic-Astatic epilepsy. We consider that EMA should be
included in the new classification of epilepsies as an idiopathic syndrome. We also suggest that Reflex ME of Infancy should be
discussed as a new syndrome of ME or as a variant of benign ME of Infancy. Finally, whether MsnPE is a new syndrome or a
peculiar evolution of symptomatic epilepsies needs further discussion.

De acuerdo con la ultima clasificacion de tipos de epilepsia y sindromes epilépticos de la Liga Internacional Contra la Epilepsia
(LICE) de 1989, se diferencia las epilepsias mioclonicas (EM) es incluida como criptogénica aun cuando en la clasificacién
internacional esta considerada entre los sindromes con crisis parciales y generalizadas, no especificando si son idiopaticas,
criptogénicas o sintomaticas. Recientemente la Comision Pediatrica de Terminologia y Clasificacion reunida en Royaumont
(Francia), divide a la EM atoénica (EMA) en dos grupos de acuerdo a su evolucion: Una de curso favorable y otra de curso
desfavorable. El objetivo del presente estudio es analizar la frecuencia de las EM de acuerdo a la Clasificacion Internacional de
Epilepsia y Sindrome Epiléptico (1989), y a los cambios sugeridos sobre la EMA por el grupo de trabajo de la Comisién
Pediatrica de Terminologia y Clasificacion (Royaumont-Francia), considerando ademas la posibilidad de modificar e influir
formas nuevas de EM.

PACIENTES Y METODOS

Se revisaron las Historias Clinicas de 113 pacientes con diagndstico de EM evaluados en el servicio de Neurologia del Hospital
de Pediatria Prof. Dr. Juan P. Garrahan, de la ciudad de Buenos Aires en el periodo comprendido entre Enero de 1993 y Julio
de 1998. Fueron excluidas las EM progresivas, las epilepsias fotosensibles, las encefalopatias epilépticas y otras epilepsias con
crisis mioclénicas en su curso evolutivo. Las crisis convulsivas y los sindromes epilépticos fueron clasificados siguiendo el
criterio de la Clasificacién Internacional de tipos de Epilepsias y Sindromes Epilépticos (1989) en formas idiopaticas,
criptogénicas y sintomaticas.

RESULTADOS
Del total de 113 pacientes, 57 fueron hombres y 56 mujeres. Cuarenta y cuatro casos (38.9%) correspondieron a EM

idiopaticas, 58 (51.3%) a EM criptogénicas y 11 (9.7%) a EM sintomaticas. De las EM criptogénicas, la mas frecuente fue la
EMA con 31 casos (27.4%), 21 de curso favorable y 10 de curso desfavorable. De las EM idiopaticas la mas frecuente fue la EM
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Juvenil con 29 casos (25.6%) (Tabla 2).

ITabIa 1. Clasificacion de las epilepsias miocldnicas segun la Liga Internacional Contra la Epilepsia.
[IDIOPATICAS

e Epilepsia miocldnica benigna del lactante
e Epilepsia miocldnica juvenil
e Crisis mioclonicas en otros sindromes epilépticos idiopaticos

CRIPTOGENICAS

Epilepsia mioclénica criptogénica

Epilepsia mioclénica-atonica

Epilepsia mioclénica severa del lactante

Epilepsia con ausencias mioclonicas

Epilepsia-ausencia con mioclonias palperables

Crisis mioclénicas en otros sindromes epilépticos criptogénicos

[Tabla 2. Tipos de epilepsias mioclénicas en 113 pacientes incluidos en el presente estudio.
[IDIOPATICAS (44 CASOS)

e Epilepsia Miocldnica Benigna del lactante 10 casos (8.8%)

e Epilepsia Mioclénica Refleja del lactante 2 casos (1.8%)

® Epilepsia Ausencia con Mioclonias palperables 3 casos (2.6%)
e Epilepsia Mioclénica Juvenil 29 casos (25.6%)

CRIPTOGENICAS (58 CASOS)
e Epilepsia Mioclénica Aténicas
de curso favorable 21 casos (18.5%)
e Epilepsia Mioclénica Aténicas
de curso desfavorable 10 casos ( 8.8%)
e Epilepsia Mioclonica Severa del Lactante 25 casos (22.1%)
e Epilepsia con Ausencias Mioclonicas 2 casos ( 1.8%)
SINTOMATICAS (11 CASOS)
Epilepsia Miocloénic Aténica 2 casos ( 1.8%)
Epilepsia Mioclénica Severa del lactante (1.8%)

Status mioclénico en encefalopatias no evolutivas 4 casos (3.5%)

[ )
[ )
[ )
e Ofras no clasificadas 3 casos (2.6%)

DISCUSION

Diez casos presentaron un cuadro electroclinico compatible con EM benigna del lactante (EMBL), que comienza entre los 6
meses y los 2 afios de vida y que se caracteriza por crisis de caida cefalica que pueden extenderse a los miembros superiores y
rara vez provocan caidas al suelo, con examen neurolégico y maduracién psicomotriz normal. El EEG de vigilia es usualmente
normal; en cambio, en las primeras etapas del suefio el EEG puede mostrar paroxismos de punta-onda (PO) o polipunta-onda
PPO generalizada. En el 20 % de los casos se encuentran antecedentes familiares de epilepsia y el 10% de los enfermos tienen
antecedentes personales de convulsiones febriles, las que suelen ser de corta duracion e infrecuentes. A pesar de la buena
respuesta a la medicacion antiepiléptica y de la evolucion benigna del cuadro, se han reportado trastornos de aprendizaje hasta
en el 4%de los casos.

Dos de nuestros pacientes presentaron un cuadro electroclinico similar a la EMBL pero las mioclonias fueron desencadenadas
por estimulos tactiles o sonoros. Uno de ellos también presentdé miclonias espontaneas durante el suefio, las que comenzaron
después de las crisis reflejas. El EEG ictal en vigilia y suefio mostré descargas generalizadas de PO y PPO. El EEG interictal en
vigilia fue normal y durante el suefio se observaron ocasionales descargas de PO y PPO. La fotoestimulacion fue negativa en
ambos casos. Los dos pacientes tuvieron antecedentes familiares de epilepsia. Ricci y col, presentaron 6 pacientes con
caracteristicas similares y propusieron denominar a este sindrome EM refleja del lactante (EMRL). Guerrini y col, opinan que
aquellos pacientes que asocian crisis mioclonicas reflejas y espontaneas serian formas de una EMBL. Por otra parte, Vigevano
y col., reconocen a la EMRL como una forma de epilepsia diferente de la EMBL.

En nuestra serie, 3 pacientes tuvieron diagnéstico de epilepsia-ausencia con mioclonias palpebrales (EAMP), caracterizada por
crisis de ausencia tipicas de corta duracién con compromiso leve de la conciencia, desviacién hacia arriba de los ojos y
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marcadas mioclonias palpebrales, de comienzo entre los 2 y 5 afios de vida. EI EEG mostr6 paroxismos generalizados de PO y
PPO rapida (3-5 Hz) desencadenados por el cierre palpebral, altamente fotosensible y en algunos pacientes, han sido
reportadas crisis autoinducidas. El evento clinico mas importante en este tipo de epilepsias son las mioclonias palpebrales, por
lo que algunos autores la consideran mas una EM que una epilepsia-ausencia. La EAMP suele ser resistente a la monoterapia y
responde de mejor forma a la combinacién de valproato con etosuccimida.

Por sus caracteristicas clinicas y de EEG, la EAMP ha sido considerada como una epilepsia idiopatica generalizada aun no
reconocida por la LICE. Consideramos que ésta entidad deberia ser incluida en la nueva clasificacion.

En 29 de nuestros pacientes el cuadro correspondio a la EM juvenil, de inicio en la pubertad, caracterizada por sacudidas
irregulares de miembros superiores, bilaterales, Unicas y repetitivas, sin compromiso de la conciencia y en algunos casos con
caidas al suelo. Estas crisis se asocian con crisis ténico-clénicas generalizadas y ausencias. Los episodios ocurren por lo
general al despertar y son desencadenados por la deprivacion de suefio. El EEG interictal muestra PO y PPO generalizadas,
irregulares y rapidas. Es frecuente la fotosensibilidad y la respuesta a la medicacién es buena, especialmente al valproato.

En 31 enfermos el cuadro correspondi6 a una EMA, de los cuales tuvieron un curso favorable el 67.7% y desfavorable 32.2%.
La EMA de curso favorable por lo general empieza entre los 2 y 4 afios de vida, con mioclonias masivas y pueden asociar otros
tipos de crisis tales como ténico-clénico generalizadas, ausencias (en las dos terceras partes de los casos) y rara vez crisis
ténicas. El EEG muestra paroxismos generalizados breves de PPO lenta irregular. La EMA de curso desfavorable se asemeja
mucho al sindrome de Lennox-Gastaut criptogénico, con una edad de inicio entre los 2 y 5 afios de vida y varios tipos de crisis,
incluyendo mioclonias masivas, crisis ténico-clonicas generalizadas, caidas cefalicas y crisis tonicas. El status mioclénico es
comun y en algunos pacientes se han realizado crisis tonicas vibratorias. EI EEG muestra paroxismos de PO lenta irregular y el
deterioro neuroldgico es frecuente. Algunos autores refieren a la EMA de curso desfavorable como una variante mioclénica del
sindrome de Lennox-Gastaut. Por el contrario, el sindrome de Lennox-Gastaut criptogénico empieza por lo general después de
los 5 afos de vida, y en la mayoria de los casos son frecuentes las crisis tonicas y ausencias atipicas, el 50% de los pacientes
tienen crisis parciales y las crisis mioclonicas son raras. Sin embargo, la EMA de curso desfavorable resulta dificil distinguirla en
su estadio inicial de la EMA de curso favorable.

Un porcentaje minimo de nuestra serie (1.8%) presentd una epilepsia con ausencias miclénicas que consiste en crisis de
ausencias acompafadas por sacudidas ritmicas, bilaterales y clénicas de los miembros superiores, especialmente de los
hombros, que rara vez comprometen a los miembros inferiores. El EEG muestra paxosismos generalizados de PO a 3 Hz
similar a los visto en la epilepsia-ausencia de la nifiez. Empieza alrededor de los 7 afios de edad y se asocia con otros tipos de
crisis en las dos terceras partes de los casos. El 20% de los casos presenta historia familiar de epilepsia. Esta forma suele ser
resistente a la monoterapia y la combinacion en altas dosis de valproato mas etosuccimida o lamotrigina han dado los mejores
resultados. Se han reportado una probable evolucién a un sindrome de Lennox-Gastaut en algunos casos.

En 25 de nuestros caso el cuadro clinico correspondio a la EM severa del lactante (EMSL), caracterizada por convulsiones
febriles y afebriles, generalizadas y clénicas, unilaterales, que ocurren en el primer afio de vida en uu nifio hasta ese momento
normal, y que luego se asocian con mioclonias, ausencias atipicas y crisis parciales. El retardo del desarrollo y el compromiso
congnitivo empiezan a notarse en el segundo afio de vida. El 30% de los casos presenta historia familiar de epilepsia.

El EEG interictal al principio es normal, la fotosensibilidad es positiva antes de los 2 afios de edad en el 20% de los pacientes, y
las descargas de PO y PPO en el EGG interictal aparecen a partir de los 2 afios de edad.

Esta variante epiléptica suele ser refractaria a la medicacion, los pacientes posteriormente muestran una marcha ataxica,
deterioro neurolégico y signos piramidales aparecen en el 20% de los casos. Los estudios de neuroimagenes son normales.

En nuestra serie 4 pacientes (3.5%) portadores de una encefalopatia cronica no evolutiva desarrollaron un cuadro de status
miclénico con deterioro neurolégico, con presencia en el EEG de una actividad de ondas lentas con espigas intercaladas a
predominio posterior. El estudio poligrafico realizado en un caso registré concomitantemente a las mioclonias sincrénicas y
asincronicas, actividad de ondas lentas con espigas intercaladas a predominio en regiones posteriores. Dalla Bernardina y col,
descubrieron los primeros casos en pacientes con paralisis cerebral hipotonica con cuadro distonico-diskinético y en 8 de sus 22
casos, el estudio genético demostré que tenian Sindrome de Angelman. Pensamos que este cuadro tendria que ser
mayormente discutido para ser aceptado en la clasificacion internacional como un tipo de epilepsia particular en pacientes
portadores de encefalopatias no progresivas, o tal vez sea una evolucién peculiar de una epilepsia sintomatica.

Otros dos sindromes epilépticos mioclénicos que pueden empezar en edad pediatrica son la epilepsia-ausencia con miclonias
periorales (EAMPO) y la epilepsia-ausencia con sacudida mioclénica unica (EAMU). La EAMPO empieza entre los 2 y 13 afios
de edad y se caracteriza por ausencias tipicas de corta duracién y mioclonias periorales ritmicas. El status de ausencia es
comun. En todos los casos aparecen crisis ténico-clonicas generalizadas, concomitantemente o muchos afios después del inicio
del cuadro; estas suelen ser infrecuentes y precedidas de un estado de ausencia. El EEG muestra descarga de PPO
irregulares, de elevada amplitud, a 3 o0 4 Hz, sin fotosensibilidad. El examen neuroldgico, nivel intelectual y estudios de
neuroimagenes son normales en todos los casos. La EAMPO es resistente a la medicacion y las crisis pueden persistir hasta la
edad adulta. La EAMU es un sindrome raro, descrito por Panayiotopoulos, caracterizado por ausencias tipicas seguidas de una
violenta y Unica sacudida de la cabeza, cuerpo o extremidades, de mal pronéstico. Empieza en la nifiez y puede persistir hasta
la edad adulta acompafiada de crisis tonico-clénicas generalizadas resistentes al tratamiento. En nuestra casuistica nosotros no
tuvimos pacientes con EAMPO o EAMU.

Los resultados del presente trabajo nos permiten concluir que las EM mas frecuentes son las formas criptogénicas (51.3%) e
idiopaticas (38.9%). De las idiopaticas la mas frecuente es la EM juvenil y de las criptogénicas, la EMA. Consideramos que la
EAMP debe ser incluida en la nueva clasificacion de epilepsia y sindromes epilépticos como una forma idiopatica generalizada.
Proponemos que la EMRL sea discutida por sus caracteristicas clinicas si se trata de una nueva forma de epilepsia idiopatica en
la infancia o tal vez una variante de la EMBL. Finalmente, deberia ser discutido si el status mioclénico en encefalopatias no
progresivas es una nueva forma de EM o si se trata de una evolucién peculiar de una epilepsia sintomatica. Creemos necesario
en todo paciente que presente este cuadro y tenga un fenotipo peculiar, realizar un estudio genético que permita identificar si se
trata de un Sindrome de Angelman.
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