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Resumen 

La clasificación del 2017 de la Liga Internacional contra la Epilepsia ha definido un sistema 

de clasificación de tres niveles con la identificación del síndrome de epilepsia en el tercer 

nivel. Aunque un síndrome no se puede determinar en todos los niños con epilepsia, la 

identificación de un síndrome específico proporciona orientación sobre el manejo y el 

pronóstico. En este documento, describimos los síndromes de epilepsia de inicio en la 

niñez, la mayoría de los cuales tienen tipo (s) obligatorios de crisis epilépticas y 

características electroencefalográficas (EEG) interictales específicas. Basados en la 

Clasificación de las Crisis Epilépticas y las Epilepsias del 2017, se han actualizado algunos 

de los nombres de los síndromes usando términos que describen directamente la 

semiología de las crisis. Los síndromes epilépticos con inicio en la infancia se han dividido 

en tres categorías: (1) epilepsias focales autolimitadas, abarcando cuatro síndromes: 

epilepsia autolimitada con puntas centrotemporales, epilepsia autolimitada con crisis 

autonómicas, epilepsia visual occipital infantil y epilepsia fotosensible del lóbulo occipital; 

(2) epilepsias generalizadas, que comprenden tres síndromes: epilepsia de ausencia 

infantil, epilepsia con ausencias mioclónicas y epilepsia con mioclonía palpebral; y (3) 

encefalopatías del epilépticas y/o del desarrollo, que comprenden cinco síndromes: 

epilepsia con crisis mioclónicas-atónicas, síndrome de Lennox-Gastaut, encefalopatía 

epiléptica y/o del con activación de puntas y ondas durante el sueño, síndrome epiléptico 

de hemiconvulsión-hemiplejía y síndrome epiléptico relacionado con infección febril. 

Definimos cada uno, destacando la(s) crisis obligatoria(s), las características del EEG, las 

variaciones fenotípicas, y los hallazgos claves de las investigaciones. 

 

PALABRAS CLAVE 

epilepsia occipital benigna, epilepsia infantil con puntas centrotemporales, punta y onda 

continúa en el sueño, mioclonía palpebral, síndrome epiléptico relacionado con infección 

febril, síndrome epiléptico de hemiconvulsión-hemiplejía, síndrome de Landau-Kleffner, 

síndrome de Lennox-Gastaut, ausencias mioclónicas, mioclónico atónico, síndrome de 

Panayiotopoulos 

 

 

INTRODUCCIÓN  
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El objetivo de este artículo es describir los síndromes de epilepsia que comienzan en la 

niñez (entre los 2 y los 12 años). Los síndromes adicionales que tienen una edad de inicio 

variable, incluso en la infancia, se describen en el artículo sobre síndromes de epilepsia con 

inicio a una edad variable.1 Los síndromes de inicio en la infancia se pueden dividir en 

términos generales, en tres grupos principales: (1) epilepsias focales autolimitadas 

(SeLFES); (2) síndromes de epilepsia generalizada, que se cree tienen una base genética; 

y (3) encefalopatías epilépticas y/o del desarrollo (EED), que a menudo tienen crisis tanto 

focales como generalizadas, incluyendo el síndrome de Lennox-Gastaut (SLG), 

encefalopatía epiléptica del desarrollo con activación de punta y onda en el sueño (EED-

SWAS), y encefalopatía epiléptica con activación de puntas y ondas durante el sueño (EE-

SWAS), o pueden tener solo crisis generalizadas, como la epilepsia con crisis mioclónicas 

atónicas (EMAtS), o crisis focales/multifocales solas, como el síndrome epiléptico de 

hemiconvulsión-hemiplejia (EHH) y el síndrome epiléptico relacionado con una infección 

febril (FIRES). 

 

Puntos clave 

• La ILAE elaboró una clasificación de síndromes epilépticos que se presentan en la 

infancia. 

• Los síndromes con inicio en la infancia se dividen en tres categorías: epilepsias focales 

autolimitadas, epilepsias generalizadas y epilepsias del desarrollo y/o encefalopatías 

epilépticas. 

• Cada síndrome tiene tipos de crisis obligatorias, características del EEG, edad de inicio y 

hallazgos de investigaciones clave. 

• La identificación precisa de un síndrome epiléptico puede proporcionar información útil 

sobre el pronóstico y tratamiento.  

 

La infancia es también la edad típica de inicio de la epilepsia de ausencias infantiles (CAE); 

este síndrome se aborda en un documento separado sobre los síndromes de epilepsia 

generalizada idiopática (IGE).2 

 

El reconocimiento de estos síndromes infantiles requiere un análisis cuidadoso de la 

semiología de las crisis epilépticas, su evolución a lo largo del tiempo, y el curso del 

desarrollo del niño, así como las características electroencefalográficas (EEG) (actividad de 

fondo, patrones interictales e ictales) y, en algunos casos, la resonancia magnética nuclear 
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(RMN) de cerebro y los estudios genéticos. A veces, los síndromes infantiles pueden 

evolucionar de otros síndromes o tipos de epilepsia, como el síndrome epiléptico de 

espasmos infantiles, que puede evolucionar a SLG, o la epilepsia auto-limitada con puntas 

centrotemporales (SeLECTS; anteriormente conocida como epilepsia rolándica benigna o 

epilepsia benigna con puntas centrotemporales) o epilepsia focal estructural evolucionando 

a EE-SWAS. En otros síndromes, los niños con desarrollo normal previo, se presentan con 

una encefalopatía aguda severa, seguida de epilepsia farmacorresistente, como se ve 

típicamente en FIRES, o EHH. Es más, para algunas SeLFEs, puede haber superposición 

con las IGEs o incluso evolucionar a ellos, reflejando la susceptibilidad subyacente del 

paciente a las crisis epilépticas.3,4  

 

La proporción exacta de los niños con epilepsia que cumplen con los criterios para un 

síndrome específico no ha sido bien estudiada prospectivamente; sin embargo, los datos 

retrospectivos sugieren que se identifica un síndrome de epilepsia en al menos un tercio de 

los casos. 5,6 

 

Este documento abordará las características clínicas y de laboratorio específicas de los 

síndromes de epilepsia que comienzan en la niñez y proporciona la justificación para 

cualquier cambio significativo en la nomenclatura o definición. La Tabla 1 resume los 

síndromes de epilepsia, con la nomenclatura actualizada y las siglas utilizadas en este 

artículo.  

 

METODOLOGÍA  

La metodología para las definiciones de síndrome se describe en “Metodología para la 

Clasificación y Definición de Síndromes de Epilepsia con Lista de Síndromes: Informe del 

Grupo de Trabajo de la ILAE en Nosología y Definiciones.7 Se convocó un grupo de trabajo 

compuesto por miembros del Grupo de trabajo con experiencia en pediatría. Se asignó a 

un miembro del grupo para redactar una plantilla para cada síndrome propuesto, utilizando 

datos de una revisión de la literatura hasta julio de 2019, la más reciente edición de 

“Síndromes epilépticos de la infancia, niñez y adolescencia, 8  y los criterios actuales listados 

en www.epilepsydiagnosis.org, la cual se distribuyó a todos los miembros. Cada borrador 

se discutió en una reunión en línea o presencial de los miembros del grupo de trabajo y se 

modificó en función de los aportes adicionales y la experiencia clínica de los miembros del 

grupo, junto con búsquedas bibliográficas adicionales.  
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Para cada síndrome, se propusieron características obligatorias (deben estar presentes 

para el diagnóstico) y características excluyentes (deben estar ausentes para el 

diagnóstico), junto con alertas (características que están ausentes en la gran mayoría de 

los casos, pero que rara vez se pueden observar). Las alertas deben generar precaución 

en el diagnóstico del síndrome y la consideración de otras condiciones. Luego se llevó a 

cabo un proceso Delphi, encuestando a todos los miembros del Grupo de Trabajo, además 

de reconocidos expertos externos en epilepsia pediátrica, de todas las regiones de la Liga 

Internacional Contra la Epilepsia (ILAE) (Europa, Oceanía/Asia, América del Norte, América 

Latina, África y la región del Mediterráneo Oriental), para llegar a un consenso. 

 

Para cada síndrome, se proporcionan los criterios de diagnóstico básicos, junto con un 

resumen de otras características. Basado en el proceso Delphi, al final del artículo se 

proporcionan tablas con los criterios obligatorios y de exclusión, así como las alertas para 

cada síndrome. 

 

Los síndromes propuestos se subdividen en (1) SeLFEs de la infancia, (2) epilepsias 

genéticas generalizadas, y (3) encefalopatías epilépticas y/o del desarrollo de la infancia. 

 

3 | EPILEPSIAS FOCALES AUTOLIMITADAS DE LA INFANCIA 

 

Las epilepsias focales que comienzan durante la niñez son a menudo autolimitadas y 

generalmente de causa desconocida. 9,10  Muchas epilepsias focales auto-limitadas de la 

infancia tienen una presentación electroclínica característica y se enmarcan dentro de uno 

de los síndromes SeLFE (Figura 1). Estas condiciones han sido referidas en el pasado 

como "benignas" o "idiopáticas". 

 

TABLA 1 

Síndromes de epilepsia infantil 

 

Epilepsias focales autolimitadas Epilepsias genéticas generalizadas Encefalopatías epilepsias y/o del 

desarrollo 

Síndromes 

epilépticos con crisis 

focales 

Anteriormente 

conocida como 

Síndromes epilépticos 

con crisis epilépticas 

generalizadas 

Anteriormente 

conocida como 

EEDs Anteriormente conocida como 
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SeLECTS Epilepsia infantil 

con puntas 

centrotemporales, 

epilepsia rolándica 

(benigna), 

epilepsia 

(benigna) con 

puntas 

centrotemporales 

CAEa Picnolepsia, 

pequeño mal 

EMAtS Síndrome de Doose 

SeLEAS Síndrome de 

Panayiotopoulos, 

epilepsia occipital 

(benigna) de 

aparición 

temprana.  

EEM Sindrome de 

Jeavons 

SLG Sin cambios 

COVE Epilepsia occipital 

(benigna) de inicio 

tardío o epilepsia 

occipital infantil 

idiopática tipo 

Gastaut.  

EMA Sindrome de 

Bureau y Tassinari 

EED-

SWAS 

EE-

SWAS 

Sindrome 

de 

Landau-

Kleffner 

(subtipo 

de EE-

SWAS) 

Encefalopatía epiléptica con 

puntas y ondas continuas 

durante el sueño, epilepsia 

parcial atípica (benigna) 

(síndrome de pseudo Lennox) 

POLE Epilepsia del 

lóbulo occipital 

idiopática 

fotosensible  

  FIRES 

EHH 

AERRPS, DESC 

Sin cambios 

 

Nota: Esta tabla incluye síndromes identificados de este grupo de edad y no todos los tipos de epilepsia.  

Abreviaturas: AERRPS, encefalitis aguda con crisis parciales, repetitivas y refractarias; CAE, epilepsia de 

ausencias infantiles; COVE, epilepsia visual occipital infantil; EED, encefalopatía del desarrollo y/o epiléptica; 

EED-S WAS, encefalopatía epiléptica del desarrollo con activación de puntas y ondas durante el sueño; DESC, 

encefalopatía epiléptica devastadora en niños en edad escolar; EEM, epilepsia con mioclonía palpebral; EE-S 

WAS, encefalopatía epiléptica con activación de puntas y ondas en el sueño; EMA, epilepsia con ausencia 

mioclónica; FIRES, síndrome epiléptico relacionado con infección febril; EHH, síndrome de hemiconvulsión-

hemiplejia-epilepsia; SLG, síndrome de Lennox-Gastaut; POLE, epilepsia del lóbulo occipital fotosensible; 

SeLEAS, epilepsia autolimitada con crisis autonómicas; SeLECTS, epilepsia autolimitada con puntas 

centrotemporales. 

aCAE se aborda en el artículo sobre epilepsias generalizadas idiopáticas.2 
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_______________________________________________________________________ 

 

FIGURA 1: Los síndromes de epilepsias focales autolimitadas de la infancia (SeLFE, por sus siglas en inglés) 

son un grupo de afecciones caracterizadas por una aparición dependiente de la edad en niños por lo demás 

normales. La cognición y la evaluación neurológica suelen ser normales. La remisión ocurre en casi todos los 

pacientes en la pubertad. Los presuntos factores genéticos tienen un papel importante. Las características 

semiológicas y electroencefalográficas (EEG) de las crisis son específicas para cada uno de los síndromes 

incluidos en este grupo. Dentro de los SeLFEs, reconocemos dos niveles de síndromes, basados en el 

pronóstico a largo plazo. El primer subgrupo (Grupo 1) incluye dos síndromes: los antiguos síndromes de 

epilepsia infantil con puntas centrotemporales o epilepsia benigna de la infancia con puntas centrotemporales o 

epilepsia rolándica benigna, ahora rebautizados como epilepsia autolimitada con puntas centrotemporales; y el 

síndrome de Panayiotopoulos o epilepsia occipital benigna de aparición temprana, ahora renombrada como 

epilepsia autolimitada con crisis autonómicas. El segundo subgrupo (Grupo 2) incluye dos síndromes: los 

antiguos síndromes de epilepsia occipital benigna de inicio tardío o síndrome de Gastaut o epilepsia occipital 

infantil idiopática tipo Gastaut, ahora renombrado como epilepsia visual occipital infantil; y la epilepsia del lóbulo 

occipital idiopática fotosensible, ahora denominada epilepsia del lóbulo occipital fotosensible. En el Grupo 1, se 

espera remisión en todos los casos. En el Grupo 2, la remisión es muy probable; sin embargo, algunos pacientes 

pueden persistir con crisis después de la adolescencia. En la figura se representan la edad de inicio y los 

hallazgos EEG para cada uno de los síndromes.  

 

El término "benigno" ya no se recomienda, puesto que no permite reconocer las comorbilidades presentes en 

algunos individuos. El término “epilepsia idiopática” ahora se restringe para describir los cuatro síndromes 

denominados idiopáticos de las epilepsias generalizadas. Dada la evolución típica de estas condiciones, con 

inicio y remisión dependientes de la edad, se ha propuesto utilizar el término "autolimitado" cuando se hace 

referencia a estas epilepsias.11 El Grupo de Trabajo de Nosología y Definiciones de la ILAE propone el término 

“epilepsias focales autolimitadas de la infancia” para englobar este grupo de síndromes epilépticos.  

________________________________________________________________________ 
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Los presuntos factores genéticos tienen un rol importante a nivel etiológico, considerando 

la mayor incidencia de anomalías focales en el EEG dependientes de la edad, con un 

historia familiar positiva de epilepsia. Sin embargo, no se han identificado variantes 

genéticas específicas hasta el momento. En raras ocasiones, algunas variantes genéticas 

pueden estar asociadas con fenotipos más severos de estos síndromes (ejemplo, GRIN2A 

en SeLECTS evolucionando a EE-SWAS). 12-15 

 

Los SELFEs representan hasta el 25% de todas las epilepsias pediátricas. 16,17 Estos 

síndromes comparten las siguientes características: 

 

1. Ocurrencia dependiente de la edad, específica para cada síndrome. 

2. Ausencia de lesión estructural significativa del cerebro. 

3. Los antecedentes del nacimiento, neonatales e historia previa son usualmente normales.  

4. La cognición y el examen neurológico son típicamente normales.  

5. La remisión generalmente ocurre en la pubertad. 

6. Hay respuesta farmacológica si se trata. 

7. Predisposición genética para el rasgo EEG. 

8. Semiología clásica de las crisis para cada síndrome. Las crisis son focales, motoras o 

sensoriales, con o sin alteración del estado de consciencia, y pueden evolucionar a crisis 

tónico-clónicas bilaterales. 

9. Características específicas del EEG: anomalías epileptiformes con morfología y 

ubicación distintivas (según el síndrome de epilepsia), a menudo activadas con el sueño. El 

EEG tiene un fondo normal. 

 

En la mayoría de los casos, los niños con SeLFEs tienen manifestaciones características 

de un síndrome específico. Sin embargo, algunos tienen un cuadro mixto, o pueden 

evolucionar a partir de un síndrome a otro durante el tiempo.18  Además, algunos casos 

raros también muestran sobreposición con los IGEs. 3,4 

 

Dentro de los SeLFEs, reconocemos dos niveles de síndromes, basados en el pronóstico 

a largo plazo.  

 

El primer subgrupo incluye dos síndromes: 
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1. Epilepsia autolimitada con puntas centrotemporales (SeLECTS; anteriormente 

llamada epilepsia infantil con puntas centrotemporales, epilepsia benigna de la 

infancia con puntas centrotemporales o epilepsia Rolándica benigna). 

2. Epilepsia autolimitada con crisis autonómicas (SeLEAS; anteriormente llamado 

síndrome de Panayiotopoulos o epilepsia occipital benigna de aparición temprana). 

 

El segundo subgrupo incluye dos síndromes: 

1. Epilepsia visual occipital de la infancia (COVE; anteriormente llamada epilepsia 

occipital benigna de inicio tardío, síndrome de Gastaut o epilepsia occipital idiopática 

infantil, tipo Gastaut; los casos raros pueden comenzar alrededor de la 

pubertad/adolescencia). 

2. Epilepsia del lóbulo occipital fotosensible (POLE; anteriormente llamada epilepsia 

del lóbulo occipital idiopática fotosensible). 

 

En el primer grupo, tanto en SeLECTS como en SeLEAS, la remisión se espera en todos 

los casos en la adolescencia, y si se inicia el tratamiento, no se debe continuar más allá de 

esa edad. 

 

En COVE y POLE, la remisión es muy probable; sin embargo, algunos pacientes pueden 

persistir con crisis después de la adolescencia. A menudo se prescribe un tratamiento 

crónico con medicamentos anticrisis epilépticas (MAE). En la mayoría de los casos, los MAE 

se pueden interrumpir con éxito sin recurrencia de las crisis; sin embargo, algunos casos 

raros pueden requerir una duración más prolongada del tratamiento con MAE. 

 

Todos los cambios de nomenclatura anteriores fueron cuidadosamente evaluados por 

nuestro grupo de trabajo. El objetivo principal era tener una clasificación y una terminología 

uniformes para los síndromes de epilepsia focal infantil autolimitados. Nuestro objetivo era 

mejorar el diagnóstico y el manejo de estos síndromes de epilepsia, tanto con fines de 

orientación como de tratamiento. 

 

3.1 | Epilepsia autolimitada con puntas centrotemporales 

 

SeLECTS es un síndrome de epilepsia autolimitado, anteriormente conocido como epilepsia 

rolándica benigna o epilepsia benigna con puntas centrotemporales, que comienza en los 
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niños en sus primeros años escolares (Tabla 2).19 Las crisis epilépticas son a menudo 

breves, y típicamente involucran actividad focal clónica o tónica de la garganta/lengua y un 

lado de la parte inferior de la cara, que posteriormente puede evolucionar a una crisis focal 

a bilateral tónico-clónica. Este síndrome de epilepsia ocurre en niños que por lo demás, son 

neurológica y cognitivamente normales, y los estudios de imágenes, si se realizan, no 

muestran una lesión causal. El EEG muestra un ritmo de fondo normal con complejos de 

ondas agudas y lentas de gran amplitud a nivel centrotemporal, que se activan en la 

somnolencia y el sueño.20 Las crisis cesan en la pubertad. El hallazgo de antecedentes 

familiares positivos y anomalías focales en el EEG en los miembros de la familia apoya los 

factores genéticos subyacentes, contribuyendo a la etiología de SeLECTS. 21, 22 

 

Tabla 2: Epilepsia auto-limitada con puntas centrotemporales  

 

 Obligatorios Alertas De exclusión 

Crisis Crisis focales con disartria, 

sialorrea, disfasia, y crisis 

clónicas unilaterales o 

movimiento tónico-clónico de la 

boca durante la vigilia o el 

sueño y/o crisis nocturnas 

focales a bilaterales tónico-

clónicas solo en el sueño. 

Si las crisis ocurren durante el 

sueño, se observan 1 hora 

después de quedarse dormido o 

1 a 2 horas antes de 

despertarse. 

Estatus epiléptico convulsivo motor, 

focal o generalizado > 30 min. 

Frecuencia de crisis habitual: más de 

una vez al día 

Solamente crisis diurnas  

Crisis tónico-clónicas generalizadas 

durante la vigilia.  

Ausencias atípicas  

Crisis con alucinaciones gustativas, 

miedo y características autonómicas 

EEG Anomalías epileptiformes 

bifásicas centrotemporales, de 

gran amplitud.  

Enlentecimiento focal sostenido no 

limitado a la fase postictal 

Anomalías centrotemporales unilaterales 

persistentes en EEG seriados 

Ausencia de activación de anomalías 

centrotemporales durante el sueño.  

 

Edad de inicio  >12 años <3 años o >14 años 

Desarrollo al 

momento de 

instauración 

 Discapacidad intelectual moderada a 

profunda 

Regresión neurocognitiva con un patrón 

continuo de picos y ondas durante el 

sueño (sugiere EE-SWAS) 

Examen 

neurológico 

 Hemiparesia o hallazgos neurológicos 

focales, distintos de la parálisis de Todd 
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Imágenes   Lesión causal en la IRM de cerebro.  

Curso de la 

enfermedad 

Remisión a mediados o finales 

de la adolescencia  

Sin regresión del desarrollo 

 La regresión neurocognitiva con un 

patrón continuo de puntas y ondas 

durante el sueño sugiere una evolución 

a EE-SWAS. 

No se requiere una resonancia magnética para el diagnóstico, pero se debe considerar fuertemente en casos con alertas.  

No se requiere un EEG ictal para el diagnóstico. 

Síndrome sin confirmación de laboratorio: en regiones con recursos limitados, los SeLECT se pueden diagnosticar sin EEG ni resonancia 

magnética en niños sin alertas que cumplan con todos los demás criterios obligatorios y de exclusión. 

Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero rara vez se pueden ver. Su 

presencia debe dar lugar a la precaución en el diagnóstico del síndrome y la consideración de otras condiciones.  

Abreviaturas: EEG, electroencefalograma; EE-SWAS, encefalopatía epiléptica con activación de puntas y ondas 

en el sueño; IRM, imágenes por resonancia magnética; SeLECTs, epilepsia autolimitada con puntas 

centrotemporales. 

 

3.1.1 | Epidemiología 

SeLECTS es el SeLFE más frecuente y representa aproximadamente del 6% al 7% de 

todas las epilepsias infantiles.5,23 Su incidencia es de aproximadamente 6,1 por 100.000 

niños <16 años por año. 24,25 

 

3.1.2 | Contexto clínico 

La edad de inicio suele ser entre los 4 y los 10 años (rango = 3 -14 años) en el 90% de los 

pacientes, con un pico aproximadamente a los 7 años.26 Ambos sexos se ven afectados, 

con una ligera predominancia masculina (60%). 25,27,28.  

 

Los antecedentes perinatales y neonatales suelen ser normales. Existen antecedentes de 

crisis febriles en el 5% a 15% de los casos. En raras ocasiones, puede haber antecedentes 

de SeLEAS.29  El desarrollo, cognición, examen neurológico y perímetro cefálico antes del 

inicio de la crisis son típicamente normales. SeLECTS puede verse en niños con 

antecedentes de lesión neurológica previa o discapacidad intelectual, pero estas 

características se consideran coincidenciales y no causales. Antes del inicio de la epilepsia 

pueden verse trastornos por déficit de atención e hiperactividad y déficits específicos de 

funciones cognitivas, principalmente relacionados con el lenguaje y la función ejecutiva. 30 

 

3.1.3 | Curso de la enfermedad 

Las crisis generalmente se resuelven en la pubertad, pero pueden continuar hasta los 18 

años de edad. 31 Mientras la epilepsia está activa, los déficits conductuales y 
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neuropsicológicos rara vez pueden surgir o empeorar, particularmente en el lenguaje y 

funciones ejecutivas. 32,33  Estos déficits frecuentemente mejoran o resuelven con la edad. 

34 El desenlace en adultos a nivel social es muy bueno. 35 Las crisis típicamente responden 

adecuadamente a los MAE. El pronóstico para la remisión de las crisis es excelente, incluso 

en quienes las crisis son inicialmente difíciles de controlar. 36 

 

3.1.4 | Crisis epilépticas 

Las crisis focales con rasgos operculares frontoparietales característicos y/o crisis tónico-

clónicas bilaterales nocturnas son obligatorias para el diagnóstico. Las crisis son breves, 

por lo general de menos de 2 a 3 minutos, generalmente pocas (la mayoría de los niños 

tienen menos de 10 crisis en su vida), y pueden ocurrir esporádicamente, con crisis 

frecuentes que se observan durante unos pocos días o semanas y luego pudiendo pasar 

varios meses antes de la próxima crisis. 

 

La semiología característica de las crisis focales incluye (1) síntomas somatosensoriales, 

con entumecimiento o parestesia unilateral de la lengua, labios, encías y cara interna de la 

mejilla27; (ii) signos motores orofaciales, específicamente contracciones tónicas o clónicas 

de un lado de la cara, boca y lengua, que luego involucra un lado de la cara; (iii) arresto del 

habla: los niños tienen dificultad o no pueden hablar (disartria o anartria) pero pueden 

entender el lenguaje; y (iv) sialorrea, un síntoma ictal característico; no está claro si se debe 

a un aumento de la salivación, a un trastorno de la deglución, o a ambos. En algunos casos, 

las crisis focales durante el sueño evolucionan rápidamente a una actividad tónico-clónica 

del miembro superior ipsilateral, a una crisis hemiclónica ipsilateral o a una crisis tónico-

clónica focal a bilateral. La parálisis de Todd puede ocurrir postictalmente. En las crisis 

nocturnas, a menudo no se observa el componente focal inicial. 

 

Las crisis ocurren durante el sueño en 80% a 90% de los pacientes y solo en vigilia en <20% 

de los niños. 37 En las crisis epilépticas asociadas con SeLECTS, no se observan 

características cognitivas (p. ej., alucinaciones gustativas), emocionales (ej: miedo), y/o  

autonómicas. Además, el estatus epiléptico focal motor o focal a bilateral tónico-clónico, 

definido como crisis que persiste > 30 min, es raro37 y, si está presente, debe conducir a la 

revisión del diagnóstico. La aparición de crisis de ausencia atípicas, crisis atónicas focales 

y crisis focales motoras con mioclonus negativo con pérdida del equilibrio y caídas, debe 
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sugerir evolución a EE-SWAS, y se debe buscar evidencia de deterioro cognitivo o 

regresión. 

 

Las crisis tónico-clónicas generalizadas, a diferencia de las crisis focales a bilaterales 

tónico-clónicas, durante la vigilia son excluyentes, pero pueden ser difíciles de diferenciar 

clínicamente. 

 

3.1.5 | Electroencefalograma 

La actividad de fondo suele ser normal, con la presencia de la arquitectura normal del 

sueño. Si se registra una lentificación focal sostenida sin puntas centrotemporales o una 

lentificación difusa, debe considerarse otro síndrome de epilepsia o una lesión estructural y 

se recomienda realizar una imagen cerebral. 

 

Los complejos de punta y onda lenta centrotemporales de gran amplitud (>200 μV, pico a 

valle), 38 son obligatorios para el diagnóstico. Son ondas agudas trifásicas de alto voltaje 

(100– 300 μV) (con positividad inicial de amplitud baja, luego negatividad de alta amplitud, 

seguido nuevamente de positividad de baja amplitud), con un dipolo transversal (positividad 

frontal, negatividad temporoparietal), frecuentemente seguido de ondas lentas de alto 

voltaje. 37,39 

 

Las anormalidades pueden ser aisladas u ocurrir en trenes de dobletes y tripletes, y  

ocasionalmente se observa una actividad focal, rítmica y lenta en la misma región que las 

puntas. Las anormalidades pueden ser unilaterales o bilaterales e independientes (Figura 

2A). Pueden verse alteraciones fuera de la región centrotemporal (línea media, parietal, 

frontal, occipital). Si un patrón continuo de puntas y ondas está presente en el sueño, el 

niño debe ser evaluado para documentar el  deterioro progresivo del lenguaje o deterioro 

cognitivo o regresión. Este patrón EEG solo debe conducir a un diagnóstico de EE-SWAS 

si hay estancamiento o regresión del desarrollo. 21,40 

 

Un aumento marcado en la frecuencia de actividad epileptiforme en la somnolencia y el 

sueño es típica. El patrón EEG también puede cambiar de tal manera que los complejos de 

punta y onda agudas tengan un campo más amplio y se vuelvan bilateralmente sincrónicas 

(Figura 2B). En 10%-20% de los niños, las ondas agudas centrotemporales o complejos de 
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punta y onda pueden activarse mediante la estimulación sensorial de los dedos de las 

manos o de los pies.41 

 

Las crisis son típicamente infrecuentes; es raro obtener un registro ictal, y existen pocos 

informes publicados en el literatura. 42 Las crisis pueden ir acompañadas de un breve 

aumento en la amplitud de fondo del EEG, seguido de alteraciones de onda aguda difusas 

de amplitud creciente, predominantemente en una región centrotemporal,42 seguido por 

desaceleración de alta amplitud y luego un retorno al registro EEG interictal usual (Figura 

2C). Con crisis focales a bilaterales tónico-clónicas, los ritmos ictales pueden volverse 

ondas agudas bilateralmente sincrónicas (a diferencia de las generalizadas) o actividad de 

puntas y ondas. 43– 45 

 

3.1.6 | Imágenes 

La neuroimagen es normal o puede mostrar hallazgos inespecíficos. Si se realiza el 

diagnóstico electroclínico de SeLECTS y no hay características atípicas, no se requiere 

neuroimagen. Si hay características clínicas, del desarrollo, del EEG o de la evolución 

inconsistentes con este diagnóstico, debe considerarse la neuroimagen. Los hallazgos 

inespecíficos en la IRM, como asimetría del hipocampo, alteraciones en sustancia blanca, 

y agrandamiento de los ventrículos laterales, no excluyen el diagnóstico de SeLECTS. 46 

Los pacientes con epilepsia focal debido a anomalías estructurales, como displasia cortical 

focal, heterotopía o tumores cerebrales de bajo grado, pueden simular SeLECTS, pero por 

lo general muestran características atípicas, como alteraciones unilaterales en el EEG o 

fármaco-resistencia.  

 

3.1.7 | Genética 

Los factores genéticos juegan un papel etiológico importante, evidenciado en la mayor 

incidencia de antecedentes familiares positivos para epilepsia o crisis febriles, y 

alteraciones focales en el EEG dependientes de la edad en familiares de pacientes con 

SeLECTS. Los hermanos pueden mostrar el rasgo EEG de las anomalías centrotemporales 

dependientes de la edad, de forma autosómica dominante sin crisis clínicas. 22  Sin 

embargo, el síndrome clínico de la epilepsia es  complejo en términos del patrón de 

herencia, ya que los pedigríes de múltiples individuos con SeLECTS son muy raros. 42 Hasta 

el momento, no existen variantes genéticas patógenas identificadas en la mayoría de los 

niños con SeLECTS. Se pueden encontrar variantes heterocigotas patógenas en GRIN2A 
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en individuos con SeLECTS, quienes pueden mostrar evolución a EE-SWAS, con deterioro 

del lenguaje y cognitivo asociado. 13-15 Además, se han detectado variantes del número de 

copias en raras ocasiones.47 Otras etiologías genéticas como el síndrome de X frágil (FraX) 

deben ser consideradas.  

 

3.1.8 | Diagnóstico diferencial 

 

Otras epilepsias: 

 

 EED- SWAS o EE- SWAS: los pacientes con EED- SWAS se pueden presentar con 

crisis similares, pero se pueden distinguir por la regresión cognitiva y del lenguaje. 

Los niños con SeLECTS rara vez pueden evolucionar a este síndrome. 

 Crisis focales debidas a alteraciones estructurales del cerebro. 

 Otros SeLFEs: la morfología de las alteraciones del EEG en los diversos SeLFEs 

puede superponerse y la ubicación de las crisis puede cambiar con la edad. Si los 

pacientes presentan crisis focales no motoras prolongadas con características 

autonómicas prominentes, especialmente vómitos ictales, SeLEAS debe ser 

considerado. 

 FraX debe excluirse en hombres con discapacidad intelectual, ya que los cambios 

de EEG en FraX pueden imitar aquellos observados en SeLECTS. 48, 49. En FraX, las 

crisis son más comúnmente focales con alteración del estado de consciencia, y 

probablemente menos motoras focales sin alteración del estado de consciencia o 

crisis focales a bilaterales tónico-clónicas.  

 

3.2 | Epilepsia Autolimitada con Crisis Autonómicas 
 

La  EALCA, anteriormente conocida como síndrome de Panayiotopoulos o epilepsia 

occipital benigna de inicio temprano se caracteriza por la aparición de crisis focales 

autonómicas de inicio durante la infancia temprana que frecuentemente son prolongadas. 

El EEG muestra puntas focales de gran amplitud (>200uV)38 que típicamente se activan 

durante el sueño. Las crisis son infrecuentes en la mayoría de los pacientes, el 25% de ellos 

solo tienen una sola crisis. Esta epilepsia es autolimitada, con una remisión que típicamente 

ocurre unos pocos años después de su inicio.50 La duración media de la enfermedad es de 

aproximadamente 3 años (Tabla 3)51. 
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3.2.1 | Epidemiologia  

La prevalencia de la EALCA depende del rango etáreo estudiado. Es aproximadamente el 

5% de las epilepsias de la niñez entre los 1 a 14 años51 y el 13% de las epilepsias de la 

niñez entre los 3 y 6 años.52  La EALCA es la causa más común de estatus epiléptico no 

convulsivo afebril en la niñez.53 

 

3.2.2 | Contexto Clínico 

La edad usual al inicio es entre los 3 y 6 años (70% de los casos) pero está en un rango 

entre los 1 y 14 años.54  Ambos sexos son afectados similarmente. Los antecedentes 

perinatales son normales. El antecedente de historia de nacimiento es normal. Se observa 

una historia de crisis febriles en 5% a 17% de los pacientes. El perímetro cefálico y el 

examen neurológico son normales. El desarrollo y la cognición son normales.51,55,56 

 

3.2.3. | Curso de la Enfermedad 

La frecuencia de las crisis es típicamente bajo, con aproximadamente 25% de los niños que 

solo tienen una crisis únicamente, y la mayoría tienen menos de cinco crisis en total.57 Las 

crisis típicamente remiten dentro de 1 a 2 años, con un neurodesarrollo normal, aunque 

aproximadamente el 20% de los pacientes pueden evolucionar a otro tipo de EAL, más 

comúnmente EALPCT. 57 Raramente, EALCA puede evolucionar a EE-POCDS. 

 

________________________________________________________________________ 



18 
 

 

FIGURA 2. Epilepsia autolimitada con puntas centrotemporales. Se muestran los patrones 

electroencefalográficos (EEG) interictales y peri-ictales vistos en un niño de 9 años. (A) El EEG en vigilia muestra 
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punta y onda anormales de gran amplitud sobre los electrodos C4 y T4, en la región centrotemporal derecha. 

Las anormalidades son aisladas u ocurren en secuencias breves. Las puntas son sincrónicas o asincrónicas 

estereotipadas se pueden ver tambien sobre la región central izquierda o sobre el vertex anterior. (B). El EEG 

en sueño demuestra un incremento en las anormalidades epileptiformes interictales y una mayor amplitud. (C) 

EEG Peri-ictal. Son evidentes anormalidades con punta y onda repetitivas sobre la región central y temporal 

derechas. Esta actividad súbitamente desaparece, y sobre la región central y temporal derecha se observa una 

actividad rápida de bajo voltaje que incrementa en amplitud y decrece en frecuencia 

________________________________________________________________________ 

 

 

TABLA 3. Epilepsia autolimitada con rasgos autonómicos 

 Mandatorios Alertas Exclusión  

Crisis Crisis focales 

autonómicas, con o sin 

alteración de la 

consciencia 

Síntomas autonómicos 

que involucran 

frecuentemente arcadas 

y vómitos prominentes, 

pero pueden también 

incluir malestar, palidez, 

rubicundez, dolor 

abdominal, cambios 

pupilares y 

cardiorrespiratorios  

Crisis con una frecuencia 

mayor a una al mes 

 

EEG Anormalidades 

epileptiformes focales o 

multifocales de gran 

amplitud que 

incrementan en 

somnolencia y sueño 

Lentificación focal 

sostenido no limitado a la 

fase posictal 

Anormalidades focales 

unilaterales en un área 

focal consistente a lo 

largo de EEG seriados 

 

Edad de inicio  < 3 años o >8 años < 1 año o > 14 años 

Desarrollo al inicio  Discapacidad intelectual 

moderada o profunda 

Regresión neurocognitiva con un 

patrón de punta y onda continua 

durante el sueño (Sugestiva de EE-

POCS) 

Examen neurológico  Hemiparesia o hallazgos 

neurológicos focales, 
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diferentes a parálisis de 

Todd 

Imágenes   Lesión causal en la RMN cerebral 

Curso de la enfermedad Remisión hacia la media 

o temprana adolescencia  

Sin regresión del 

desarrollo 

 Regresión neurocognitiva con un 

patrón de punta y onda continua 

durante el sueño (Sugestiva de EE-

POCS) 

Una RMN no es mandatoria para su diagnóstico pero debe realizarse en la presencia de alguna alerta. 

No se requiere de un EEG ictal para el diagnóstico 

Sindrome sin confirmación de laboratorio: En regiones con recursos limitados, como mínimo, se requiere un EEG interictal para 

confirmar el diagnóstico. 
 

 
Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero rara vez se pueden ver. Su 
presencia debe dar lugar a la precaución en el diagnóstico del síndrome y la consideración de otras 
condiciones. 
 
Abreviaturas: EEG, electroencefalograma; EE-SWAS, encefalopatía epiléptica con activación de puntas y 
ondas en el sueño; IMR, imágenes de resonancia magnética. 

 

3.2.4 | Crisis epilépticas 

Las crisis focales autonómicas, con o sin alteracion de la consciencia, son mandatorias para 

el diagnóstico. Los rasgos autonómicos al inicio pueden variar, pero con mayor frecuencia 

incluyen arcadas, palidez, rubicundez, náuseas, malestar o dolor abdominal. El vómito es 

la manifestación autonómica más frecuente, ocurriendo en aproximadamente el 75% de los 

niños y lleva a un diagnóstico erróneo de gastroenteritis o migraña. Otros rasgos 

autonómicos adicionales incluyen manifestaciones pupilares (midriasis), cambios en la 

temperatura o cardiorrespiratorios (respiración, cianosis o frecuencia cardíaca). Rara vez 

ocurre un síncope. Las crisis frecuentemente evolucionan con desviación ocular o cefálica, 

hipotonía generalizada y crisis clónicas focales (hemiclónicas) o focales con evolución 

bilateral tónico-clónica. La consciencia se preserva usualmente al inicio de las crisis y puede 

fluctuar en su grado de deterioro a medida de que la crisis progresa.  Más del 79% de las 

crisis ocurren durante el sueño. Las crisis son frecuentemente prolongadas y pueden durar 

más de 30 minutos. 17 

 

3.2.5 | Electroencefalograma 
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La actividad de fondo es normal. Si se presenta una lentificación focal persistente, debe 

buscarse una anomalía cerebral estructural como etiología alternativa. La lentificación 

difusa no se observa excepto en el período postictal. 

 

Típicamente se observan ondas agudas multifocales de alto voltaje o complejos de punta y 

onda, frecuentemente sobre las regiones posteriores al inicio de la enfermedad.  

 

Las anormalidades pueden mostrar marcada variabilidad en términos de localización en 

EEG secuenciales, y el predominio de anomalías podría moverse a cualquier región 

centrotemporal o a la región frontopolar. Tambien se pueden observar anomalías 

generalizadas. 29  Las anomalías del EEG son activadas tanto por la privación del sueño 

como por el sueño, cuando las anomalías a menudo tienen un campo más amplio y pueden 

ser bilateralmente sincrónicas (Figura S1A,B). El cierre ocular (eliminación de la visión 

central y la sensibilidad de fijación-off) típicamente activa las anomalías posteriores, pero 

este hallazgo no es patognomónico de este síndrome. 

Si se registran las crisis epilépticas, el inicio ictal varía, pero la mayoría tienen inicio 

posterior. El patrón ictal muestra una actividad rítmica lenta entremezclada con pequeños 

puntas y/o actividad rápida (Figura S1C).58 

 

3.2.6 | Imágenes 

La neuroimagen, si se realiza, no muestra lesión causal. Se debe considerar la resonancia 

magnética en aquellos casos con crisis recurrentes o presentaciones atípicas. Los 

hallazgos de IRM inespecíficos no deben excluir un diagnóstico de SeLEAS. 

 

3.2.7 | Genética 

 

SeLEAS probablemente esté determinado genéticamente; sin embargo, hasta el momento 

no se han detectado variantes genéticas causales. Existe una mayor prevalencia de crisis 

febriles en familiares de primer grado y reportes de casos de hermanos con otras 

SELFEs.18,51 No existe una indicación clara para realizar pruebas genéticas en la mayoría 

de los pacientes; sin embargo, se han informado casos raros con variantes patogénicas 

SCN1A.59–61 

 

3.2.8 | Diagnóstico diferencial 
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Otras epilepsias: 

• Crisis focales debidas a anomalías cerebrales estructurales. La epilepsia del lóbulo 

temporal en la primera infancia y las epilepsias occipitales estructurales que pueden 

presentarse con vómitos ictales. 

 

• SELECTS debe diagnosticarse si las crisis tienen características frontoparietales-

operculares prominentes. 

 

• COVE se distingue por síntomas visuales prominentes, a diferencia de las características 

autonómicas. 

 

• Epilepsia focal familiar con focos variables. Se producen diferentes epilepsias focales en 

otros miembros de la familia, pero generalmente no se observa SeLEAS. 

 

Otras condiciones: 

• Trastornos asociados a la migraña como el vértigo paroxístico benigno. 

• Síncope. 

• Otros trastornos médicos asociados con vómitos intermitentes. 

 

3.3 | Epilepsia occipital visual de la infancia  

 

Síndrome de COVE, anteriormente conocido como epilepsia occipital benigna de inicio 

tardío, síndrome de Gastaut o epilepsia occipital idiopática de la infancia tipo Gastaut, 

comienza en la niñez tardía y es autolimitado en la mayoría de los pacientes. Este 

síndrome ocurre en niños con un desarrollo normal, con frecuentes crisis breves durante la 

vigilia, con fenómenos visuales sin alteración de la consciencia, que a menudo son seguidos 

por cefalea de características migrañosas. Las crisis pueden controlarse y la remisión de 

las crisis a menudo, pero no invariablemente, ocurre dentro de los 2 a 7 años desde el inicio 

(Tabla 4) 62. 

 

3.3.1 | Epidemiologia 
 
COVE tiene una prevalencia de 0.3% de los niños con crisis afebriles de diagnóstico 
reciente. 
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3.3.2| Contexto clínico  

La edad de inicio es típicamente de 8 a 9 años, con un rango de un  año  a  19  años de 

edad.63 Ambos sexos se ven igualmente afectados. El antecedente y la historia de 

nacimiento son normales. Los pacientes tienen un desarrollo y una cognición normales, 

aunque se han descritos trastornos cognitivos leves. El tamaño de la cabeza y el examen 

neurológico son normales.64 
 

3.3.3 | Curso de la enfermedad 

 

La remisión ocurre en el 50% a 80% de los pacientes durante la pubertad, con o sin la 

administración de MAE. 65,66 Las crisis frecuentemente responden a los MAE. La remisión 

es más segura en el 90% de los pacientes que solo presentan crisis focales.64 La ocurrencia 

de las crisis tónico-clónicas bilaterales se asocia con una menor tasa de remisión. El 

desarrollo usualmente permanece normal. 

 

Tabla 4. Epilepsia visual de inicio en la infancia 

 Mandatorios Alertas Exclusión  

Crisis Crisis focales 

sensoriales visuales con 

fenómenos visuales 

elementales (círculos 

multicolores), con o sin 

alteración de la 

consciencia, y con o sin 

signos motores 

(desviación ocular o 

versión cefálica) 

Las crisis ocurren 

predominante o 

exclusivamente en vigilia 

Crisis prolongadas que 

duran > 15 minutos 

Crisis tónico clónicas 

generalizadas en vigilia 

Crisis de caídas (tónicas o 

atónicas) 

Ausencias atípicas 

Mioclonus progresivo 

EEG Puntas o puntas y ondas 

occipitales (en vigilia o 

sueño) 

Lentificacion focal 

sostenida no limitada a la 

fase posictal  

 

Edad de inicio  <6 años > 14 años < 1 año o > 19 años 



24 
 

Desarrollo al inicio  Discapacidad intelectual  

Examen neurológico  Cualquier anormalidad 

significativa en el 

examen neurológico  

Déficit campimétrico persistente 

Imágenes   Lesión causal en la resonancia 

magnética cerebral 

Calcificaciones en el lóbulo 

occipital 

Curso de la enfermedad   Regresión neurocognitiva 

Desarrollo de crisis mioclónicas, 

ataxia o espasticidad 

Se requiere de una resonancia magnética para excluir el diagnóstico de una lesión causal 

No se requiere un EEG ictal para el diagnóstico 

Síndrome sin confirmación por laboratorio: en las regiones con recursos limitados, como mínimo se requieren un EEG interictal y 

una resonancia magnética para diagnosticar confiablemente este síndrome  

 
Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero se observan rara vez. Su 
presencia debería resultar en precaución en el diagnóstico del síndrome y en la consideración 
de otras condiciones. 
Abreviaturas: EEG, electroencefalograma; GTCS, crisis tónico-clónicas generalizadas; IRM, imágenes por 
resonancia magnética. 

 

3.3.4 | Crisis epilépticas 

La presencia de crisis focales sensitivas visuales durante la vigilia es obligatorio para  el 

diagnóstico. Tienen un inicio brusco, son breves (típicamente segundos, la mayoría duran 

<3 min, rara vez hasta 20 min), y frecuentes sin tratamiento. Típicamente, ocurren 

fenómenos visuales elementales, descritos como pequeños círculos multicolores vistos en 

la visión periférica, cada vez involucrando más del campo visual y moviéndose 

horizontalmente al otro lado. Esto puede ser seguido por una desviación ocular o un giro de 

la cabeza (hacia el lado homolateral a el hemisferio de inicio de la crisis).67 

 

Otras características consistentes con el inicio del lóbulo occipital pueden ocurrir, 

incluyendo ceguera ictal, alucinaciones visuales complejas o ilusiones (tales como 

palinopsia, micropsia, metamorfopsia),  dolor  orbitario,  aleteo del párpado,  o  

cierre repetido de ojos. La crisis puede extenderse fuera del lóbulo occipital, lo que resulta 

en hemiparestesia, deterioro de la consciencia (14%), y hemiclonías (43%) o 

crisis focal con evolución a tónico-clónica bilateral (13%).68,69 Pueden ocurrir crisis de 

ausencia típicas rara vez en algunos pacientes después del inicio de las crisis sensoriales.70 
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Puede haber cefalea ictal o posictal, náuseas, o vómitos. La cefalea posictal con rasgos 

“migraña like” es común (En 50% de los pacientes) y puede asociarse con náuseas y 

vómitos. 

 

3.3.4 | Electroencefalograma  

La actividad de fondo es normal. Se observan típicamente ondas agudas o complejos de 

puntas y ondas occipitales interictales, pero solo pueden ocurrir durante el sueño. Las 

anomalías centrotemporales, frontales o generalizadas también están presentes en el 20 % 

de los casos.71  

La sensibilidad por la “fijación-off” (la facilitación de anormalidades epileptiformes con la 

eliminación de la visión central) se ha observado en 20%-90% de los pacientes, pero 

no es patognomónico de este síndrome.63,66,72 Las anomalías del EEG se resaltan con la 

privación del sueño y el sueño (Figura S2A,B). La COVE raramente puede evolucionar 

a EE-SWAS; por lo tanto, si ocurre una regresión cognitiva, se debe realizar un EEG del 

sueño.  

Al inicio ictal, hay una disminución en la actividad de fondo occipital habitual y de complejos 

de puntas y ondas con la aparición súbita de ritmos rápidos occipitales unilaterales con 

puntas de baja amplitud. Puede haber anormalidades de punta y onda más lentas durante 

las crisis oculoclónicas o ceguera ictal (Figura S2C)68,69 
 

3.3.6 | Imágenes 

 

Las neuroimagenes son normales. La IRM se requiere para excluir una anomalía cerebral 

estructural.73 

 

3.3.7 | Genética 
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No se requieren pruebas genéticas, ya que no hay genes identificados para este síndrome 

de epilepsia. Se supone que la etiología es genética y probablemente compleja/poligénica 

en su herencia.18 

Hay historia familiar de crisis febriles o epilepsia ocurre hasta en un tercio de los casos, y 

una historia familiar de la migraña se informa en 9 % al 16 % de los casos.63,66 

 

 

3.3.8 | Diagnóstico diferencial 

Otras epilepsias: 

•  Crisis focales debidas a una anormalidad cerebral estructural. 

• Enfermedad celíaca, epilepsia y síndrome de calcificación cerebral: se 

distingue por la presencia de calcificación en el lóbulo occipital, que se observa mejor en 

una tomografía computarizada del cerebro. 

•  Encefalomiopatía mitocondrial, acidosis láctica y episodios similares a 

accidentes cerebrovasculares (MELAS). 

• La enfermedad de Lafora que se distingue por la presencia de regresión, mioclonus 

prominente, ataxia progresiva y espasticidad. 

Otras condiciones: 

• La migraña con aura visual puede distinguirse por el desarrollo más gradual y mayor 

duración del aura, y las características de los fenómenos visuales (lineal, zig-zag, o 

fenómenos espectrales de fortificación como opuestos a los círculos de colores o destellos 

de luz que cambian de tamaño o se mueven horizontalmente). 

• Síndrome de encefalopatía posterior reversible que se presenta con crisis  

sintomáticas agudas, que se resuelven con control de la hipertensión. 
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3.4 | Epilepsia del lóbulo occipital fotosensible 

POLE es un síndrome de epilepsia raro que tiene inicio en la infancia 

y adolescencia y se caracteriza por la presencia de crisis focales inducidas por 

estímulos fóticos que involucran el lóbulo occipital en individuos con desarrollo, examen 

neurológico e intelecto normal (Tabla 5). Al inicio de las crisis, el paciente experimenta  un 

aura visual con versión cefálica involuntaria sin alteración de la consciencia. El pronóstico 

es variable. 

3.4.1 | Epidemiología 

La prevalencia de POLE es baja. Los datos epidemiológicos son limitados, 

pero las estimaciones sugieren que POLE representa un 0.7% de las epilepsias 

infantiles.74 

3.4.2  | Contexto clínico 

La edad de inicio ocurre entre uno y 50 años, pero es más común entre los 4 y 17 años 

(media = 11 años) de edad, aunque también se informan casos raros con inicio en adultos. 

Existe un fuerte predominio femenino.75 y 74 Los antecedentes y la historia del nacimiento no 

es destacable, y el desarrollo es normal. El tamaño de la cabeza y el examen neurológico 

son normales. 

3.4.3 | Curso de enfermedad 

El pronóstico varía; algunos pacientes tendrán solo unas pocas crisis, otros tendrán una 

remisión de las crisis epilépticas con el tiempo y otros continuar teniendo crisis inducidas 

por estímulos fóticos.76 

3.4.4 | Crisis epilépticas 
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Las crisis focales sensoriales visuales inducidas por estímulos fóticos (inducidas, por 

ejemplo, por el parpadeo de la luz del sol) son obligatorios para el diagnóstico y el principal 

tipo de crisis. Para los niños pequeños es difícil describir el aura, pero a veces pueden 

dibujar una imagen de lo que ven.  Los síntomas incluyen luces, manchas coloreadas, 

formas visuales, alucinaciones o pérdida/borrosidad visual que se mueve a través del 

campo visual. Hay una versión asociada de la cabeza y del ojo en el que el paciente siente 

que está siguiendo la guía del fenómeno visual. Las crisis pueden ser inducidas por los 

videojuegos u otros estímulos fóticos, y en el pasado a menudo eran inducidos por 

televisores analógicos más antiguos con una frecuencia de salida más lenta. 77 

Las crisis son típicamente breves (<3 min), aunque pueden ocurrir crisis prolongadas. Las 

crisis pueden progresar a una sensación cefálica (incluyendo dolor de cabeza), 

sensación epigástrica autonómica o vómitos, y deterioro de la consciencia 

asociada a una crisis focal con evolución a bilateral tónica-clónica.  

Con poca frecuencia, las crisis pueden surgir del sueño sin inducción fótica.74,78 Algunos 

pacientes también tienen crisis focales sensoriales visuales occipitales sin inducción visual. 
 

Tabla 5 Epilepsia del lóbulo occipital fotosensible 

 Mandatorios Alertas Exclusión 

Crisis Crisis focales 

sensoriales visuales (ver 

texto), que evolucionan a 

crisis tónico—clónicas 

bilaterales 

Crisis que son 

desencadenadas por 

estimulo fótico, como es 

la luz solar parpadeante  

Crisis prolongadas que 

duran > 15 min 

Mioclonias palpebrales 

Mioclonus progresivo 

EEG Anomalías 

epileptiformes 

occipitales facilitadas por 

Lentificacion focal 

sostenida y no limitada a 

la fase posictal 
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el cierre palpebral y por 

estimulación fótica 

intermitente 

Respuesta 

fotoparoxística a baja 

frecuencia fótica (1-2Hz; 

sugiere enfermedad 

CLN2) 

Edad de inicio   < 4 años o > 17 años < 1 año o > 50 años 

Desarrollo al inicio  Discapacidad intelectual 

moderada a profunda 

Regresión neurocognitiva 

Examen neurológico  Cualquier anormalidad 

significativa en el 

examen neurológico  

Déficit campimétrico persistente 

Imágenes   Lesión causal en la resonancia 

magnética cerebral 

Se requiere de una resonancia magnética para excluir el diagnóstico de una lesión causal 

No se requiere un EEG ictal para el diagnóstico 

Síndrome sin confirmación por laboratorio: en las regiones con recursos limitados, como mínimo se requieren un EEG interictal y una 

resonancia magnética para diagnosticar confiablemente este síndrome  

 

Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero se observan rara vez. Su 

presencia debería resultar en precaución en el diagnóstico del síndrome y en la consideración 

de otras condiciones. 

Abreviaciones: CLN2, lipofuscinosis ceroide neuronal tipo 2, EEG, electroencefalograma, IPS, Fotoestimulación 

intermitente; IMR, imagen de resonancia magnética. 

 

La superposición entre este síndrome y el IGEs está bien descrita,74 y por lo tanto se 

pueden observar crisis mioclónicas, crisis de ausencia y tónicas-clónicas generalizadas. La 

frecuencia de las crisis es variable.79–81 

3.4.5  | Electroencefalograma 

La actividad de fondo en el EEG es normal. Es posible que se registren puntas o puntas y 

ondas interictales occipitales. Los complejos de punta y onda generalizados o puntas 

centrotemporales pueden coexistir. Punta y onda occipital o los complejos de polipuntas y 
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ondas son facilitados a simple vista, así como por el cierre ocular y la estimulación fótica 

intermitente (Figura S3). 

Los complejos de punta y onda generalizada o polipunta y onda (con predominio posterior) 

también pueden ocurrir con la estimulación fótica. La actividad epileptiforme se provocada 

por privación del sueño y por el sueño. 

El inicio ictal es en el lóbulo occipital contralateral al campo visual que 

contiene los fenómenos sensoriales visuales, y a la dirección de la desviación de la cabeza 

y de los ojos.74 Los patrones ictales pueden extenderse al lóbulo temporal homolateral o el 

lóbulo occipital contralateral.74,76 

3.4.6 | Imágenes 

Las neuroimagenes son normales. 

3.4.7 | Genética 

Se han reportado pocas familias con miembros afectados en múltiples generaciones. Una 

historia familiar es reportada en un tercio de los pacientes. 74 Hay una considerable 

sobreposición con las EGIs y con SeLECTS.79,82,83 No hay genes implicados conocidos.80,84 

3.4.8 | Diagnóstico diferencial 

Otras epilepsias:  

•  Epilepsia con mioclonias palpebrales (EEM) es diferenciada por las mioclonias 

palpebrales prominentes y por la ausencia de alucinaciones visuales y de la versión 

oculocefalica. 

•  SeLEAS es diferenciada por las arcadas y los vómitos así como por otros rasgos 

autonómicos que se observan al inicio de las crisis.  

COVE se distingue por crisis focales sensoriales frecuentes con síntomas visuales que no 

son desencadenados por estímulos fóticos. 
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• Crisis focales debidas a una anomalía cerebral estructural: si presente, crisis focales 

sensoriales con síntomas visuales no desencadenaos por estímulos fóticos. 

• La enfermedad de Lipofuscinosis Ceroide Neuronal tipo 2 (CLN2) se presenta en niños 

más pequeños (<5 años de edad), y el EEG demuestra característicamente una respuesta 

fotoparoxística a baja frecuencias (1–3 Hz). Los niños tienen regresión cognitiva progresiva, 

ataxia y pérdida visual. 

• La enfermedad de Lafora se presenta con crisis focales sensoriales visuales, pero se 

asocia con una epilepsia mioclónica progresiva con mioclonías incapacitantes, deterioro 

cognitivo y ataxia. 

Otras condiciones: 

• La migraña con aura visual tiene fenómenos visuales que son de mayor duración y 

cualitativamente diferentes (lineales, en zig-zag, o fenómenos espectrales de fortificación 

en oposición con círculos de colores o destellos de luz que cambian de tamaño o se mueven 

horizontalmente). 

 

 

4 | SINDROMES DE EPILEPSIA GENERALIZADA GENETICA DE LA INFANCIA 

 

Esencialmente todos los síndromes de epilepsia generalizada que tienen inicio en la 

infancia tienen una etiología genética. Se considera que siguen una herencia compleja, lo 

que significa que tienen una base poligénica, con o sin contribución de factores 

ambientales. Entre las epilepsias generalizadas genéticas de inicio en la infancia, la más 

común y mejor delineada es el síndrome IGE de CAE, que se analiza en el documento IGE.2 

Estudios recientes han destacado que algunos síndromes IGE también pueden ser debidos 
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a trastornos monogénicos como el síndrome de déficit de transportador de glucosa 1 

(GLUT1).85 Etiologías genéticas como el síndrome de Angelman o la inversión-deleción 15q 

son causas importantes de las EED más severas, y típicamente surgen de novó en el 

paciente. 

Otros síndromes de epilepsia generalizada genética infantil incluyen dos síndromes 

distintos, epilepsia con ausencia mioclónica (EMA) y epilepsia con mioclonía palpebral 

(EEM). Estos síndromes tienen un pronóstico más variable que el CAE, con una mayor 

proporción de casos que tienen crisis farmacorresistentes y comorbilidades cognitivas más 

frecuentes. Aunque a menudo hay antecedentes familiares positivos de epilepsia, el tipo de 

epilepsia en los miembros de la familia puede incluir síndromes de IGE, así como epilepsia 

genética con crisis febriles plus. Epilepsia con crisis mioclónico-atónico (EMAtS) que 

también es un síndrome de epilepsia generalizada que se clasifica bajo los EED, los niños 

típicamente muestran estancamiento o regresión del desarrollo durante el período de crisis 

frecuentes. Consulte la figura 3. 

4.1 | Epilepsia con mioclonía palpebral 

4.1.1  | Visión general 

Este síndrome (anteriormente conocido como síndrome de Jeavons) se caracteriza por la 

tríada de frecuentes mioclonías palpebrales, con o sin ausencias, inducidas por el cierre del 

ojo y por estimulación fótica. La mioclonía palpebral suele ser más prominente al despertar 

(Tabla 6). 

Un subgrupo de pacientes con EEM tiene prominente inducción fótica de las mioclonías 

palpebrales (con o sin ausencia) y ausencia o crisis mioclónicas.86 Este subgrupo se ha 

denominado anteriormente como "síndrome del girasol", debido al comportamiento de 
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búsqueda del sol, ya que pueden volverse sus rostros hacia el sol como fuente de luz al 

inicio de la crisis.87 

Este subgrupo se puede denominar "EEM con inducción fótica prominente". 

4.1.2  | Epidemiología 

Este síndrome es raro, y no existen estudios de incidencia basados en la población. Varios 

estudios en centros de epilepsia han demostrado que representa del 1,2% al 2,7% de todos 

los casos de epilepsia vistos.88,89 

4.1.3  | Contexto clínico 

La edad promedio de inicio es de 6 a 8 años, con un rango de 2–14 años.89–91 Hay 

predominio femenino: masculino 2:1.89–91 Los antecedentes e historia del nacimiento son 

normales. El desarrollo y la cognición son a menudo normales, aunque se observan 

personas con funcionamiento intelectual limítrofe y discapacidad intelectual. En el subgrupo 

con inducción fótica prominente, aproximadamente la mitad tiene discapacidad intelectual 

o problemas atencionales, que pueden volverse más evidentes con la edad.87 El examen 

neurológico es normal. 

 

4.1.4  | Curso de la enfermedad 

La EEM es a menudo, pero no invariablemente, resistente a los medicamentos.92–94 Las 

crisis tónico-clónicas generalizadas a menudo se controlan con MAE, mientras que las 

mioclonías palpebrales no se controlan completamente. En la vida adulta, la mioclonía 

palpebral por sí sola puede no asociarse a cambios en el EEG y, por lo tanto, representa 

un trastorno del movimiento.95 La EEM suele ser una afección de por vida.93,94 

FIGURA 3* 
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En el subgrupo con inducción fótica prominente, el manejo del comportamiento puede ser 

importante para evitar el exceso de medicación, pero es muy desafiante, particularmente 

en aquellos con discapacidad intelectual. Las medidas ambientales para reducir la 

exposición a la luz son importantes en estos pacientes, lo que incluye el uso de sombreros 

de ala ancha y gafas de sol. Los lentes azules específicos (Z1) pueden atenuar la respuesta 

fotosensible en algunos pacientes.96 

 

FIGURA 3 Las epilepsias generalizadas genéticas de la niñez son un grupo de condiciones caracterizadas por 

etiología genética con modo de herencia compleja, con base poligénica. Es frecuente una historia familiar de 

epilepsia. La cognición, el examen neurológico y la respuesta a medicamentos es variable. La semiología de 

las crisis y los hallazgos electroencefalográficos (EEG) son específicos para cada uno de los síndromes 

incluidos en este grupo. Las epilepsias generalizadas genéticas de la niñez incluyen la epilepsia de ausencias 

infantiles, que es discutida en el articulo acerca de los síndromes de epilepsia   generalizada idiopática,2 

epilepsia con mioclonias palpebrales, epilepsia con ausencias mioclónicas y epilepsia con crisis mioclónico-

atónicas. Las epilepsias con ausencias mioclónicas y con mioclonias palpebrales tienen un pronóstico variable. 

La epilepsia con crisis mioclónico-atónica es clasificada dentro de las encefalopatías epilépticas y/o del 
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desarrollo (EEDS), con niños que típicamente muestran estancamiento o regresión en el desarrollo. En la figura 

están representadas la edad de inicio y los hallazgos del EEG para cada uno de los síndromes. 

4.1.5 | Crisis epilépticas 

Las mioclonías palpebrales consisten en breves, repetitivas sacudidas mioclónicas rítmicas 

de 3 a 6 Hz de los párpados y, a menudo, con supraversión o desviación simultánea de los 

globos oculares y la extensión de la cabeza que son obligatorias para el diagnóstico. Estas 

crisis son muy breves (típicamente <1 a 3 s, siempre <6 s) y pueden ocurrir varias veces al 

día, incluso muchas veces por hora. Por lo general se inducen por el cierre lento de los ojos 

involuntario o voluntario, o por la exposición a luz brillante o luz solar.97 Durante la mioclonía 

del párpado, la consciencia puede permanecer intacta o suceder un leve deterioro; el 

deterioro de la consciencia puede ser sutil y no ser reconocido por el paciente. 

 

Hasta el 20% de los pacientes desarrollan un estatus epiléptico mioclónico palpebral, con 

mioclonías palpebrales repetitivas y recurrentes asociada con un deterioro leve de la 

consciencia y de la capacidad de respuesta. La mioclonía palpebral también puede estar 

asociada con crisis de ausencia, con ligera alteración de la consciencia. Además, algunos 

pacientes tienen crisis de ausencias típicas sin mioclonía palpebral. 

Las crisis tónico-clónicas generalizadas ocurren en la mayoría de los casos, pero suelen 

ser poco frecuentes. Pueden ser provocadas por privación del sueño, consumo de alcohol 

o estimulación fótica. 

En los pacientes con inducción fótica prominente, las mioclonías palpebrales (con o sin 

ausencia), las ausencias o las crisis mioclónicas se asocian típicamente con 

comportamientos como colocarse en frente a una fuente de luz y agitar la mano frente a los 

ojos, frotarse la frente, acercarse a un televisor análogo o usar otros medios para crear un 
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efecto de luz parpadeante.86,87,98 La activación sostenida puede provocar una crisis tónico-

clónica generalizada. 

Las crisis febriles ocurren en 3% a 13% de los pacientes.92,99 Los pacientes también pueden 

tener crisis de ausencias mioclónicas y típicas incluso, aunque con una frecuencia 

relativamente menor que las mioclonías palpebrales. La presencia de mioclonías frecuentes 

en las extremidades debe sugerir un diagnóstico de un síndrome alternativo. Las crisis 

focales son excluyentes. 
 

Tabla 6. Epilepsia con mioclonias palpebrales 

 Mandatorios Alertas Exclusión 

Crisis Mioclonias palpebrales Incapacidad de inducir 

mioclonias palpebrales en 

el consultorio por cierre 

ocular lento durante la 

exposición a luz brillante 

en un paciente sin 

tratamiento 

Sacudidas mioclónicas que 

afectan las extremidades-

Considerar fuertemente 

JME 

Alguno de los siguientes tipos de crisis: 

 Crisis de ausencias 

mioclónicas  

 Crisis focales 

EEG El cierre ocular y la 

estimulación fótica 

intermitente 

desencadena complejos 

de polipuntas o 

polipuntas y ondas 

generalizadas (3-6Hz) 

 Lentificación focal 

Puntas focales consistentemente 

unilaterales  

Patrón de complejos de punta y onda 

lenta generalizada a <2.5Hz (A menos 

que termine por un brote de mayor 

frecuencia). 

Lentificación difusa de la actividad de 

fondo no limitado al periodo posictal. 

Falta de correlación del EEG con un 

evento clínico típico. 

Edad de inicio   < 2 años o > 14 años 

Examen neurológico  Hallazgos neurológicos 

focales 
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Imágenes  Anomalías en 

neuroimagenes 

potencialmente relevantes, 

excluyendo los hallazgos 

incidentales. 

Lesión causal en la resonancia 

magnética cerebral 

Curso de la enfermedad   Deterioro cognitivo progresivo durante el 

curso de la epilepsia 

No se requiere de imágenes de resonancia magnética para el diagnóstico 

No se requiere de un EEG ictal para el diagnóstico, siempre que el proveedor de diagnóstico haya observado clínicamente mioclonías 

palpebrales y el estudio interictal demuestre polipuntas generalizadas rápidas (3 a 6 Hz) o complejos de polipuntas y ondas inducidas 

por el cierre ocular o estimulación fótica intermitentes. 

Sin embargo, en la mayoría de los pacientes no tratados habrá registro de una respuesta fotoparoxística con mioclonía palpebral en una 

consulta de rutina. 

EEG realizado durante la estimulación con luz intermitente. 

. 

Síndrome sin confirmación de laboratorio: en regiones con recursos limitados, la epilepsia con mioclonía palpebral se puede diagnosticar 

en personas que cumplan con todos los demás criterios clínicos obligatorios y de exclusión si la mioclonía palpebral fue presenciada por 

el examinador o capturada en video casero 

Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero rara vez se pueden ver. Su 

presencia debe dar lugar a la precaución en el diagnóstico del síndrome y a la consideración de otras 

condiciones. 

Abreviaturas: EEG, electroencefalograma; JME, epilepsia mioclónica juvenil; IRM, resonancia magnética 

4.1.6 | Electroencefalograma 

La actividad de fondo es normal; una lentificación significativa de la actividad de fondo en 

el EEG debe sugerir un diagnóstico alternativo.  Interictalmente, se observan frecuentes 

breves ráfagas de complejos de polipuntas y ondas generalizadas irregulares y rápidos (3 

a 6 Hz). 
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La eliminación de la fijación visual, que puede ser inducida por el cierre palpebral y la 

estimulación fótica intermitente que activan lasas anomalías epileptiformes y 

frecuentemente inducen mioclonias palpebrales con o sin crisis de ausencias (Figura 

4).100,101 Los pacientes jóvenes suelen mostrar fotosensibilidad, que se vuelve menos 

evidente con la edad y el tratamiento con MAE. Del mismo modo, la sensibilidad al cierre 

de los ojos puede reducirse con la edad. La actividad epileptiforme también es provocada 

por la hiperventilación. 

En el subgrupo con inducción fótica, las anormalidades de punta y onda generalizada 

también son provocadas por inducción fótica. En esos pacientes, la estimulación fótica 

intermitente puede desencadenar breves mioclonías palpebrales, ausencias típicas o crisis 

mioclónicas. 

Los brotes de actividad generalizada de puntas y ondas a menudo se vuelven más breves 

y fragmentados durante el sueño. Los complejos de punta y onda generalizados 

fragmentados pueden aparecer como focales o como complejos multifocales de puntas y 

ondas, pero no se localizan uniformemente en un área específica. La morfología de la 

focalidad de los complejos de puntas y ondas se parece al patrón generalizado de punta y 

onda. 

Los registros ictales de las mioclonias palpebrales muestran complejos de polipunta o 

polipunta y onda generalizados irregulares de gran amplitud, que pueden ser seguidos por 

puntas rítmicas o complejos de polipuntas y ondas en una frecuencia de 3 a 6 Hz. La 

mioclonía palpebral con/sin ausencia se termina con la eliminación completa de la luz. La 

mioclonía del párpado puede o no estar asociada con la pérdida de consciencia. 
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FIGURA 4. Electroencefalograma ictal de un paciente de 14 años con epilepsia con mioclonias palpebrales. La 

actividad de fondo es normal. Cada vez que el paciente cierra los ojos (se observa artificio por cierre palpebral), 

hay una descarga de polipunta y onda generalizada de dura entre 6 y 8 segundos, clínicamente asociado con 

la mioclonía palpebral. Durante el segundo evento, pronto después del cierre ocular, hay descarga con actividad 

rápida que se incrementa. 

4.1.7 | Imágenes 

No se requiere una resonancia magnética con una presentación clínica típica, pero si se 

realiza, esta no muestra ninguna anomalía causal. 

4.1.8 | Genética 

Es probable que este síndrome haya compartido etiologías genéticas con otras epilepsias 

generalizadas idiopáticas. La historia familiar de crisis epilépticas o epilepsia está presente 

en 25% a 83% de los casos, casi todos los familiares afectados tienen crisis 

generalizadas.92,99 En aproximadamente el 20% de los casos, hay antecedentes familiares 

de una EGI-CAE, epilepsia de ausencia juvenil, epilepsia mioclónica juvenil o crisis tónico-

clónicas generalizadas solamente, y casi la mitad de los pacientes tienen antecedentes 

familiares compatibles con epilepsia genética con crisis febriles plus.99 
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No se identifica una única variante genética patógena en la mayoría de los pacientes. En 

pacientes con este síndrome en la configuración de una EED, varios genes de 

enfermedades monogénicas han sido implicados, incluyendo CHD2102, SYNGAP1103 y 

NEXMIF104 (anteriormente conocido como KIAA2022); algunos pacientes con variantes 

patogénicas en estos genes tienen este síndrome sin EED. 

4.1.9  | Diagnóstico diferencial 

Otras epilepsias: 

• Síndromes IGE con crisis de ausencia (CAE, epilepsia de ausencia juvenil y epilepsia 

mioclónica juvenil) pueden tener fotosensibilidad en el EEG; sin embargo, no se observa 

mioclonía palpebral prominente. 

• POLE se presenta con crisis inducidas visualmente, pero sin mioclonía palpebral. 

• Otras epilepsias de aparición temprana con mioclonías y fotosensibilidad,97 incluidas 

epilepsias monogénicas raras como como lipofuscinosis ceroide neuronal. 

Otras condiciones: 

• Tics faciales. 

• Parpadeo compulsivo. 

 

4.2 | Epilepsia con ausencias mioclónicas 

EMA es un síndrome de epilepsia infantil muy raro que se presenta con crisis de ausencias 

mioclónicas diarias (Tabla 7). 
 

Tabla 7. Epilepsia con ausencias mioclónicas 

 Mandatorios Alertas Excluyentes 

Crisis Las ausencias 

mioclónicas son el tipo 

predominante de crisis  

 Crisis focales 

Crisis atónicas, mioclónico-

atónicas o crisis tónicas 
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EEG Patrón de complejos de 

punta y onda lenta 

generalizada a 3 Hz 

relacionado con las 

sacudidas mioclónicas. 

 Lentificación focal 

Puntas focales consistentemente 

unilaterales  

Patrón de punta y onda lenta 

generalizada < 2Hz (a menos que 

sea al final de un brote de alta 

frecuencia 

Edad de inicio   <1 años o > 12 años 

Examen neurológico  Discapacidad intelectual 

moderada o mayor 

Hallazgos neurológicos 

focales 

 

Imágenes   Lesión causal en la resonancia 

magnética cerebral 

Curso de la enfermedad   Deterioro cognitivo progresivo 

durante el curso de la epilepsia 

Debe considerarse realizar imágenes de resonancia magnética para excluir otras causas. 

No se requiere de un EEG ictal para el diagnóstico, siempre que el proveedor de diagnóstico haya observado clínicamente 

ausencias mioclonicas y el estudio interictal demuestre complejos de puntas y ondas generalizados a 3Hz. Sin embargo, la 

mayoría de los pacientes sin tratamiento podrían tener ausencias mioclónicas registradas en el EEG de rutina. 

 

Síndrome sin confirmación de laboratorio: en regiones con recursos limitados, la epilepsia con ausencias mioclónicas se puede 

diagnosticar en personas que cumplan con todos los demás criterios clínicos obligatorios y de exclusión si ellos presentan 

ausencias mioclónicas observadas por el examinador o capturadas en video casero 

Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero rara vez se pueden ver. Su 

presencia debe dar lugar a la precaución en el diagnóstico del síndrome y a la consideración de otras 

condiciones. 

Abreviaturas: EEG, electroencefalograma; IRM, resonancia magnética. 

 

4.2.1  | Epidemiología 

Se desconoce la incidencia exacta. Este síndrome representó del 0,5% al 1% de todas las 

epilepsias observadas en una clínica especializada en epilepsia, Saint Paul Center en 

Marsella.105 

4.2.2  | Contexto clínico 
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La edad promedio de inicio es de aproximadamente 7 años, con un rango de 1 a 12 años, 

y los hombres se ven más comúnmente afectados (70%).105,106 Los antecedentes y la 

historia del nacimiento no son importantes; sin embargo, al momento de la presentación 

aproximadamente la mitad de los pacientes tienen deterioro del desarrollo intelectual. La 

discapacidad puede hacerse evidente con la edad y, en última instancia, es visto en el 70% 

de los casos. 105-107 El examen neurológico es típicamente normal. 

4.2.3 | Curso de la enfermedad 

La evolución de la EMA es variable.105,106 Se produce remisión en aproximadamente el 40% 

de los pacientes. En el resto persisten ausencias mioclónicas o la epilepsia puede 

evolucionar con el desarrollo de otros tipos de crisis generalizadas. El pronóstico es más 

favorable si las crisis de ausencia mioclónica son el único tipo de crisis y se controlan con 

medicación.105 

4.2.4 | Crisis epilépticas 

Las crisis de ausencia mioclónica son obligatorias para el diagnóstico.105 Las crisis de 

ausencia se asocian con crisis rítmicas a 3 Hz consistentes en sacudidas de las 

extremidades superiores, superpuestas a la abducción tónica de los brazos durante la crisis 

(dando una apariencia de un trinquete). Las crisis tienen un inicio y un final abruptos. El 

paciente, si está de pie, generalmente se inclina hacia adelante durante la crisis, pero las 

caídas son poco comunes. Las sacudidas mioclónicas son típicamente bilaterales y 

simétricas, pero pueden ser unilaterales o asimétricas. Pueden ocurrir mioclonías periorales 

y sacudidas rítmicas de la cabeza y las piernas. Las crisis duran de 10 a 60 segundos y 

ocurren varias veces al día.107 El estado de alerta varía desde la pérdida total de la 

consciencia hasta la consciencia preservada. 
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Ocasionalmente, se dan manifestaciones autonómicas, como cambios en la respiración o 

incontinencia urinaria105 o pueden observarse automatismos gestuales complejos, 108. Las 

ausencias mioclónicas son el único tipo de crisis que se observa en un tercio de los 

pacientes. 

El estado epiléptico de ausencia mioclónica es raro, también pueden ocurrir crisis tónico-

clónicas generalizadas (observadas en el 45%), clónicas, atónicas o de ausencia típicas; 

múltiples tipos de crisis puede indicar un pronóstico más desfavorable. Sólo el 4% de los 

pacientes también tienen crisis de ausencia típicas sin sacudidas mioclónicas. Las crisis 

focales son excluyentes. 

 

4.2.5  | Electroencefalograma 

La actividad de fondo es normal. Típicamente no se observa actividad delta rítmica 

intermitente occipital.105 Pueden darse anormalidades interictales generalizadas de punta y 

onda o polipunta y onda de 3 Hz (aproximadamente un tercio de los casos). Las anomalías 

focales que surgen consistentemente de una región deben plantear la consideración de un 

diagnóstico alternativo de etiología estructural. 

Las descargas generalizadas de puntas y ondas pueden ser provocadas por 

hiperventilación, que también puede desencadenar la crisis de ausencia mioclónica. La 

estimulación fótica intermitente desencadena anomalías generalizadas de puntas y ondas 

en una minoría de pacientes (14%). Los complejos de punta y onda generalizada también 

se activan por la privación del sueño, la somnolencia y el sueño. Al igual que en otras 

epilepsias generalizadas, los complejos de puntas y ondas generalizados a menudo se 

fragmentan con la privación del sueño o el sueño. El patrón puede aparecer como complejos 

de punta y onda focales o multifocales, pero no se ve consistentemente en una sola área. 
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La morfología de las anomalías focales parece similar a la actividad generalizada de puntas 

y ondas. 

Los complejos de punta y onda generalizados regulares de 3 Hz acompañan a las crisis de 

ausencia mioclónica. La descarga de 3 Hz está relacionada en el tiempo con las sacudidas 

mioclónicas (Figura 5). El registro electromiográfico (EMG) demuestra que las sacudidas 

mioclónicas preceden a la marcada contracción tónica de ambos deltoides.105 

4.2.6 | Imágenes 

Se debe considerar una resonancia magnética para excluir otras causas, pero si se hace, 

debe ser normal o puede mostrar leve atrofia difusa. 

 

FIGURA 5. Registro electroencefalográfico poligráfico ictal en un niño de 8 años con epilepsia con ausencias 

mioclónicas, demostrando una descarga paroxística de punta y onda generalizada. Los canales 

electromiográficos (Deltoides derecho e izquierdo) demuestran sacudidas mioclónicas sincrónicas con 

anormalidades epileptiformes y entre las sacudidas hay un incremento sostenido en el tono muscular. 

4.2.7  | Genética 

Hay antecedentes familiares (generalmente de crisis generalizadas) en el 20% de los casos. 

En raras ocasiones, hay antecedentes familiares de crisis febriles. Aunque la EMA se 
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considera genética, solo hay informes de casos aislados de variantes genéticas 

patogénicas específicas, 109,110 siendo probable que la mayoría de los casos sean 

poligénicos. Se presume que este síndrome tiene características etiológicas genéticas 

compartidas con las IGE.111 

4.2.8  | Diagnóstico diferencial 

Otras epilepsias: 

• CAE: aunque se pueden observar sacudidas mioclónicas sutiles con las ausencias en 

CAE, estas son de baja amplitud, no tienen la ritmicidad sostenida, y no están asociadas 

con la abducción tónica escalonada (trinquete) de los brazos. 

• SLG a menudo tiene ausencias atípicas con sacudidas rítmicas o pérdida del tono; sin 

embargo, la presencia de punta y onda lenta (≤2,5 Hz), actividad rápida paroxística 

generalizada y las crisis tónicas deben sugerir el diagnóstico. 

• Las crisis de ausencia mioclónica rara vez se pueden ver en otro EED, pero no son el tipo 

de crisis predominante. 

5 | EED O ENCEFALOPATIAS EPILÉPTICAS DE INICIO EN LA NIÑEZ 

Las “encefalopatías epilépticas” se definen como enfermedades en las que la propia 

actividad epiléptica contribuye a graves deficiencias cognitivas y conductuales más allá de 

lo que se esperaba de la etiología subyacente solamente. Estos desordenes se caracterizan 

por una actividad epileptiforme frecuente asociada con un desarrollo más lento y, a menudo, 

una regresión. Pueden ocurrir sobre un fondo normal o un desarrollo anormal. 

En la Clasificación de las Epilepsias de 2017, la terminología introdujo a la palabra 

"desarrollo" agregada para denotar a aquellos niños que tenían un desarrollo anormal 

secundario a la causa subyacente además de una encefalopatía epiléptica.112 Este término 

se introdujo porque muchas variantes genéticas patogénicas causan deterioro del 
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desarrollo por derecho propio, con la encefalopatía epiléptica superpuesta al deterioro 

preexistente, lo que afecta aún más el resultado del desarrollo.113 

Por el contrario, una "encefalopatía del desarrollo" se refiere al deterioro del desarrollo sin 

actividad epileptiforme frecuente, como en un niño o adulto con discapacidad intelectual.112 

Además, el grupo de trabajo revisó el uso del término “encefalopatía del desarrollo” en 

personas que habían completado su desarrollo totalmente y acordó establecer un término 

más amplio “síndromes de epilepsia con deterioro neurológico progresivo” además de 

encefalopatía del desarrollo. Esto puede ser aplicable en personas mayores con FIRES o 

síndrome de Rasmussen. 

En esta sección, describiremos EMAtS, SLG y EEDSWAS. También incluimos dos 

síndromes caracterizados por encefalopatía aguda, seguida de una encefalopatía epiléptica 

y del desarrollo, a saber, FIRES y EHH. 

 

5.1 | Epilepsia con crisis mioclónicas atónicas  

EMAtS, anteriormente conocido como síndrome de Doose, comienza en primera infancia, 

en el marco del desarrollo normal en dos tercios de los casos.114 El complemento completo 

de la clínica y las características de EEG pueden estar ausentes al principio del curso y 

tardan en aparecer. Estos niños suelen mostrar un estancamiento del desarrollo o incluso 

una regresión durante la etapa activa, fase de crisis (tormentosa), que mejora una vez que 

las crisis son controladas. Consulte la Tabla 8. 

5.1.1 | Epidemiología 

EMAtS tiene una incidencia de aproximadamente 1 en 10000 niños y representa 

aproximadamente el 2% de las epilepsias en la niñez.115 

5.1.2  | Contexto clínico 
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EMAtS típicamente comienza entre los 2 y los 6 años (rango = 6 meses a 8 años). Los niños 

son los más comúnmente afectados.116 Aproximadamente una cuarta parte de los niños 

tienen antecedentes de crisis febril, 117-120 y dicha historia se asocia con un resultado más 

favorable a largo plazo.120 El desarrollo previo al inicio de las crisis es normal en dos tercios 

de los pacientes, y el examen neurológico suele ser normal al inicio. Un retraso en el 

desarrollo de moderado a grave que precede al inicio de las crisis inicio debe ser 

considerado como una alerta para el diagnóstico.121 

5.1.3  | Curso de la enfermedad 

El inicio de EMAtS es a menudo abrupto, con un inicio explosivo “tormentoso” de muchas 

crisis y tipos de crisis a menudo tónico-clónico generalizado y mioclónico. En otros casos, 

la evolución es más lenta, lo que requiere un seguimiento cuidadoso a lo largo del primer 

año para distinguirlo de SLG. Las crisis a menudo son resistentes a los medicamentos, 

particularmente durante la fase de alta frecuencia de crisis (explosiva o tormentosa) y 

episodios recurrentes de estado epiléptico no convulsivo y una mayor frecuencia de otros 

tipos de crisis generalizadas es observada. Durante esta fase, ocurre un estancamiento del 

desarrollo o incluso regresión, predominantemente en el comportamiento y las funciones 

ejecutivas, y la ataxia son frecuentemente evidentes.  

 

Los trastornos del comportamiento, como la hiperactividad y la agresión, y los trastornos 

del sueño son también comunes durante la fase activa y generalmente mejora o remiten 

después de que se logra el control de las crisis. 

TABLA 8. Epilepsia con crisis mioclónico-atónicas. 
 

 Mandatorios Alertas Exclusiones 
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Crisis Crisis mioclónico-

atónicas 

Crisis tónicas dentro de 

los 12 meses del inicio 

de la epilepsia 

EspMAEos epilépticos o 

IESS antes del 

diagnostico 

Crisis focales 

EEG Anormalidades de punta 

y onda o polipunta y 

onda a 2-6Hz. 

Actividad rápida 

paroxística generalizada 

durante el sueño 

Complejos de punta y 

onda lenta generalizada 

de < 2Hz 

Respuesta 

fotoparoxística a bajas 

frecuencias (sugiere 

enfermedad CLN2) 

Anomalías focales 

persistentes 

Hipsarritmia 

Edad de inicio   < 6 meses o > 8 años 

Desarrollo al inicio  Retardo del desarrollo 

moderado a severo que 

precede el inicio de las 

crisis  

 

Examen neurológico  Hallazgos neurológicos 

focales 

 

Imágenes   Lesión causal en la IMR 

No se requiere una resonancia magnética para el diagnóstico, pero se realiza típicamente para excluir otras 

causas 

No se requiere un EEG ictal para el diagnóstico. Sin embargo, en un niño con alertas o con rasgos clínicos 

que pueden sugerir síndrome de Lennox Gastaut o espasmos epilépticos infantiles, es esencial al menos un 

video o idealmente debe registrarse un EEG ictal. 

Síndrome en evolución: la epilepsia con crisis mioclónico-atónicas debe sospecharse en el caso del inicio 

explosivo de múltiples tipos de crisis generalizadas en un niño en la edad apropiada sin otras alertas o rasgos 

excluyentes. 

Síndrome sin confirmación diagnóstica: en regiones con recursos limitados, la epilepsia con crisis mioclónico-

atónicas puede ser presumiblemente diagnosticada sin EEG si el clínico ha presenciado personalmente las 

crisis mioclónico-atónicas, ya sea por la observación directa del paciente o en un video entregado por los 

familiares. Sin embargo, se recomienda fuertemente un EEG. 

Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero rara vez se pueden ver. Su 

presencia debe dar lugar a la precaución en el diagnóstico del síndrome y la consideración de otras condiciones. 

Abreviaturas: CLN2, lipofuscinosis ceroide neuronal tipo 2; EEG, electroencefalograma; IESS, síndrome de 

espasmos epilépticos infantiles; IRM, resonancia magnética. 
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A pesar de que inicialmente las crisis son resistentes a los medicamentos, dos tercios de 

los niños alcanzan la remisión, generalmente dentro de los 3 años del inicio, y puede 

retirarse gradualmente de las terapias anticrisis epilépticas.120,122 En el tercio restante, a 

menudo se observan crisis persistentes, deterioro cognitivo, agresión e hiperactividad. Una 

vez que las crisis son controladas y el EEG mejora, así como hay progreso del desarrollo. 

El desarrollo puede volver a los niveles de función premórbidos, o el niño puede quedar con 

un grado variable de discapacidad intelectual. Los factores que predicen un peor resultado 

incluyen: crisis tónicas, estado epiléptico recurrente no convulsivo, y un EEG que muestra 

puntas y ondas generalizadas irregulares muy frecuentes o casi continuas, puntas y ondas 

lentas, o actividad rápida paroxística generalizada.120,122–125 

5.1.4 | Crisis epilépticas 

Las crisis mioclónicas-atónicas son obligatorias para el diagnóstico y se caracterizan por 

una breve sacudida mioclónica, que afecta a los músculos proximales, a menudo asociado 

con una ligera vocalización, seguida de un brevísimo componente atónico, que puede ser 

sutil, con un movimiento de cabeza, o más prominente, con una caída abrupta (Video S1). 

En cambio, las crisis atónicas puras, que también se observan con frecuencia, carecen del 

componente mioclónico al inicio y conducen a una pérdida abrupta pero breve del tono axial, 

con movimientos de cabeza o una caída repentina.  

Otras crisis que se observan con frecuencia incluyen mioclónicas (que son breves [<100 

ms] y también pueden provocar caídas),126 ausencias y crisis tónico-clónicas generalizadas. 

Estas últimas pueden ocurrir con o sin fiebre y son la crisis de presentación tipo en 

aproximadamente dos tercios de los casos.117,119,122 
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Las crisis tónicas aparecen en algunos pacientes más adelante en el curso y se asocian 

con un peor resultado a largo plazo.120 

El estado epiléptico no convulsivo también es frecuente y puede ser inaugural. Se 

manifiesta como alteración de la consciencia, de horas a días, con ausencias atípicas, 

mioclonias, y rasgos atónicos, asociados a somnolencia, inestabilidad, babeo, trastornos 

del habla y mioclonías erráticas de predominio en cara y miembros superiores. El estado 

epiléptico no convulsivo recurrente se asocia con un menor resultado favorable.120,124 Los 

espasmos epilépticos y las crisis focales son excluyentes. 

5.1.5 | Electroencefalograma 

La actividad de fondo es normal, apropiada para la edad, con un ritmo dominante posterior 

al inicio. Los ritmos theta monomórficos biparietales son característicos de EMAtS, pero no 

se observan en todos los pacientes. Con el aumento de la frecuencia de las crisis, puede 

observarse una desaceleración y una mayor amplitud en la actividad de fondo. Las 

anomalías interictales se conforman por complejos de punta y onda o polipunta y onda de 

2-6 Hz que a menudo ocurren en ráfagas que duran de 2 a 6 segundos (Figura 6A). 

Secuencias largas de descargas de puntas y ondas irregulares generalizadas debe plantear 

la cuestión de estado epiléptico no convulsivo. Las descargas generalizadas pueden 

fragmentarse y no se ve un foco consistente de las puntas. Las anomalías generalizadas 

de punta y onda se activan con el sueño.  Actividad rápida paroxística generalizada, que 

consiste en brotes de actividad rápida difusa o bilateral (10 Hz o más) rara vez se observan 

polipuntas durante el sueño, y pueden sugerir SLG. La hiperventilación puede provocar 

descargas generalizadas de puntas y ondas y crisis de ausencia. La fotosensibilidad es 

rara. 
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Los registros ictales de crisis mioclónicas-atónicas muestran descargas generalizadas de 

polipuntas o puntas concomitantes con el mioclonus, seguidas de una onda lenta de alto 

voltaje que acompaña al componente atónico (Figura 6B, C). Se recomienda el registro 

simultáneo de EMG con EEG para los registros ictales; las polipuntas se correlacionan con 

breves mioclonías en los músculos del cuello, mientras que la onda lenta se correlaciona 

con la pérdida de la actividad muscular en los músculos proximales de las extremidades. 

Las crisis de ausencia se relacionan con complejos de punta y onda generalizados de 2 a 

6 Hz. 

Durante el estado epiléptico no convulsivo, el EEG muestra trenes de actividad 

generalizada de punta y onda irregulares y de alta amplitud, irregulares de 2 a 3 Hz, 

asociado con lentificacion de la actividad de fondo. 

5.1.6 | Imágenes 

La resonancia magnética es normal. 

5.1.7 | Genética 

Se encuentran antecedentes familiares de epilepsia o crisis febriles en aproximadamente 

un tercio de los casos 117,119,122,123,127 y esto se asocia con un resultado más favorable a largo 

plazo.120 

El síndrome de epilepsia familiar de epilepsia genética con crisis febriles plus se observa 

en familias de probandos con EMAtS.128,129 En la mayoría de los niños, EMAtS tiene una 

herencia compleja con un patrón poligénico. En algunos casos, se han observado variantes 

patogénicas en genes que incluyen SCN1A,130 SCN1B, 131 SCN2A,132 STX1B,133 SLC6A1,134 

CC2,102 SYNGAP1,103 NEXMIF,104 KIAA2022.135 Aproximadamente el 5% de los pacientes 

con EMAtS tienen deficiencia de GLUT1 asociada con variantes patogénicas en SLC2A1.85 

5.1.8 | Diagnóstico diferencial 
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Otras epilepsias: 

• SLG se puede distinguir por la presencia de crisis tónicas al principio de la enfermedad y 

el EEG, que muestra complejos de punta y onda lenta <2,5 Hz y actividad rápida paroxística 

generalizada durante el sueño. Además, los niños con SLG más comúnmente presentan 

retardo en el desarrollo antes del inicio de las crisis y puede tener antecedentes de síndrome 

de espasmos epilépticos infantiles. 

• La epilepsia mioclónica de la infancia se distingue por la falta de crisis de ausencias 

mioclónicas-atónicas y atípicas, y normalmente se presenta antes que EMAtS. 

• El síndrome de Dravet se distingue por crisis hemiclónicas desencadenadas por 

fiebre/enfermedad en el primer año de vida y ausencia de crisis mioclónico-atónicas 

• EED-SWAS o EE-SWAS está asociado con la regresión y marcada activación de 

anomalías epileptiformes durante el sueño, con complejos difusos de puntas y ondas casi 

continuos; no se observan crisis mioclónicas-atónicas. 

• La panencefalitis esclerosante subaguda es una condición rara asociada con progresión 

fulminante/rápida de crisis mioclónicas y episodios de caídas. El patrón EEG es diagnóstico. 

• La enfermedad CLN2 generalmente comienza en niños con retardo en el desarrollo o 

retardo aislado del habla. Los niños pueden presentar un fenotipo de EMAtS; sin embargo, 

hay deterioro motor y cognitivo progresivo, además de ataxia. El EEG demuestra respuesta 

fotoparoxística 1-3 Hz, por lo que es importante la evaluación a baja frecuencia. 

 

5.2 | Síndrome de Lennox-Gastaut 

El SLG es una EED asociada con una amplia gama de etiologías. Es el resultado de una 

actividad sincronizada de alta frecuencia en redes cerebrales distribuidas bilateralmente 

que se desarrolla en un período de edad susceptible en la niñez.136 Este síndrome se 
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caracteriza por la presencia de (1) múltiples tipos de crisis  farmacorresistentes con inicio 

antes de los 18 años (una de las cuales debe incluir crisis tónicas); (2) Alteraciones 

cognitivas y a menudo del comportamiento, que pueden no estar presentes al inicio de las 

crisis; y (3) complejos de punta y onda lenta difusa y actividad rápida paroxística 

generalizada en el EEG (Tabla 9). 

_______________________________________________________________________ 
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FIGURA 6 Registros electroencefalográficos (EEG) poligráficos interictales e ictales en un niño de 3 años con 

epilepsia con crisis mioclónico atónicas. (A) El EEG interictal muestra ondas lentas posteriores bilaterales (4 a 

6 Hz). Hay anomalías generalizadas caracterizadas por puntas de gran amplitud y anomalías de picos y ondas 

entremezclados con ondas delta de gran amplitud sin ningún cambio clínico. (B, C) Ejemplos de crisis atónicas 

mioclónicas asociadas a una descarga generalizada de puntas y ondas de breve duración.  

Los canales electromiográficos muestran pérdida de tono en los deltoides (B) y en los músculos nucal y 

esternocleidomastoideo (C). Clínicamente, el niño experimenta caídas bruscas con ambos eventos 

_______________________________________________________________________ 

Muchos médicos usan el término "SLG" para describir cualquier epilepsia grave de 

aparición temprana con crisis intratables, que dan lugar a caídas. Este enfoque es 

incorrecto, ya que falla en el reconocimiento de las características específicas del SLG y 

distinguirlo de EMAtS, que a menudo tiene un resultado notablemente mejor, y muchas 

otras epilepsias graves que comienzan en la niñez. El complemento completo de las 

características clínicas y en el EEG a menudo están ausentes al principio del curso y toman 

tiempo en aparecer. Los niños pequeños que presentan los tipos de crisis característicos 

pero que carecen de todas las características necesarias, requieren seguimiento estrecho 

de la evolución a SLG. En particular, un número de síndromes de epilepsia infantil grave, 

como el síndrome de espasmos epilépticos infantiles, la EED infantil temprana y la epilepsia 

de la infancia con crisis focales migratorias a menudo evolucionan a SLG. La evaluación 

repetitiva para detectar los criterios de SLG puede ser útil para acceder a MAE con licencia 

para SLG. 
 

Tabla 9. Síndrome de Lennox Gastaut 

 Mandatorios Alertas Exclusiones 

Crisis Crisis tónicas (Ver texto)   
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Además de las crisis tónicas, al debe menos 

presentarse un tipo adicional de crisis, que 

puede incluir una de las siguientes: 

 Ausencias atípicas 

 Atónicas  

 Mioclónicas 

 Focales con alteración de la 

consciencia 

 Tónico clónico generalizada  

 Status epiléptico no convulsivo 

 EspMAEos epilépticos 

EEG Complejos de punta y onda lenta 

generalizados de < 2.5 Hz (o historia de este 

hallazgo en un EEG previo 

Actividad paroxística rápida generalizada en 

sueño (o historia de este hallazgo en un EEG 

previo)  

Respuesta 

fotoparoxística a 

bajas frecuencias 

(Considerar 

enfermedad CLN2) 

Anomalías focales 

persistentes sin 

patrón de punta y 

onda generalizada 

Edad de inicio < 18 años > 8 años  

Resultado a largo plazo Epilepsia farmacorresistente 

Discapacidad intelectual leve a profunda 

  

No se requiere una resonancia magnética para el diagnóstico, pero se realiza típicamente para excluir otras causas 

No se requiere un EEG ictal para el diagnóstico. Sin embargo, en un niño con alertas o con rasgos clínicos que pueden 

sugerir epilepsia con síndrome de crisis mioclónico-atónicas. 

Síndrome en evolución: aproximadamente el 50% de los lactantes con EED severa, por ej. IESS o EED infantil temprana, 

evolucionan en el tiempo a Síndrome de Lennox Gastaut. 

Síndrome sin confirmación diagnóstica: en regiones con recursos limitados, como mínimo, se requiere un EEG interictal 

con el patrón característico de punta y onda lenta generalizada durante la vigilia para el diagnóstico.   

Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero rara vez se pueden ver. Su 

presencia debe dar lugar a la precaución en el diagnóstico del síndrome y consideración de otras condiciones. 

Abreviaturas: CLN2, lipofuscinosis ceroide tipo 2; IESS, síndrome de espasmos epilépticos infantiles; EED, 

encefalopatía del desarrollo y/o epiléptica; EEG, electroencefalograma; IMR, resonancia magnética. 

 

5.2.1 | Epidemiología 

El SLG representa aproximadamente el 1%-2% de todas las personas con epilepsia En los 

niños, el SLG rara vez se diagnostica con la crisis inicial (0,6%). El SLG a menudo 
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evoluciona a partir de otro síndrome o etiología de epilepsia infantil grave, 

aproximadamente el 20 % de los casos evolucionan del síndrome de espasmos epilépticos 

infantiles.137 En última instancia, el 3,6 % de todos los niños con epilepsia, y el 19% de los 

niños con crisis que comienzan en la infancia, evoluciona a SLG.138 

5.2.2 | Contexto clínico 

El SLG suele comenzar entre los 18 meses y los 8 años de edad, con una edad promedio 

de inicio de 3 a 5 años. El inicio en la segunda década es raro.139 Es un poco más común 

en varones. Se encuentran a menudo anomalías en el examen neurológico (por ejemplo, 

signos piramidales) y se relacionan con la etiología subyacente. La mayoría de los niños 

tienen deterioro del desarrollo antes del inicio de las crisis en el SLG, pero el estancamiento 

o deterioro del desarrollo puede ocurrir con el inicio de las crisis frecuentes. Menos 

comúnmente, el desarrollo y el comportamiento pueden ser normales al inicio de las crisis. 

5.2.3 | Curso de la enfermedad 

El SLG persiste hasta la edad adulta en casi todos los casos, y las crisis siguen siendo 

resistentes a los medicamentos. 139 Las crisis de ausencias atípicas y las crisis tónicas 

siguen siendo frecuentes en adultos, mientras que las crisis atónicas a menudo 

desaparecen.140 Con el tiempo, hay una desaceleración del desarrollo, estancamiento, o 

regresión, que culmina en una discapacidad intelectual de moderada a grave en >90 % de 

los pacientes.140–142 Los trastornos del comportamiento como hiperactividad, agresión, 

espectro autista y los trastornos del sueño son comunes en la niñez y la adolescencia.140,141 

5.2.4 | Crisis epilépticas 

Las crisis tónicas, que consisten en un aumento sostenido de la contracción de los músculos 

de las extremidades que duran de 3 seg a 2 min, son obligatorios para el diagnóstico y son 

más prominentes durante el sueño. Pueden ser sutiles, con un giro o desviación lentos de 
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los ojos hacia arriba, a veces con muecas faciales o movimientos flexores de los ojos, la 

cabeza y/o el tronco, o más clínicamente evidente, con un llanto breve, apnea, abducción y 

elevación de las extremidades con un componente vibratorio y con puños cerrados 

bilateralmente. Si ocurre mientras el paciente está de pie, pueden forzar un desequilibrio en 

el paciente, lo que provoca una caída (ataque de caída), sufriendo a menudo el paciente 

una lesión. Las crisis tónicas pueden ser exacerbadas por medicamentos que conducen a 

un aumento de la somnolencia, como el uso agudo de benzodiazepinas en dosis altas. 

Además de las crisis tónicas, existe un segundo tipo de crisis obligatoria para el diagnóstico 

de SLG y puede incluir cualquiera de los siguientes tipos de crisis: 

1. Crisis de ausencias atípicas: suelen ser frecuentes y consisten en períodos de alteración 

de la consciencia. Estas crisis pueden ser difícil identificar con confiabilidad debido a su 

inicio y final graduales en un paciente con deterioro cognitivo subyacente. 

2. Crisis atónicas: estas conducen a una pérdida abrupta del tono axial, con movimientos 

de cabeza o una caída repentina (ataques de caída), a menudo causando lesiones. Son 

frecuentes, sobre todo en niños más pequeños con SLG. Suelen ser breves, durando sólo 

de uno a unos pocos segundos. 

3. Crisis mioclónicas: las crisis mioclónicas también son muy breves (<100 ms) y pueden 

provocar caídas (ataques de caída). Si se presentan crisis mioclónicas-atónicas, el 

diagnóstico de EMAtS debe considerarse fuertemente. 

4. Crisis focales con alteración de la consciencia: pudiendo permanecer focales o 

evolucionar a crisis tónico-clónicas bilaterales. 

5. Crisis tónico-clónicas generalizadas. 

6. Estado epiléptico no convulsivo: aproximadamente la mitad hasta las tres cuartas partes 

de los pacientes con SLG tienen uno o más episodios de estado epiléptico no convulsivo, 
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que consisten en crisis de ausencia atípicas en curso con consciencia alterada, con 

componentes generalizados mioclónicos y atónicos multifocales, erráticos y que se intercala 

con crisis tónicas breves.  

7. Espasmos epilépticos. 

5.2.5  | Electroencefalograma 

La actividad de fondo es anormal, con actividad theta difusa, lentificacion en rango delta, 

que puede ser más pronunciada focalmente, dependiendo de la etiología subyacente. Si se 

observan ritmos theta biparietales prominentes, se debe considerar EMAtS. Hay dos 

patrones interictales obligatorios para el diagnóstico de SLG: 

1. Punta y onda lenta generalizada: este patrón de puntas y ondas lentas interictal se 

caracteriza por puntas (<70 ms) u ondas agudas (70–200 ms), seguido de ondas lentas 

negativas de alto voltaje (350–400 ms), que son bilateralmente sincrónicas, a menudo de 

predominio anterior, y ocurren a una frecuencia de ≤2.5 Hz (Figura 7A). El patrón de puntas 

y ondas lento es abundante y a menudo ocurre en trenes. Se puede asociar con crisis de 

ausencias atípicas, pero a menudo aumentan y disminuyen sin ningún correlato clínico tanto 

en vigilia como particularmente en el sueño. Los complejos de punta y onda lenta 

generalizada (≤2.5 Hz) se presentan más frecuentemente en niños pequeños, mientras que 

en la adolescencia y la edad adulta hay una disminución en la frecuencia del patrón de 

puntas y ondas. Después de los 16 años, la mayoría de los pacientes ya no presentan el 

típico patrón de puntas y ondas lentas.143–145 

2. Actividad rápida paroxística generalizada: este patrón consiste en brotes de actividad 

rápida difusa o bilateral (10 Hz o más) que a menudo se ve durante el sueño. Por lo general, 

son breves y duran unos pocos segundos o menos (Figura 7B). Puede observarse el patrón 

lento de puntas y ondas de manera focal o también multifocal. Las anormalidades no son 
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típicamente activadas por la estimulación fótica. Las crisis tónicas, que a menudo son 

sutiles y pueden no reconocerse por las familias, generalmente se registran en el EEG 

durante el sueño. El patrón de EEG de las crisis tónicas consiste en un brote de actividad 

rápida bilateral de 10 Hz o de frecuencia más alta con un ritmo de reclutante: una 

disminución difusa inicial seguida de un aumento de amplitud (Figura 7C). Los registros 

poligráficos durante las crisis tónicas a menudo muestran una breve apnea con contracción 

electromiográfica del músculo axial. A causa de estos hallazgos característicos, un registro 

del sueño puede ser beneficioso para distinguir SLG de otros síndromes epilépticos. 

Las crisis de ausencias atípicas se asocian con complejos de punta y onda lenta (<3 Hz), 

aunque puede ser difícil distinguir claramente entre patrones de puntas y ondas lentos 

ictales e interictales. 

________________________________________________________________________ 
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FIGURA 7. Síndrome de Lennox Gastaut. Se demuestran registros electroencefalográficos (EEG) poligráficos 

ictales e interictales. (A) Se observan anomalías de punta y onda lenta generalizadas (entre 2 y 2.5Hz), que 

duran 8 seg, no asociadas con algún signo clínico. (B) Actividad rápida paroxística generalizada a 10Hz. Las 

descargas se ven durante el sueño y no se asocian con signos clínicos. (C) EEG ictal que demuestra una 

respuesta electrodecremental generalizada que dura 4 seg asociada con contracción tónica bilateral de los 

miembros superiores, consistente con una crisis tónica generalizada. 

________________________________________________________________________ 

5.2.6  | Imágenes 

Como las causas estructurales son la etiología más frecuente, se recomienda fuertemente 

realizar una IMR al inicio, ya que puede producir un impacto en la toma de decisiones de 

tratamiento.146 Puede encontrarse una variedad de etiologías estructurales, incluyendo 

malformaciones corticales difusas o focales, complejo de esclerosis tuberosa, tumores o 

una lesión cerebral adquirida como producto de encefalopatía hipóxico–isquémica. La 

reinvestigación de los pacientes mayores con SLG pueden dar como resultado la 

identificación de etiologías estructurales pasadas por alto en imágenes previas.147 La IMR 

también puede ser normal. 

5.2.7 | Genética 

Las variantes patogénicas en muchos genes se han asociado con las etiologías que causan 

SLG y por lo general son de novó en el niño.148,149 Una variedad de anomalías 

cromosómicas y variantes del número de copias se han asociado con SLG, por lo que la 

microarray cromosómica es esencial. Una gama de pruebas de secuenciación de próxima 

generación puede ser realizada, idealmente con la secuenciación del exoma completo, o 

un panel de genes para epilepsia, particularmente si no se encuentra una etiología después 

del examen clínico y la realización de una resonancia magnética. Además, las pruebas 
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genéticas también deben considerarse para pacientes con alteraciones cerebrales 

estructurales sugestivos de un trastorno subyacente de causa genética. 

5.2.8 | Pruebas metabólicas 

En raras ocasiones, el SLG puede deberse a un trastorno neurometabólico. Se deben 

considerar las pruebas metabólicas si la etiología no se logra esclarecer con estudios de 

imagen o genéticos. 

5.2.9 | Diagnóstico diferencial 

Otras epilepsias: 

• El síndrome de espasmos epilépticos infantiles puede progresar a SLG, y la distinción 

entre estos síndromes durante la transición puede ser desafiante. A diferencia de los 

espasmos, las crisis tónicas suelen durar más de 3 s y no ocurren agrupadas al despertar. 

• EMAtS se distingue por un desarrollo normal antes del inicio de las crisis en muchos casos, 

las crisis mioclónicas-atónicas, y un patrón generalizado de puntas y ondas más rápido, que 

es típicamente > 3 Hz. 

• El síndrome de Dravet se distingue por crisis hemiclónicas prolongadas desencadenadas 

por fiebre en el primer año de vida; las crisis tónicas (si están presentes) no ocurren hasta 

más tarde. 

• Otros EED de inicio temprano con múltiples tipos de crisis. 

• EED-SWAS o EE-SWAS están asociado con la regresión y marcada activación de 

anomalías epileptiformes durante el sueño, con complejos de puntas y ondas difusas casi 

continuas. 

• El síndrome de cromosoma 20 en anillo, se asocia con epilepsia refractaria, discapacidad 

intelectual y anomalías del comportamiento; las crisis tónicas suelen aparecer durante el 
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sueño, mientras que los pacientes en vigilia experimentan con frecuencia estado epiléptico 

no convulsivo. 

• La epilepsia del lóbulo frontal puede presentarse con crisis tónicas bilaterales, a menudo 

con características asimétricas. No se observa actividad lenta de punta y onda o actividad 

rápida paroxística generalizada. 

•  Los trastornos metabólicos raros pueden conducir a un fenotipo SLG. 

 La enfermedad CLN2 generalmente comienza en niños con desarrollo o retraso aislado 

del habla. Tras el inicio de las crisis, hay un deterioro motor progresivo y cognitivo 

además de ataxia. El EEG muestra característicamente una respuesta fotoparoxística 

a 1–3 Hz. 

5.3 | EED-SWAS y EE-SWAS (Encefalopatía epiléptica y del desarrollo con punta y 

onda lenta continua durante el sueño y Encefalopatía epiléptica con punta y onda 

lenta continua durante el sueño) 

EED-SWAS y EE-SWAS se refieren a un espectro de condiciones que se caracterizan por 

varias combinaciones de regresión cognitiva, del lenguaje, alteración conductual y motora 

asociada con una marcada activación de puntas y ondas durante el sueño. La regresión se 

ve dentro de semanas desde la aparición del patrón EEG. EED-SWAS y EE-SWAS 

comparten características clínicas similares (Tabla 10) e implicaciones de manejo. Están 

agrupados porque tienen implicaciones similares, y el síndrome destaca la necesidad de 

indagar sobre características clínicas específicas al ver a un niño, como agnosia auditiva, 

regresión global de las habilidades motoras y del comportamiento, y mioclonus negativo. 

Este síndrome pretende reemplazar síndromes anteriormente denominados como 

encefalopatía epiléptica con puntas y ondas continuas en el sueño y epilepsia parcial 

benigna atípica (síndrome de pseudo-Lennox). El síndrome de Kleffner (LKS) es un subtipo 
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específico de EE-SWAS, donde la regresión afecta principalmente al lenguaje, con una 

agnosia auditiva, y debe conservarse el epónimo utilizado para describir este síndrome 

(Figura 8). 
 

 

Tabla 10. Encefalopatía epiléptica y del desarrollo con punta y onda lenta continúa durante el sueño y 

Encefalopatía epiléptica con punta y onda lenta continua durante el sueño 

 Mandatorios Alertas Exclusiones 

Crisis  Crisis tónicas 

durante el sueño 

EspMAEos 

epilépticos 

EEG Anormalidades de punta y onda lenta (1.5-

2Hz) durante el sueño 

Anormalidades que son marcadamente 

activadas durante el sueño  

Respuesta 

fotoparoxística a 

bajas frecuencias 

(considerar 

enfermedad CLN2) 

Anomalías focales 

persistentes sin 

patrón de punta y 

onda generalizada 

Edad de inicio  > 1 y <2 años <1 año o > 12 años 

Desarrollo al inicio  Regresión motora, conductual o cognitiva con 

una meseta temporalmente relacionada a 

SWAS en el EEG 

  

Resultado a largo plazo Remisión del patrón SWAS en el sueño para 

la mitad de la adolescencia, aunque el EEG 

frecuentemente permanece anormal 

  

No se requiere una resonancia magnética para el diagnóstico, pero se realiza típicamente para excluir otras causas 

Es mandatorio un EEG para el diagnóstico. 

Síndrome sin confirmación por laboratorio: en regiones con recursos limitados, como mínimo, se requiere un EEG interictal con el 

patrón característico de punta y onda lenta generalizada durante la vigilia para el diagnóstico.   

Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero rara vez se pueden ver. Su 

presencia debe dar lugar a la precaución en el diagnóstico del síndrome y consideración de otras condiciones. 

Abreviaturas: EEG, electroencefalograma; IMR, resonancia magnética; N-REM movimiento oculares no rápidos; 

SWAS, activación de puna y onda durante el sueño.  

 

Se debe realizar un EEG del sueño para confirmar el diagnóstico. El patrón de EEG 

asociado con EE-SWAS y EED-SWAS se conocía como estado epiléptico eléctrico en 
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sueño (ESES).11,150 Históricamente, ESES se definió como una actividad epileptiforme casi 

constante que ocupa >85% del sueño de ondas lentas; sin embargo, los porcentajes más 

bajos de sueño también pueden asociarse con una regresión significativa en la capacidad 

cognitiva o función conductual. 

EE-SWAS ahora se reconoce en pacientes con desarrollo normal preexistente con una 

activación complejos de punta y onda lenta (1,5–2 Hz) en el sueño de movimiento (N-REM). 

La EED-SWAS ocurre en pacientes con trastornos del neurodesarrollo preexistentes y se 

define sobre la base de un deterioro persistente documentado de varias combinaciones de 

funciones cognitivas, del lenguaje, conductuales y funciones motoras concomitantes con la 

activación significativa de los complejos de punta y onda durante el sueño. Se necesita 

precaución en no sobre diagnosticar este síndrome en ausencia de una clara y regresión 

persistente. 

Síndromes específicos de epilepsia focal, como SeLECTs y SeLEAS, u otras epilepsias 

focales estructurales, pueden evolucionar a EE-SWAS, ya sea transitoriamente o por un 

período prolongado. 

5.3.1 | Epidemiología 

Los EED-SWAS y EE-SWAS son raros y representan el 0,5%–0.6% de todas las 

presentaciones de epilepsia vistas en centros de epilepsia pediátricos terciarios.151–153 

5.3.2  | Contexto clínico 

EED-SWAS y EE-SWAS se caracterizan por la aparición de crisis entre los 2 y los 12 años 

de edad (máximo = 4–5 años), el EEG demuestra activación de puntas y ondas en el sueño 

1 a 2 años después del inicio de las crisis en asociación con trastornos cognitivos/regresión 

conductual o estancamiento. Ambos sexos se ven afectados similarmente. Los 

antecedentes y la historia del nacimiento suelen ser normales; sin embargo, las lesiones 
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cerebrales estructurales son un factor de riesgo para desarrollar EEDSWAS y EE-SWAS. 

Específicamente, la lesión talámica a principios de la vida154 y malformaciones como la 

polimicrogiria perisilviana bilateral se asocian a este síndrome; por lo tanto, siempre que 

sea posible, se recomienda realizar neuroimagen, en particular la resonancia magnética. El 

examen neurológico y el nivel de desarrollo pueden ser normales o reflejar un trastorno 

estructural subyacente o anomalía cerebral. La regresión cognitiva, conductual o el 

funcionamiento psiquiátrico son los síntomas cardinales de este síndrome. Todos los 

dominios cognitivos pueden verse afectados, incluidos el lenguaje y la comunicación, la 

orientación temporo-espacial, la atención e interacción social. También puede ocurrir una 

regresión motora con dispraxia o características distónicas.155 Se recomiendan las visitas 

de seguimiento con evaluación clínica, EEG y neuropsicológica. Las pruebas deben 

programarse al inicio y durante el seguimiento para evaluar la evolución.156 

 

 

FIGURA 8. La encefalopatía epiléptica (EE) o encefalopatía epiléptica y del desarrollo (DEE) con activación de 

punta y onda durante el sueño (SWAS) se refieren a un espectro de condiciones que son caracterizadas por 

varias combinaciones de regresión cognitiva, del lenguaje, comportamiento o motora asociadas con marcada 
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activación de punta y onda en el sueño.  La regresión es observada semanas después de la aparición del patrón 

electroencefalográfico. Este síndrome es destinado a reemplazar los síndromes previamente denominados 

como Encefalopatía epiléptica con Punta y Onda Continua durante el sueño y Epilepsia Parcial Benigna Atípica 

(Síndrome Pseudo -Lennox). El síndrome de Landau Kleffner es un subtipo específico de EE-SWAS, en el cual 

la regresión afecta principalmente al lenguaje con una agnosia auditiva adquirida.  Síndromes de epilepsia focal 

específicos, como son la epilepsia autolimitada con puntas centrotemporales (SeLECTS) y la epilepsia 

autolimitada con crisis autonómicas (SeLEAS), u otras epilepsias focales estructurales, pueden evolucionar a 

EE_SWAS, ya sea transitoriamente o por periodos prolongados. CSWS, complejos de punta y onda continuos 

durante el sueño, No REM, movimientos oculares no rápidos; PMG, polimicrogiria. 

 

5.3.3 | Curso de la enfermedad 

Las crisis clínicas generalmente remiten alrededor de la pubertad, incluso en pacientes con 

una lesión estructural.157 La resolución de las crisis clínicas pueden preceder, coincidir o 

seguir la resolución del patrón EEG.157 El patrón SWAS en el EEG también resuelve, 

típicamente en la adolescencia.158,159 Las anomalías focales pueden persistir tanto durante 

la vigilia como durante el sueño. Al dormir la arquitectura se normaliza con resolución de 

SWAS.158 Típicamente se observa una mejoría neurocognitiva y conductual, con resolución 

del SWAS en el EEG.160 Sin embargo, muchos pacientes tienen un deterioro residual, que 

es lo suficientemente grave como para limitar el funcionamiento independiente en 

aproximadamente la mitad de los pacientes.161,162 La duración y la etiología de EED-SWAS 

y EE-SWAS son los predictores más importantes del resultado cognitivo; el riesgo de un 

mal resultado es mayor si está presente durante >2 años.163 Los resultados más deficientes 

también se ven con un inicio más temprano de EED-SWAS.163 Por lo tanto, el diagnóstico 

temprano es de suma importancia para permitir el inicio del tratamiento para mejorar el 
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resultado a largo plazo, incluso si algunas causas no son tratables (prevalece la etiología), 

y puede que no haya mejoría clínica para algunos cuando se suprime el patrón EEG. Sin 

embargo, los déficits residuales pueden permanecer después de la remisión de las crisis y 

SWAS, que puede ocurrir de meses a 7 años después del inicio. 

5.3.4 | Crisis epilépticas 

No existe un tipo de crisis obligatoria. El tipo de crisis depende de la etiología subyacente. 

Además, EESWAS y EED-SWAS pueden ocurrir en pacientes que no tienen crisis 

epilépticas. En la mayoría de los pacientes, las crisis son infrecuentes y responden a los 

medicamentos durante la fase inicial entre los 2 y 5 años de edad. Estas crisis tempranas 

suelen ser focales motoras, con o sin alteración de la consciencia, y focal a crisis tónico-

clónicas bilaterales. Las crisis suelen empeorar con la evolución con múltiples tipos de 

crisis. Estos incluyen crisis focales con o sin alteración de la consciencia, crisis de ausencias 

típicas y atípicas, crisis atónicas y crisis motoras focales con mioclonus negativo. 

5.3.5 | Electroencefalograma 

El patrón EEG depende de la etiología subyacente. La actividad de fondo durante la vigilia 

puede mostrar lentificación focal o difusa y, a menudo, involucra anomalías focales o 

multifocales, pero puede ser normal (Figura 9A). Las anomalías epileptiformes durante la 

vigilia no son continuas. En la somnolencia y el sueño, se nota la activación de la actividad 

epileptiforme, con complejos de punta y onda lenta (1,5-2 Hz) en el sueño N-REM. 

Típicamente, esta actividad también se observa en la Etapa II del sueño (Figura 9B). El 

SWAS suele ser difuso, pero puede ocurrir de manera más focal (típicamente frontal) o 

multifocal. En el sueño No REM, las anomalías se tornan menos frecuentes o pueden 

incluso estar ausentes. La arquitectura de sueño normal (ondas agudas de vertex, husos 

del sueño y complejos K) está ausente o es difícil de distinguir. Es posible que se requiera 
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un EEG de sueño nocturno, ya que es posible que el sueño de ondas lentas no se logre en 

un EEG de sueño ambulatorio. El EEG ictal se correlaciona con el tipo de crisis. 

 

FIGURA 9 Encefalopatía epiléptica con activación de puntas y ondas durante el sueño.  Electroencefalograma 

poligráfico en vigilia y sueño (EEG) se muestran los registros. (A) El EEG en vigilia muestra una actividad de 

fondo caracterizada por un ritmo alfa de 9 a 10 Hz, con menor amplitud, actividad rápida observada sobre las 

regiones anteriores bilaterales. No hay anomalías epileptiformes. (B) Durante el sueño, hay continuas anomalías 

generalizadas de punta y onda 

 

5.3.6 | Imágenes 
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Las neuroimágenes pueden ser normales o demostrar anomalías cerebrales estructurales 

que pueden ser del desarrollo (p. ej., polimicrogiria perisilviana) o adquiridas (se pueden 

observar anomalías talámicas). 

5.3.7 | Genética 

Algunos casos tienen una base genética y pueden seguir una herencia monogénica o 

compleja. Se observan antecedentes familiares de crisis hasta en un 50 % de los pacientes 

con EED-SWAS o EE-SWAS.164 La principal causa monogénica es GRIN2A, que codifica 

la subunidad alfa 2 del receptor de glutamato del receptor de N-metal-D-aspartato 

(NMDA).12 Las variantes patogénicas están asociadas con un rango de gravedad de EED-

SWAS fenotipos.13–15 Estos individuos tienen una característica en el patrón de habla, que 

puede persistir en la vida adulta.165 

5.3.8 | Diagnóstico diferencial 

Otros síndromes de epilepsia: 

• Los SELFEs pueden tener una marcada activación de anomalías epileptiformes en el 

sueño, pero no hay una relación temporal de regresión cognitiva o conductual con el 

hallazgo del EEG de SWAS. 

• Las epilepsias focales estructurales pueden tener frecuentes anomalías focales que 

pueden activarse durante el sueño, pero no hay regresión cognitiva o conductual 

relacionada temporalmente con el hallazgo EEG de SWAS. 

• SLG se distingue por el EEG, ya que muestra complejos prominentes de puntas y ondas 

lentas durante la vigilia y el sueño, y por el EEG del sueño, que demuestra actividad rápida 

paroxística generalizada y, a menudo crisis tónicas. 

Otras condiciones: 
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• Los niños con trastornos del espectro autista con o sin discapacidad intelectual, pero sin 

regresión pueden mostrar la activación de anomalías epileptiformes durante el sueño. 

• Regresión cognitiva por otras etiologías. 

 

5.4 | Síndrome de epilepsia relacionado con infección febril (FIRES)  

(Anteriormente también conocido como encefalitis aguda con crisis parciales repetitivas 

refractarias o encefalopatía epiléptica devastadora en niños en edad escolar) es una causa 

de estado epiléptico refractario de nueva aparición, que ocurre predominantemente en 

niños y adolescentes (Tabla 11). Luego de una infección febril previa, comienza entre las 

24 h y las 2 semanas, con un inicio explosivo de estado epiléptico superrefractario; puede 

o puede no haber fiebre al inicio del estado epiléptico.166 La fase aguda, durante la cual 

número de crisis es muy alto, dura de 1 a 12 semanas,167 y durante esta fase, la mortalidad 

y morbilidad son importantes. Esto es seguido por una fase crónica, donde la mayoría de 

los sobrevivientes presentan epilepsia multifocal resistente a los medicamentos y un grado 

variable de discapacidad intelectual o dificultades del aprendizaje. No se conoce la causa, 

pero la evidencia creciente sugiere una etiología heterogénea que resulta en una 

neuroinflamación fulminante no mediada por anticuerpos.168,169 

5.4.1  | Epidemiología 

Este es un síndrome raro, que probablemente no se reconoce, con una incidencia estimada 

de 1 por millón.170 

5.4.2  | Contexto clínico 

FIRES ocurre más comúnmente en niños en edad escolar (media = 8 años) con un rango 

típico de 2 a 17 años.166,169,171 Es extremadamente infrecuente antes de los 2 años y puede 

comenzar a una edad variable, pero puede ocurrir raramente en jóvenes en edad adulta. 
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Ambos sexos se ven afectados, con un ligero predominio masculino.171 La historia perinatal 

suele ser normal. Al momento de la presentación, los niños tienen un desarrollo normal, sin 

antecedentes de enfermedad neurológica previa, incluida la epilepsia, y tienen un tamaño 

de la cabeza normal. 

Todos los niños tienen antecedentes de una infección febril previa, más comúnmente del 

tracto respiratorio superior o gastrointestinal, que ocurre entre 24 h y 2 semanas antes del 

inicio del estado epiléptico refractario. En el momento del inicio de las crisis, los pacientes 

todavía pueden estar febriles, o puede haber tenido una resolución reciente de la fiebre. 

En la presentación, los pacientes están típicamente encefalopáticos y tienen crisis 

frecuentes a pesar de los MAE. Las anormalidades focales persistentes en el examen 

neurológico son inusuales; se puede observar paresia de Todd, pero transitoria. 

5.4.3 | Curso de la enfermedad 

El pronóstico es variable, pero a menudo malo.171 La mortalidad es aproximadamente del 

10% en la fase aguda, debido a las complicaciones en cuidados intensivos como sepsis o 

estado epiléptico no controlado. Posterior a la fase aguda la mayoría de los niños presentan 

epilepsia multifocal, farmacorresistente. 
 

Tabla 11. Síndrome de epilepsia relacionado con infección febril (FIRES) 

 Mandatorios Alertas Exclusiones 

Crisis Historia de enfermedad febril inespecífica en 

las dos semanas precedentes al inicio de las 

crisis  

Crisis focales o multifocales que 

frecuentemente evolucionan a crisis tónico 

clónicas bilaterales 

Las crisis progresan en frecuencia y severidad 

para culminar en un estado epiléptico 

superrefractario típicamente 2 semanas 

después del inicio 

 Historia de epilepsia 

previo al inicio de los 

síntomas 
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EEG Actividad de fondo lenta con anormalidades 

epileptiformes multifocales, crisis focales 

electrográficas y electroclínicas  

Crisis unifocales  

Edad de inicio  <2 años <1 año o > 30 años 

Desarrollo al inicio  Encefalopatía aguda al inicio de las crisis  Discapacidad 

intelectual 

previa al inicio 

de las crisis 

 

Examen neurológico   Anormalidades 

al examen 

neurológico 

previas al inicio 

de las crisis 

 

Imágenes    A la presentación, la 

IMR demuestra lesión 

epileptogénica 

concordante 

Otras pruebas   Punción lumbar que 

demuestra evidencia 

de infección del 

sistema nervioso 

central  

Evaluación de 

autoinmunidad en 

plasma o LCR, que 

demuestra 

anticuerpos causales 

Resultado a largo plazo  Epilepsia focal o 

multifocal   

farmacorresistente 

Falta de dificultades 

de aprendizaje o 

discapacidad 

intelectual. 

Falta de grados 

variables de atrofia 

cerebral en la IMR 

 

Se requiere una resonancia magnética para excluir el diagnóstico de una lesión causal 

Se requiere de un EEG ictal es requerido para confirmar la frecuencia y multifocalidad de las crisis. 

Síndrome sin confirmación por laboratorio: En regiones con recursos limitados, este síndrome no puede ser diagnosticado, sin un 

EEG u estudios de IMR.   
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Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero rara vez se pueden ver. Su 

presencia debe dar lugar a la precaución en el diagnóstico del síndrome y consideración de otras condiciones. 

Abreviaturas: LCR, líquido cefalorraquídeo, EEG, electroencefalograma; IMR, resonancia magnética  

 

Desde el punto de vista del desarrollo, en la etapa aguda, la mayoría de los niños muestran 

retroceso, y en el seguimiento, en la fase crónica, la mayoría queda con diversos grados de 

discapacidad intelectual.171 Aproximadamente un tercio de los sobrevivientes tienen una 

cognición normal o limítrofe (a menudo, trastornos del aprendizaje), un tercio tiene 

discapacidad intelectual de leve a moderada y un tercio tiene discapacidad severa a 

profunda o se encuentran en estado vegetativo. Los peores resultados se asociaron con 

una duración más prolongada del coma de supresión de estallido inducido médicamente y 

una edad de inicio más temprana.171 Los problemas de atención y comportamiento, incluida 

la agresión, también son comunes en los sobrevivientes. En la fase crónica, muchos 

pacientes tendrán evidencia de disfunción motora. 

5.4.4 | Crisis epilépticas 

Las crisis focales o multifocales son obligatorias para el diagnóstico y pueden evolucionar 

a crisis tónico-clónicas bilaterales. Los síntomas ictales comunes son desviación ocular y 

espasmos hemifaciales. Con progresión de las crisis en frecuencia y gravedad rápidamente 

para culminar en estado epiléptico superrefractario (definido como >24 h) en la fase aguda. 

5.4.5 | Electroencefalograma 

La actividad de fondo del EEG suele ser anormal, con lentificación y anomalías multifocales. 

Frecuentemente es observada actividad delta en cepillo extremo y recurrente, que consiste 

en un complejo beta y delta paroxístico con actividad beta de 15–18 Hz superpuesta en 

actividad delta de 1–3 Hz en las regiones frontal y central de la cabeza (Figura S4A,B).172 
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Este patrón puede modificarse por los agentes anestésicos utilizados para el tratamiento 

del estado epiléptico. 

El monitoreo Video-EEG prolongado al momento del diagnóstico muestra un aumento 

gradual en la frecuencia de las crisis a lo largo de los primeros días a la semana de la 

enfermedad. Inicialmente, la frecuencia de crisis puede ser bajo, pero con el tiempo, se 

registran crisis clínicas y subclínicas multifocales frecuentes, generalmente con una 

frecuencia de varias por hora.172 El patrón típico de crisis, consiste en una actividad focal 

de >10 Hz de baja a moderada amplitud, que evoluciona hacia puntas rítmicas y complejos 

de puntas ondas bien formadas, y la actividad ictal a menudo cambia de un hemisferio al 

otro. (Figura S4C).172 

5.4.6  | Neuroimagen 

Durante la etapa aguda, la resonancia magnética es normal en aproximadamente dos 

tercios de los casos. Aproximadamente un tercio puede mostrar cambios con 

hiperintensidades en T2 en las regiones temporales, ínsula, ganglios basales y/o tálamos 

bilaterales, que pueden ser sutiles.  También se puede observar realce leptomeníngeo, pero 

no es específico de este síndrome.173 

Durante la etapa crónica, la resonancia magnética suele mostrar grados variables de atrofia 

cerebral difusa y/o cambios de señal en los lóbulos temporales, corteza cerebral, sustancia 

blanca periventricular, hipocampos y ganglios basales.173 

5.4.7 | Genética 

No se sospecha que este trastorno sea genético y no se han identificado genes causales. 

Por lo general, no hay antecedentes familiares de crisis. 

5.4.8  | Otros estudios de laboratorio 
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Se requiere un examen del líquido cefalorraquídeo (LCR) para descartar infección. El LCR 

suele ser normal, pero puede muestran una leve pleocitosis. Las proteínas y el lactato del 

LCR son normales. Las bandas oligoclonales son negativas. Una etiología inmune debe 

excluirse, pero en FIRES, aún no se han encontrado anticuerpos causales.169 Los paneles 

autoinmunes de suero y LCR son negativos. Se ha informado que las quimiocinas Th1 

(CXCL9, CXCL10, etc.) están predominantemente regulados al alza en el LCR, 

independientemente del receptor de señalización de la interleucina-1 (IL-1R).174 Los 

estudios metabólicos no son destacables. En algunos casos, la neuroinflamación excesiva, 

que puede ser secundaria a la deficiencia funcional en el antagonista de IL-1R, ha sido 

reportado.175,176 

5.4.9  | Diagnóstico diferencial 

Otros síndromes de epilepsia: 

• El síndrome de Dravet se distingue por su presentación predominantemente en el primer 

año de vida, y la historia de crisis intermitentes prolongadas con recuperación a intervalos, 

a diferencia de un estado epiléptico superrefractario singular con el desarrollo de morbilidad. 

• La epilepsia relacionada con CDH19 se distingue por su presentación en los primeros 3 

años de vida y antecedentes de un agrupamiento de crisis generalmente inducidas por 

fiebre. El estado epiléptico superrefractario es inusual. 

Otras condiciones: 

• Meningitis o encefalitis. 

• Encefalopatías autoinmunes específicas como como encefalitis anti-receptor NMDA. 

• Encefalopatías tóxicas. 

• Trastornos metabólicos como la enfermedad mitocondrial. 

5.5 | Síndrome de Epilepsia - Hemiconvulsión– Hemiplejia. 



77 
 

El EHH es una consecuencia rara del estado epiléptico motor focal en la infancia y la 

primera infancia (Tabla 12). La crisis inicial en este síndrome es un estado epiléptico con 

crisis clónica focal que ocurre típicamente en el contexto de una enfermedad febril en niños 

<4 años de edad.177 Los estudios neurorradiológicos en el momento del estado epiléptico 

muestran tumefacción edematosa unilateral del hemisferio afectado. La fase aguda es 

seguida por atrofia hemisférica con posterior aparición de crisis epilépticas focales, que son 

resistentes a los medicamentos. La mayoría de los pacientes tienen un déficit motor 

permanente resultante. La etiología y los mecanismos subyacentes no están esclarecidos. 

5.5.1  | Epidemiología 

La EHH es un síndrome raro y su incidencia ha disminuido marcadamente en los países 

con recursos durante los pasados 30 años, debido a la instauración de un tratamiento 

agresivo para las crisis prolongadas y el estado epiléptico.  

 
Tabla 11. Síndrome de epilepsia de hemiconvulsión – hemiplejia 

 Mandatorios Alertas Exclusiones 

Crisis El diagnostico requiere tanto una historia de 

estado agudo como una de estado crónico. 

Estado agudo: episodio de estatus epiléptico 

hemiclónico febril, que es seguido 

inmediatamente por hemiparesia permanente 

Estado Crónico: después de un tiempo variable 

(usualmente < 3 años después del estatus 

epiléptico inicial) aparecen crisis focales 

unilaterales o focales a tónico- clónico bilateral 

 Hemiparesia 

transitoria (paresia de 

Todd) 

Crisis focales motoras 

unilaterales que 

progresan en patrón 

de incremento 

durante meses o 

años, con el 

desarrollo tardío de 

hemiparesia 

progresiva 

(considerar encefalitis 

de Rasmussen)  

EEG Lentificacion de la actividad de fondo sobre el 

hemisferio afectado 
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Anormalidades epileptiformes focales o 

multifocales sobre el hemisferio afectado en la 

fase crónica  

Edad de inicio  >4 años > 6 años 

Desarrollo al inicio   Discapacidad 

intelectual previa 

al inicio de las 

crisis 

 

Examen neurológico   Anormalidades 

neurológicas 

focales previas al 

episodio inicial de 

estatus epiléptico 

febril  

 

Imágenes  La IMR inmediatamente después del estatus 

epiléptico febril (fase aguda) muestra cambios 

difusos en la señal, con hiperintensidad en T” y 

restricción en la difusión en la región subcortical 

del hemisferio afectado, frecuentemente con 

edema severo. 

 Otras causas 

estructurales que 

predisponen a estatus 

epiléptico focal  

Otras pruebas   Cauas alternativas de 

hemiparesia como 

ACV isquémico 

agudo, infección 

intracraneal, etc. 

Resultado a largo plazo Epilepsia fármaco-resistente 

Déficit focal motor permanente 

  

Se requiere una resonancia magnética para el diagnóstico 

No se requiere de un EEG ictal para el diagnóstico. 

Síndrome en evolución: niños con hemiparesia aguda permanente que sigue a un episodio de estatus epiléptico focal convulsivo, con 

hallazgos mandatorios en la IMR, pero que no han progresado a la fase crónica de la enfermedad con crisis focales motoras o focales 

con evolución a tónico-clónica bilaterales recurrentes y farmacorresistentes, se sospecha que presentan un síndrome de 

hemiconvulsión-hemiplejía-epilepsia emergente. 

Síndrome sin confirmación por laboratorio: en regiones con recursos limitados, el síndrome de hemiconvulsión-hemiplejía-epilepsia 

puede ser presuntamente diagnosticado sin un EEG en los casos que se cumplan los criterios clínicos mandatorios y excluyentes sin 

presencia de alertas. Sin embargo, se requiere de estudios imagenológicos (TAC o IMR) para excluir otras causas.   

Nota: Los criterios de alerta están ausentes en la gran mayoría de los casos, pero rara vez se pueden ver. Su 

presencia debe dar lugar a la precaución en el diagnóstico del síndrome y consideración de otras condiciones. 

Abreviaturas: TAC, tomografía computada, EEG, electroencefalograma; IMR, imagen de resonancia magnética  
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5.5.2 | Contexto clínico 

La edad de inicio suele ser <4 años y no hay predilección por el sexo.178,179 El nacimiento y 

los antecedentes no contribuyen, y el desarrollo previo y el examen neurológico son 

normales. Los niños presentan un estado epiléptico focal prolongado con evolución a un 

estado epiléptico focal y luego desarrollar hemiparesia inmediata. El diagnóstico de EHH 

debe ser considerado cuando se observa una hemiplejía persistente después del estado 

epiléptico febril en un niño menor de 4 años. La afasia puede estar presente de forma aguda 

hasta en una cuarta parte de los casos, si el hemisferio dominante está involucrado.180 

5.5.3  | Curso de la enfermedad 

La mayoría de los niños se quedan con un déficit motor permanente. Sin embargo, este 

déficit puede ser mínimo o resolverse dentro de los 12 meses en el 20%.177 Si está presente, 

la afasia generalmente se resuelve dentro de los 2 meses180 pero puede persistir.181 Las 

crisis focales subsiguientes aparecen después de una duración variable, con un 85% con 

inicio de crisis dentro de los 3 años del estado epiléptico inicial.178 Las crisis focales durante 

la fase crónica son generalmente resistentes a los medicamentos,179 pero pueden ser 

susceptibles de tratamiento quirúrgico, como la hemisferotomía.178,182 Muchos niños 

también quedan con grados variables de discapacidad intelectual.178 

5.5.4 | Crisis epilépticas 

La primera crisis suele ser un estado febril clónico focal epiléptico. El componente clónico 

puede ser sutil. Luego se presenta un período libre de crisis después del estado focal 

epiléptico que puede durar de meses a años. Después de un período variable, aparecen 

crisis motoras focales y/o crisis tónico-clónicas focales a bilaterales, y generalmente se 
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convierten en resistentes a los medicamentos Las crisis pueden localizarse únicamente en 

el lóbulo temporal o pueden surgir de regiones extratemporales o ser multifocales.182 

5.5.5  | Electroencefalograma 

Si se obtiene un EEG durante el estado epiléptico focal agudo, las descargas ictales se 

caracteriza por ondas lentas rítmicas (2-3 Hz) que suelen ser bilaterales con mayor amplitud 

sobre el hemisferio afectado (Figura S5A,B).178 Además, sobre el hemisferio afectado, con 

frecuencia se observan ritmos de reclutamiento (10 Hz).178 La actividad de fondo puede ser 

normal al inicio, pero durante la fase crónica, hay excesiva lentificación (a menudo 

asimétrica) y anomalías epileptiformes, que son más prominentes sobre el hemisferio 

afectado, pero pueden ser bilaterales. 

5.5.6 | Imágenes 

La resonancia magnética realizada inmediatamente después del estado epiléptico 

demuestra anomalías difusas de la señal hemisférica con hiperintensidad en T2 y difusión 

restringida, predominantemente de la sustancia blanca subcortical del hemisferio 

afectado.183 El edema del hemisferio afectado puede ser grave, lo que lleva a un efecto de 

masa y una posible herniación (Figura S5C-F).178 Si se realiza una espectroscopia por 

resonancia magnética, esta demuestra una disminución de N-acetil aspartato y aumento 

leve de lactato en el hemisferio afectado. 

Hacia los días 8 a 15 después del estado epiléptico, el edema citotóxico disminuye, con 

normalización de la difusión aparente en las imágenes e hiperintensidad en la secuencia 

T2 en curso, con pérdida de volumen en su evolución. Después de 1 mes, la atrofia del 

hemisferio cerebral afectado es claramente evidente. La esclerosis del hipocampo también 

se observa con frecuencia (Figura S5G–J).182 

5.5.7 | Genética y otras pruebas 
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Las pruebas genéticas y la evaluación de trastornos de la coagulación, metabólicos, 

infecciosos e inmunitarios suelen ser normales.178,184 

5.5.8  | Diagnóstico diferencial 

Otros síndromes de epilepsia: 

• El síndrome de Dravet se presenta en la infancia con crisis hemiclónicas en el contexto de 

una enfermedad febril, lo que puede resultar en una paresia transitoria de Todd. Sin 

embargo, este déficit se resuelve y las anomalías típicas de la resonancia magnética de 

EHH no están presentes en este caso. 

• El síndrome de Sturge-Weber puede presentarse clínicamente con estado epiléptico motor 

focal, pero las lesiones cutáneas y la resonancia magnética que muestran las 

características típicas de este síndrome deberían sugerir el diagnostico. 

• El síndrome de Rasmussen se presenta con crisis focales motoras unilaterales, pero la 

progresión es mucho más lenta, y el estado epiléptico focal se observa más adelante en la 

evolución y es una característica más persistente cuando ocurre. La resonancia magnética 

puede ser normal al inicio de las crisis o mostrar atrofia insular leve, pero evoluciona a 

cambios focales en la sustancia blanca y atrofia hemisférica meses o años después. 

• Estado epiléptico febril focal o estado epiléptico focal debido a otras etiologías puede ser 

seguido por paresia de Todd, que típicamente se resuelve dentro de las 24 h siguientes. 

Otras condiciones: 

• Meningitis y encefalitis. 

• Accidente cerebrovascular hemorrágico o isquémico. 

• Enfermedad mitocondrial relacionada con polimerasa gamma o MELAS 

 

DISCUSION  



82 
 

Aunque no todos los niños con epilepsia pueden clasificarse dentro de un síndrome de 

epilepsia específico, la identificación de un síndrome puede proporcionar orientación sobre 

el manejo y el pronóstico. Se necesita un enfoque electroclínico, que combine una historia 

clínica detallada y un registro de EEG, para llegar al diagnóstico de un síndrome. La mayoría 

de los síndromes descritos anteriormente tienen un tipo o tipos de crisis obligatorias y, a 

menudo, características EEG interictales obligatorias. Una hipotesis diagnóstica es crucial 

para asegurar estudios de EEG adecuados, incluyendo tanto la vigilia como el sueño; su 

registro es muy útil para sustentar el diagnóstico del síndrome. Se requiere un EEG de 

sueño para identificar patrones de EEG obligatorios en algunos síndromes, como SLG, 

EED-SWAS y EE-SWAS. Además, la semiología detallada de las crisis basada en la historia 

es adecuada para diagnosticar muchos tipos de crisis sin obtener un registro ictal. Sin 

embargo, para establecer el o los tipos de crisis en ciertos síndromes, se requiere de un 

registro de EEG ictal para el diagnóstico. Por ejemplo, no es fácil identificar un determinado 

tipo de crisis para un "ataque de caída" basado solo en el historial. Incluso el uso de 

grabaciones de video caseros, que sin duda son útiles en muchos casos, no siempre puede 

confirmar un tipo de ataque definitivo. Con base en la hipotesis diagnóstica, un tipo 

específico de EEG (privación de sueño, video-EEG) puede ser necesario para confirmar un 

diagnóstico de un síndrome. 

En muchos casos, pero no en todos, la identificación del síndrome informa la etiología 

probable. Esto permite a los médicos iniciar las investigaciones de mayor rendimiento para 

minimizar las molestias e investigaciones invasivas para el paciente, y llegar a un 

diagnóstico específico, de la manera más rentable.  Las comorbilidades específicas también 

se correlacionan fuertemente con el síndrome específico y, por lo tanto, la identificación de 

un síndrome de epilepsia puede ayudar en su reconocimiento y tratamiento temprano. En 
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el contexto de un síndrome de epilepsia específico, la aparición de comorbilidades es de 

suma importancia, ya que pueden ser responsables de una mayor carga para el paciente 

que las mismas crisis epilépticas. Cada vez más, se identifican terapias de precisión 

dirigidas a etiologías específicas, y los ensayos clínicos recientes en epilepsia están 

dirigidos a síndromes específicos. Mientras que algunos síndromes están altamente 

correlacionados con etiologías específicas, otras se asocian a diversos grupos de 

etiologías. A pesar de que los síndromes electroclínicos de la epilepsia son bien 

reconocidos, la evolución y el resultado siguen siendo a menudo un desafío para predecir 

con precisión y, a menudo, dependen de la etiología subyacente. Con los rápidos avances 

en genética, inmunología e imagenología, es probable que se identificarán más síndromes 

etiológicos específicos, y podría ser posible predecir qué pacientes responden mejor a un 

tratamiento específico, o identificar una terapia específica o novedosa basada en los genes 

causantes o en la vía responsable del trastorno. El uso de terapias que se dirigen al proceso 

neurobiológico subyacente que conduce a la epileptogenesis podrá mejorar 

significativamente las comorbilidades, así como las crisis epilépticas. 

Además, es bien sabido que MAE específicos pueden exacerbar ciertas condiciones, como 

los agentes del canal de sodio para muchos de las IGE. Además, algunos MAE es más 

probable que sean efectivos para varios tipos de crisis, como crisis de ausencias y crisis 

tónico-clónicas generalizadas. Por lo tanto, la identificación temprana del síndrome 

permitirá la selección de la terapia óptima, que probablemente conducirá al control 

temprano de las crisis epilépticas y a la prevención de otros tipos de crisis que pueden 

evolucionar hacia un síndrome específico. 
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La definición precisa del síndrome a menudo informará la historia natural y la probabilidad 

de remisión. Algunos síndromes son autolimitados en el tiempo. En este caso, podemos 

brindar tranquilidad a las familias sobre el resultado favorable a largo plazo, y también 

puede evitar el uso excesivamente prolongado de medicamentos crónicos, así como 

realizar pruebas diagnósticas o tratamientos innecesarios. Por el contrario, otros síndromes 

tienen un resultado mucho más pobre, como el SLG, EHH o FIRES. En ellos, entendemos 

desde su inicio que la evolución será desfavorable, con crisis típicamente resistentes a los 

medicamentos y de por vida, así como secuelas adversas en el neurodesarrollo. En tales 

casos, se puede emprender un enfoque de tratamiento más agresivo, con revisión regular, 

para intentar mejorar la función general y los resultados de calidad de vida. Sin embargo, 

debería reconocerse que las opciones de tratamiento para estos síndromes son a menudo 

limitadas, la elección de la más adecuada la medicación no siempre está clara a partir de 

los estudios realizados hasta la fecha, y la politerapia podría aumentar el riesgo de eventos 

adversos o en algunos casos, causar un agravamiento de las crisis epilépticas. Muchos 

pacientes con estos síndromes podrían beneficiarse de la participación en futuros ensayos 

clínicos de nuevos medicamentos. Algunos síndromes no caen claramente en una epilepsia 

autolimitada o EED, sino que podrían tener una evolución incierta: EMA, EEM, EMAtS y 

EE-SWAS. El resultado es variable, tanto en términos de remisión de las crisis como de 

desarrollo cognitivo y comorbilidades psiquiátricas. En estas últimas condiciones, no hay un 

espectro de severidad; los pacientes pueden presentar o evolucionar a una discapacidad 

intelectual que va de leve a severa, con grados variables de deterioro neurológico. A veces, 

incluso si las crisis remiten, las secuelas neurológicas persistirán. 
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Como se describió anteriormente, algunos síndromes pueden evolucionar a otro síndrome 

con el tiempo, como SeLEAS a SeLECTS, y SeLECTS a EE-SWAS. Esto plantea la 

cuestión de los posibles vínculos neurobiológicos entre estos síndromes. Hasta la fecha, no 

está claro por qué la mayoría de los niños tienen un solo síndrome, mientras que otros 

evolucionan. Tal evolución es probable que se deba a factores neurobiológicos 

subyacentes. 

 

A medida que las investigaciones futuras proporcionen información sobre los factores 

subyacentes a la etiología, podemos ser capaces de distinguir con mayor precisión los 

pacientes que no mostrarán progresión de un síndrome a otro. Tales percepciones 

modificarán los enfoques terapéuticos desde el inicio de su epilepsia. La identificación de 

biomarcadores puede permitir la intervención para prevenir tal evolución. 

Los cambios nosológicos más significativos en los síndromes infantiles se encuentran en 

los SELFEs, que antiguamente eran conocidas como epilepsias focales “benignas” o 

“idiopáticas”, y EED-SWAS o EE-SWAS, que antes se conocía por los términos LKS, ESES 

y encefalopatía epiléptica con puntas y ondas continuas durante el sueño. Se eligió la 

nomenclatura “SeLFE” para reflejar las características clave de la historia natural y el 

fenotipo clínico. El término "benigno" es inapropiado, ya que muchos niños tienen 

comorbilidades cognitivas y psiquiátricas asociadas.  Para cada síndrome, la nomenclatura 

utilizada refleja las principales características fenotípicas, como puntas centrotemporales 

en SeLECTs, crisis autonómicas en SeLEAS, semiología occipital y hallazgos EEG en 

COVE, y crisis sensoriales visuales focales fotoinducidas y predisposición genética en 

POLE.  Del mismo modo, los términos EED-SWAS y EE-SWAS comprenden los dos 

componentes esenciales, la regresión cognitiva y el patrón EEG característico. 
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Elegimos mantener el término SLG por varias razones. El más importante, es que el término 

SLG es crucial para permitir a los pacientes adquirir los múltiples apoyos, incluidas las 

terapias médicas y de apoyo a la discapacidad que requieren a diario. 

 

Reemplazar este término daría lugar a una caducidad en los servicios que estos pacientes 

requieren críticamente. Además, el síndrome comprende múltiples tipos de crisis y 

etiologías, que son un desafío para capturar en un nombre sucinto. Nuestra esperanza es 

que, usando un lenguaje más claro, con términos que expresen directamente la semiología 

de las crisis epilépticas que son consistentes con la clasificación de epilepsia y crisis de 

2017, facilitará tanto el reconocimiento como los diagnósticos precisos, por profesionales 

de la salud y familias que cuidan niños con epilepsia. Las definiciones de los síndromes de 

epilepsia proporcionadas en este documento requerirán validación en estudios 

longitudinales y pueden perfeccionarse aún más a medida que se publiquen nuevos datos 

con el tiempo. El trabajo futuro puede ampliar las definiciones de más síndromes de 

epilepsia de etiología específica. Este puede ayudar al reconocimiento clínico más 

temprano de algunas etiologías que pueden beneficiarse de un tratamiento dirigido 

inmediato. 
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