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INTRODUCCION:
En  1€67 Herrpin describkid en su hijo un tipo Jde  spilepsia,
hasta entonces descorccida: maladie

adalecents cov micclomias miz frecusentes

Larde 32 agrs CCTCG. Aungue Rabot an 15

parecide, fud realmente Janz v Christizn en 1957 quisrses delimi-

= zirdrome epilédptico. Lo dercminsros Impulsive  Pehib

taron 2=

Mals =im  embargo =1 nombrse nds 21 o= Epilspzizx Mio-
clénica Juvernil Benigna. (1)

Se concidera que este sindrome sepiléptico 25 bastanmts frecusen-
te, aungue kasta =1 momento actusl poco disgnosticado. Representa

del 4 =l 74 de todas las spilepsias. S= apcusmtra clasificada

dentrao de las eFilepsias con crisis de tipo generalizado, idiopi-

—oh la edad.
Ez  importartse mencionar  enoeste punte que de la adecuada
clacificacidn de las crisis spilédpticas. dependerid sl tratami=snto

selaccionado, dz  ftal  mansra que la mavoris d las fracazos

i

terapduticos dependsn de una clazificacidn inadecuadsa.

Hasta 1981 laz cri=iz epilépticas ze clazificaban =zegin =1
=it probable de origen vy la naturalsza de la crisziz. Sin enbar-
E=l=] debido & qus lax crisic epilética sole ®=2 wun =intoma  de  um
cuEdroe clinico més complejo, surgs  la inguistud  de estableser
los dencminacos sindromss epilépticos, culminando = 1985 con la

Clasificacidérn Internzaciomal de las Crisiz y Simdromes  spiléphbi-

wos, perfecciomads en 1939, Lo

ir mas alld de las carzxcheritsicaz =lechroclinicas de las crisis
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mpilépticas. pPara tomar 2n cuents la historis £




cuencia & intensidad de las crisis,  loz factores precieitantes,

#si come la historia natural de la enfermadad. La cornjurizide de
todas laz dahos clinicoz solo pueds redundar &m un mayor Corcci-
misnto de la Epilerszis.

Loz sindromes depsrdiends del  tipo

de crizis., aho g imdeterminadas. Denbro

de 1z amplitud Jde las

prim=roz  arupoz =2 realiza 1a

subclasgificacidn x primaria o idiopdtica v
Epilepsia secundaria o sirtondtica. (2)

En =1 casc de

Primaria, lazs crisiz an si
=onstituysn  la  enfermedads no 22 pusde idemtificar patologia
subyacentz. Ezte tipo frecusptesents tisne historia familiar
zimilar, ausencia de alteracicres neurclédgicas adicicnales. con

funciones carebrales

a les anticorvulsiv
momFonetnts gendtica.

For el comtraric =sn la epilépsia zecurdariz, lxs crisis  solo

me de une alteracidn neuwrceldgica subyacente. Las

orisis por lo tanto pueden zer idénticaz e ambos tipos de  epi-

lep=sia. Sin  =mnbargo istern datos clinicos adicionalas, [t}

afeccidn de otras funciormes del zistema rnervioso, la rezpussta
Farmacoldgica =3 meros favorable, vy =21 proodstico en asmeral
merncs busno. (3)

A partir d= la década pazadsa, la mayaoria de los sindromes
=pilépticas Frimarios recibisron mucha atencidn, sobre todo en
la posibilidad de encontrar la alteracidrn gsndtica subyvacants, La

EMIB es de los sindromss mas caracterizados. oulminando =n 1989

-

corn la posibilidad de mapear 21 gene responzable = nivel  del




la=s mioclo-

Suardy 52

poco difundido. Hasta en oun

ausencia.  las cuales pusds
la instalacidn del cusdre tipico.

El cusdro clinico se caracherizs

& mujerses que & honbres,

paciear aque zorn fotozensibles. la diferanzia

antericor Ra  determinadoe la posibilidad de qus

mioclonias vy fotosenzibilidad formen  parts
zpilético diztinto de la EMJIR. (S)

Las mioccloniaz afectan a los masculos del cusllo, bonbrozs vy
axtremidadesz supsrioras, rara ves simétri-

zas, sincrdnicas. ocuands  afectan

FrUuedsn producir cadidas, tipicansnte 3 despartar.

Inhz o do= afos m&ks tarde == agreqan CCTCE cualez = Ia
mayoria de los casoz zon &1 motive de consulta Médica. No zon muay

frecuasntes
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quz las  micclonias predomninan al
despertar.

Son factores desencadenantess, 21 desvelo, &1 sstres, la ingesta
de bebidas alcokhdlicas v la menstruacidn. Algurozs pacisntes  re-

fiegren sansiblidad = la fohosstinulacidn en discobegue

[0}

s &l  ver
televisidn o al jugar ajedrez. (6,7)

Una de las caracteristicas mas importantes 2s que  la

racidn neuwroldgica es normal, sin evidencias de lesicnez  danos-



trables ern eztudics de neurcinagsn. Exizte wm arupo  parecido de

& las epilepsiaz miccldnicas  progresi-

Vas, las  cwales  adsmas manifisstsn  daboz  cereb

afeccidn  de laz funcian 2hrales superiorss, por lo qus  as

importants afectuar un adecuado diagnéstico Jdiferencial ya aus

&l marezio v prondstics sor distinbos. (8)

Una vé&z que s& ha Susdro =l
diagnéztico ze corrochors com 1x toma d= EEG. [={='y)
desvala durarhee la rice, v tos
anticonvul =ivarntes. i arin paroxizmos de polipuntas de 4

& & Hz. o bien punta 20 purntas, mas delimitadazs an
regiones fromtocentrales, o2 maners bilateral v zimétricsa. El
ritmo de basze == normal. Estos datoz se obtispen e paciasntes sim
tratamiento va que &l EEG pusde ser normal, =i no se efectua con
desvelo, o cuando se ssta adniniztrands anticornvulsivantes. Hasta
=1l 30X es  fotozensible, la mayoria de loz pacisntes como yva 1o
hemos mencionado son mujeres. (F)

El diagndstico diferencial sa debe de efectuar ocon lag ausern-

cias de la inmfancia, las zusencias juveniles, la epilepsia com

O

al despsrtar v com laz epilepzias mioccldnicas progrezivas.
El tratamiertoc de slaccidn 2z =1 Ac. Valproico, &l cantrol
total de laz corizis =& logra en un S6X de los casas, =in enbarao

s caracteristico que o importando el pericodo durante el cual no

se havan presentadoe las crizis. hasta en =1 90X residivan. (10)

El prorndgsztico ez axelentse con el uso de Az, Valproico,
debidndoss da tomnar = cushta los =fectos indeszsables por =21 uso
cranicae del madicamnento. (14)

Se cor=sidera gque la EMJIBR ==, al igual que en otros paiszes,



& México, sin embarac son los estudios

efectuados 2 nusstro pais. (11)
Fecientemsmnte 2 ha demostrado que £ste zinmdrome  =piléptica

tiere como zushbrabto una alteracidn en loz genss

braze corto de =l croamoscaa & Iz igual maners == conzidsra que

2l mado de bramsmisidn pusdz z2r aubtosdmicn recezivo. v quez

wxizste wm grads avprazividad variabls yva =use  en eztudics
mlectroencefalograficos de familisrez de pacientes con EMJIE se

ha determirnada que  aun cuando o

—onvulsivas, anormal idade

El abjetiva del

risticas

3
monh  EMJIE  y =stablecer 1 gradoe de afeccidn familiar, =N

FRrsonas para con manifestaciones slesctrosmcefalo-

ntes de

=4

tante reducido.

mas contribuir & la difusidn de este sindrome epildépti-

o
<
o
o
o
ar
El
.
o
]

mejor dizandstic




MATERIAL Y METO

Se estudiarorm a todos
= afos que  acudiseron
Neurclogiz d=l  Ho
diciembre de 1990,

Se  dncluys mEaror m

pacisntes qus pres

i

mas ausencias y CCTCG, oom e

Umidad da

Jumia &

ioclordas anicas o

Fploracider neuraldgica normal. y cuyo

EEG tomado con desvelo minimos d= 4 hrz.,  demostrd paroxizmos

gersralizados de polipuntaz o punbs-onda
astudics de meurcinagen normnalss.

Se  excluyerorn del estudic a laos pacisnbes
miccloniazs o bisn gue estazs =& presantaron un

usfo o durante las ausenciaz, aunguse =1 EEG

"

(=18 FPaciermtes con ausenciazs tipicas an raci

]

dia como dnica manifestacidn Clindca. Los traz
araficos fueron interpretzdos por custro de lo
=studic, d2 mansra ssFarada v ocon conclusion o

Se efectud kmiztoriz. clinica neurclédlica

directos  de loz afectados, r tomz de EEG b

va mencianadas.

Los resultados  fuerorn colectados en F
exprofescs v almacsnadas vy analizadas en la
Lotus-1 2 3. Se obtuvieron las medidas d= ten
dispersidn de  las variables ruméricas. y la

variables nominales.

El estudic cont cory la aprobacidn del

Investigacidn Clinica del HGM.

que mm buvieron
icamente durarte el
fusrs carachteristi-
mos de 20 = 100 &l
oz electroasncefslo-
= participantes del
o jurb .

x 1oz familiare

n

ajm las conrmdicicns

uw

armas digefanadas
Hoja Electrdmica

daticia cantral v de

encia de  las




RESULTADOS:

Sa ez

tudiaran = = = 11 fusron mujersz vy

La= LT (g 1=
LI v 4.3 sFos. Loz luzares  de oriaen fueron el
Diztrito Federal =2mn 12 paciant 2 del Eztado vy 1 de=

Tlaxcala, Michoaczén vy =1 Estado de M

Hubo

familiares de epilerpzia en & pacientes
(35,2 %), diztribuidez e 3 familiaz. En 2 familiaz =1 patrdn de

transmisiin fud aubtosdmico -

zivi.  El total de los  familiares

directos fud de 113, de los cuales =1 93.3 X son zaos, =1 5.2 X

tuvo EMIB v el 0.% 4 COTCG.

ZUADRO CLINICO:

E1 100X de los pacientes tuvo micclondias, =1 28.3 X CCTCG.
v &l 47 ¥ ausencias. =2n un Faciente lasz nioclonias fusron la
vnica  manifestacidn clinica. La  combirnacide de loz  tipos  ds

=rigiz = prezsita en la  fia. 4.

lag mioclonizas 15.2 afo=. vy laz CCTCGE 14

B2L.23 X otuvo mioclondix
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La frecusncia de laxz mizmas fud de S5 = & crizis por afio en

promedic.  El  primer sinmtoma e prezentd a los 13+ 2.5 =afos,

=0lo  aen el cazo de un pacier
momerte de el inigico de l1x sintomatoclogia, en el resto =l
=2 retardo 5 afos en promedio.

La exploracidn neurcldaica  fud normal em los 17 pacientes.
—on radiografiaz zimples de cranec normales: e 6 casos se =fec-

tud TC de cramec. &n un solo caso 2 detectaron  calcificaciores




precipitantes fusron el desvelo en =1 52, &

estres en el S2.9 %, 1la inpesta de bebidas alcocohdlicas en =l

ELECTROENCEFALOGRAF IA:

El EEG dem

tricos de polipuntsa

loes 3 rastantes (17.8%) punta v ornda.  La frecusmcisas varid entre
Q5 26 Hz,: la duracidn de los paroxismos fud de 1.5 & 8  =seg,
con mediz de 3 =. El ritme de bass sn todos los casos fud normal.
En los cazos en los quse =l EEG no demoshrd  alterscionss ., s2

afectud

eztudio con deprivacidn de susfo, 2l cual Fus
an promedic de 3 Hrs. La fohboesstimulacidrn fud positiva en 6 (35X)

de los pacientes.

F & 12 familiarss directoz asintomaticos, de los

muales sola 1 (S.5%) presantd un paroxizmno de polipunt arpdas

lentas durants la bipsrventilacidn, Ia fotosstimulacidn resultd

negativa.

TRATAMIENTO:

Todoé loz pacientes habian recibido tratamiento farmacoldaico
antes de ingresar al estudio, 10 recibisron carbamazepina. 12
difenilhidantoing, 4 ferobarbital vy € Acide valpreoico. Con 1=

carbamazepina  3I0X  refirid mejoris en =1 control de las  crisi=s

50% sin modificaciones, 20X debterioro. Con la administracidn de

DFH solo =l 2.3% refirid mejordia.  41.6% sin modificaciones, vy

[
(=]
=

empecrd. El fercbarbital mejord al 2T%. sin modificacionss el



S0% v detarioro et 2] 25%.. La admimistracide

majord 21 23.3%, 1 paciente no mejord,

10

zido  administrada s dosis d m3Is/ kg FEsSc.

i

Al ingresar al protocols de sstudio. =2 cambid =1 tratamisnto

T

& adcido  valproico, =& ajustd la dosiz an et inzufi-

promedic fud de 1000 mas, (17 mas/ka pesc). @

"

tez z= obbuvieron nivelss ssricos, fueron de 74
-
ugs/ml en promedic.
La respussta &l a&c. valproico fud Iz siguiente: E1 9401 %
majord, 1 pacients o tolerd incrementos mayorss x 40 mgs/kg

pese debido & reacciongs adverss. La respussta fud ssslents an &

(47 %), con control total de laz miocloniaz y de las CCTCOS o
C

guszncias. Muy buena an 4 TCH y con micclo-
nias o ausshciaz ccacionales. Busne 2n 4 (244) COTCH ocacichales,

sin micclonias mi susenciaz. Regular 1(6%) solo cor dizminucidh

an  la Frecusn de CCTCGE v mioclonid El seguimiznto promadio

fué da 7.6 mezes.

Las rezccicnes =advarzas  por la admninistracide del  Adcido
valproico fusron, Qanancis ponderal 35.02X,  irritacidn adstrica
29.4%, caida del cabello 17.6%; rno se detectaron dates clinicos

mi de laboratorioc de insuficiencia hspatica.




DISTUSYON:

Se ha determinade que la EMJIR comprerds del 4 al 7% de  todas
las epilepsiaz, =1 rmuestro Padis no ha sido eztablesida la
Frecusmoia  de  presentacidn. Nusstro estudico comprende a 17

Fraciertes, csptados  durante 7 mece

lo que indica wuma  alta

ndrome epilepti

'S

imidencia de =ste =

Sir znbaras & pasar de zer
fracusnte, la EMIR &5 poco conocidar solo et 1 de 1oz 17 pacien-
tes s= efectud =1 diagrdstico vy tratamiento adecuado. En loz 16
restantes el diagrdticoe fud sguivocado.  aurgue  algunos habian
recibido tratamismta oo Acidoe  valproioo. L& falta d=

Frd it ome

Hy

conocimiento de este s

i

= evidents, va qus d=  loz 1&

(9. 6%) habisrm comszultado & Newrd-

raportads por otroz sutorez. (9)
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vy &l disgndstico ==

La EMIB fus

lazs mujerez, como ke sido
reportade ean estydics pravioes, =in embergo cusridoe s excluyen &
los pacientes del saxo feamenine con fotosenzibilidad,. la frecusn-
cia e= casi idemtica (& hombres y 7 mujsres). Lo anterior esta
atin  an discusidrn, ya gues la mayvoriz de loz sstudicz incluysn a
pacientes con fotozensibkilidad.  z=in embargo Delgado-Ezcustsx v
Col=s, han considerado qus los pacientes con fotosensibilidad son
aensrxlmente mujeres. v Aue gerctipicamertse correspondsn a2 un
grupe distinto d= la EMJIB. (T)

La presantacidn familisr ez otra de las  caracteristicas  de
egste  sindrome, =1 35.2X de pacientes tuvieron  familiares  cor

alagtm tipo de crisis spildptica, =1 5.7 pacientez  tuve

familiares directos oo EMJIER.  Debido = socioculturales

unicamentse fud pésible efectuar sstudic zlactrosncefalogriafico a



familiares directoz azintomdticos, de= los ales

=olo 2@l 5.5% prezemtd un pakrdn similzer =21 de la EMJIBR, similar al
&%  reportandc por estudicos mids amplics.  S=  detectaron 3 Fami-

iz con mas de wn familiar afectado. 2 de las cualss teniaen 3

w

hermancs con EMIE.  =in afeccidn de los padres, o pabrdn de

transmicidn adtozdnico Fe : este tipo de Lranzmisidn ha =ido

reportadoa en Faiseszs en donde la conzanguineidad ez muy fFracusn-

Come era  de espsrarss ho existe unma distribucidn  asoarifica
definida. la &lts  frecushnoia de pacientes originarics o2l DF

traduce la zopa de inflos

i de mdasstro Hozpital.

El cuadro clinico =z similsr &l detsrminadoe =n estudios
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Fprevies. bLa presentacidn de loz tres tipos de crisi
=25 =similar a laz reportadas previamsnte, =in embarao exizts una
mayor frecuencia de las ausencias. las cualez s detsctaron

zn el 47% de los pacisntes. Laz aussnciazs o o muy  fracusntbes

[

durante el dia (2 grdstica  difersn-

cial com las aussencias i i cuales se  pressnban

aerneralmerte  an p (1 Sin ambarge  sstos datos
carecisror de  comprobacidn obistiva come e ha  sfectuado en

aztudics oo video-EEG. (120

=}
Laz mioclonias vy las CCTCE =2 presentaron btipicaments  al

-



Loz factorez precipitantes inciden con  los

reportados, va que =n mas de la mitad de loz pacientes =21 desvelo

Sirm embarao

criziz en
repoartade en estudicz similares. {(7)

La cluzificacidn de este sindrome epiléptico como coms prims-

ric vy  gsnsralizado, Ia  explors St Fpzaroldgica
rnormal =0 el 100 % de los pacientes, laz estudios de meurcimzgen
&l igual son rormales, la calsificacion cizticercosz en la TO de

uno  de  los pacientes se concidera colcidental debido & la alta

pravalencia padecimisnto an massheo
Loz hallazaos electroercefalogriaficos fusron paroxismos getiera-
lizados de= polipuntas-ondas lentaz en bodos los pacisntes es-

tudiados, =in embargo s=n =l 17.£ % ze detectaron en uma o mas

ooRCiones. parodizmos de punha onds. La zhcia  fud similar

Al
o
3

a la va repartada. [=! a & Hz, con framco predominic d= las

Frecusncias de 4 Hz, La fobtoestinglacidn fud positiva sn &

n
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o
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paciaentes (359%) . de lo= cuznlez el &6.6 X fusron muj
Fu2 va hamos comentado previanstbs. (9)
A travexz del interrogatoric ss determind los médicamertoz Aue

habiam recikido =m =] transcurso de sy padecimisnto. El1 mas

frecuerte siguse siends la =
rootaria. =e  &dministré 1a

P

carbamazeping . v aun menes el fancbarbital v el dcide valproico,

los pacien-
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lo anterior demuestra gus ca

tes recibderon btratamisnte equivocada. Ezte hechoe reparcute emn




la respuesta al tratamierto farmacoldgico, ya qus axcepto loz qus

(2=

ibieron acide valproico, més del 7042 refieren haber conbtinuado

igual o empecrado, reforzandoe =1 concept la importancia de la
adecuada clasificacidn de las crizis vy zindromss epildéapti-

cos. (1,10

Los resultados anterior los obtenidos  durants
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=l protocola, va que sxisti con corbral

total de las

restantes solo
zeguiniento ez  zun corto. =1 control ha =ido muy Aotorio en el
casos de  laz micclonias y de las aussncias. para lasz CCTOR =52
necasitard un =eauiniento mds prolongado. Loz rezultadozs previoz
sor similarez = los  reportados por otros adubores. En dos
pacientes que suspendisron involuntariamente =1 tratamisntoe se
presentaron rusvamsnts las ausencias v micclonias. =n uno mas laz
CCTCGE reaparscisron. (10)

La dosgiz de dcida valpraico =2z bajs =n relacidn a lx necesaria
para =1 control de otrg tipo de crisiz epilépticas. fué 17 mogs/ka
de peso. con piveles séricos en promedic de 74 mog/ml. Las
reacciones adversaz  son las yva  documentadas  para =1 Acido
valproice, y gensralments en relacicn a la dosiz administrada, la
ganancia pondersl e irritacidn gastrica son las mias  frecusnbes.
No =& detectaron datos de afeccidn hepdtics. (14) . El seguimiento

hazta el momento =s de 7 meses en promadio.



CONCLUSIONES:

T

La EMIB 2= w sindrome sriléptico fraousnbte an nusstro Peis.

El dizardstico d= 1a EMIB 2n nuestiro medio &z raro, oo el
inadecusds  cortrol farmacoldaicn de =sts sindroms

Existe afeccidn  familiar = lao EMJIB,  con expresi
familiaz afectadas de un patrdn autozdmico recesiva.

El grada = alteracidrn =
asintomaticos == muy baja PR TN

Los tipos d= crisis son =imilares a las reportadeos.  scolo las
ausencias fusror mis frecushnibes.

La exploracidh neuraldgica v estudios de neurcimagen &n los
pacisntes con EMIB zon narmale

En todo paciente adolescernte qus consulte por CCTCE se deberd
de interrogar exaustivaments sobre 1la prezemcia de
miczloniaz.

iztico gue  en

El EEh de

La fotozenzibilidad 2= mis
femening, Yy =n cuanbo se e
frecuancia en relacidn al sexo

El tratamisnto con &cido valproico controld al 94,1 X d=
los pacientes con EMIE.

La carbamazering. difenilhidanteina v fencbarbital (2=
controlan o aenpacran las crizis epilépticas de loz pacientes
can EMIR.
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ALTERACIONES ELECTROENCEFALOGRAFICAS

CARACTERISTICA

RITMO DE BASE
DISTRIBUCION
PATRON
PRESENTACION
DURACION
FRECUENCIA
FOTOSENSIBILIDAD

RESULTADO

NORMAL
GENERALIZADA
POLIPUNTA-ONDA
PAROXISTICA
M=29S
3.5a6Hz. M=41
POSITIVA (35.2 %)
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EPILEPSIA MIOCLONICA JUVENIL BENIGNA
RESPUESTA FARMACOLOGICA PREVIA
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