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RESUMEN

La epilepsia de ausencias juveniles (EAJ) es par-
te del espectro de las epilepsias genéticas genera-
lizadas; su prevalencia se estima entre 0,2 y
2,4% de los pacientes con epilepsia. A continua-
cioén, se expone el caso de una paciente de 20
afios quien fue evaluada por inicio en la adoles-
cencia de una epilepsia de ausencias que asocid
un deterioro cognitivo leve. Se discuten los prin-
cipales determinantes del deterioro cognitivo en
personas con epilepsia y se revisan las generali-
dades de la EAJ.

PALABRAS CLAVE

Epilepsis. Crisis de ausencias. Deterioro cogniti-
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ABSTRACT

Juvenile absence epilepsy (JAE) is part of the
spectrum of generalized genetic epilepsies, and
its prevalence is estimated between 0.2 and 2.4%
of patients with epilepsy. Next, it’s exposed the
case of a 20-year-old patient who was evaluated
for adolescence onset of an absence epilepsy that
associated mild cognitive impairment. We dis-
cuss the main determinants of cognitive impair-
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ment in patients with epilepsy and review the
generalities of JAE.

KEY WORDS

Epilepsy. Absence crisis. Cognitive impairment.
Epileptic syndrome.

CASO CLINICO

Paciente femenina de 20 afos, con antecedente
de retraso del desarrollo psicomotor leve, carac-
terizado por bajo rendimiento académico escolar;
sin antecedentes de sufrimiento perinatal, trau-
ma, infecciones de sistema nervioso central o cri-
sis convulsivas durante la infancia. La paciente
es referida con historia de que cuatro afos previo
al ingreso, empez6 a presentar episodios descri-
tos como crisis discognitivas, con poca respuesta
al medio, con mirada fija y “rigidez” generaliza-
da. Adicionalmente se recaba historia de episo-
dios de movimientos estereotipados con ambas
manos y caida de hombros de caracter miocloni-
co en ocasiones seguidas una de otra en periodos
de 30 segundos y una frecuencia de unos 10
eventos por dia. La paciente habia iniciado me-
dicacion con valproato desde hacia 3 afos, con
mala respuesta terapéutica. Ademas, la paciente
y sus familiares refieren un deterioro de su con-
dicion cognitiva base, mal rendimiento académi-
co, asi como trastornos del animo y labilidad
emocional. La paciente habia iniciado uso de fe-
nobarbital, y fluoxetina dos semanas previo al in-
greso con lo cual referia haber tenido mejoria
sintomatica. Se ingresod para estudio por epilep-
sia generalizada y deterioro cognitivo.

A la evaluacion fisica se document6 buen estado
general, con deterioro cognitivo leve (test de
MOCA: 13 puntos). El resto de la exploracion
neuroldgica no presento alteraciones. Se realizo
electroencefalograma (EEG) en vigilia y suefio,
previa supresion de suefio y de tratamiento far-
macolégico. Se reporta la presencia de puntas-
ondas generalizadas breves y ritmo lento theta
generalizado en vigilia, sin presentar episodios
de crisis.

Se decidi6 someter a la paciente a monitoreo con
video electroencefalografia. Durante el monito-
reo se observo ritmo de fondo lento como descri-
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to en el EEG previo, con actividad interictal con
descargas de puntas y ondas constantes; se docu-
mentaron 3 episodios clinicos de ausencias y mi-
nima actividad mioclénica a nivel proximal del
cuello en asociacién a descargas de puntas y on-
das generalizadas (ver imagen 1), que podrian
corresponder con una epilepsia idiopatica gene-
ralizada.

Complementariamente se realiz6 un estudio de
resonancia magnética en el cual solo se aprecia
leve polimicrogiria focal frontal derecha; el resto
del estudio fue normal (ver imagen 2). Se com-
plementd con estudios por enfermedades autoin-
munes, inflamatorias, infecciosas, hemograma,
bioquimica general: todos estos con resultados
normales.

Se plantea como impresion diagndstica un sin-
drome de epilepsia de ausencias juveniles, ade-
mas de un deterioro cognitivo leve asociado a ac-
tividad interictal frecuente y retraso psicomotor
de base. Se egreso a la paciente con tratamiento
con valproato, fenobarbital y lamotrigina para se-
guimiento ambulatorio.

Cuando hay una imagen, la descripcion
se coloca bajo la imagen

Figura 1. Hernia de Amyand tipo 1.
Fuente propia

DISCUSION Y ANALISIS DEL CASO

Introduccion

La epilepsia constituye la enfermedad neuroldgi-
ca adquirida mas frecuente a nivel global, con
una prevalencia estimada de alrededor del 1% de
la poblacion mundial. Los pacientes con epilep-
sia son una poblacidn particular por cuanto este
padecimiento confiere un mayor riesgo de dete-
rioro cognitivo en diferentes contextos y que se
ven influenciados por diversos factores. En co-
rrelacion al caso expuesto previamente, conviene
revisar algunos aspectos respecto al deterioro
cognitivo relacionado a epilepsia y las generali-
dades del sindrome de epilepsia de ausencias ju-
veniles.
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Disfuncion cognitiva asociada a epi-
lepsia.

Es clara la asociacion existente entre la presencia
de crisis convulsivas y la mayor predisposicion
de un individuo a tener deterioro o retardo en el
desarrollo de funciones cognitivas. Sin embargo,
una de las principales dudas que se han plantea-
do, es si realmente la presencia de crisis epilépti-
cas per se es un detonante para generar este dafio
o si la asociacion se debe a una causa comun de
fondo de ambos fenomenos. Al respecto, los es-
tudios en modelos animales con crisis provoca-
das, han demostrado alteraciones metabolicas y
celulares asociadas con atrofia hipocampal, alte-
raciones en la neoneurogénesis y la organizacion
sinaptica que predisponen a una mayor suscepti-
bilidad a nuevas crisis no provocadas y deterioro
cognitivo relacionado directamente a la frecuen-
cia de crisis'”. En particular, para este caso clini-
co, la alta tasa de descargas en el EEG interictal,
es uno de los factores que se debe tomar en cuen-
ta como determinante en el deterioro a nivel neu-
rocognitivo de la paciente.

Los principales problemas neurocognitivos que
afectan a los pacientes con epilepsia son el dete-
rioro en la memoria, el enlentecimiento mental y
los trastornos atencionales". La probabilidad de
hallar lesiones estructurales focales o difusas es
mayor en pacientes que presentan bajo rendi-
miento académico, problemas psicologicos o so-
ciales®. Los déficits de memoria son méas marca-
dos en las epilepsias focales, siendo mas eviden-
tes en cuanto a lenguaje verbal cuando se afecta
el 16bulo temporal dominante (en particular en la
epilepsia temporal mesial) y del lenguaje no ver-
bal (en el hemisferio no dominante). La atencion
y las funciones ejecutivas se ven afectadas en
epilepsias que afectan el 16bulo frontal (ya sea de
manera primaria o por extension)®. En el caso
expuesto, pese a que en el momento que se abor-
doé no se realizaron mediciones psicométricas, es
probable que un problema a nivel atencional pu-
diera ser el causante del bajo rendimiento acadé-
mico, principal molestia a nivel cognitivo de la
paciente.

Otros factores que afectan la esfera cognitiva en
los pacientes portadores de epilepsia y que no
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deben dejarse de lado al abordarlos, son los tras-
tornos psiquiatricos acompanantes. Se ha demos-
trado que las personas con epilepsia tienen un
riesgo 4-5 veces mayor de padecer concomi-
tantemente ansiedad o depresion respecto a la
poblacién general, dichos trastornos se atribuyen
principalmente a la restriccion en actividades so-
ciales, baja autoestima y rechazo social®. Asi-
mismo, esto favorece una mayor disfunciéon en
cuanto a la memoria episodica, atencion, veloci-
dad de pensamiento y procesamiento y funciones
ejecutivas, exacerbando atn mas los déficits cog-
nitivos producto propiamente de la epilepsia®.

Practicamente todas las drogas antiepilépticas
tienen efectos neuromoduladores y repercusion
en funciones neurocognitivas y psicomotoras.
Tanto el valproato como el fenobarbital son dro-
gas que producen una disminucién de leve a mo-
derada en la capacidad psicomotora y la veloci-
dad de pensamiento. En el caso del valproato, es-
tos efectos no son dosis dependientes, e incluso a
dosis bajas pueden presentarse®. En el caso ex-
puesto existe historia de uso crénico de valproa-
to, el cual, si bien es cierto tiene un perfil de
efectos secundarios mas favorable que el de
otros farmacos, también puede influenciar el ren-
dimiento cognitivo general.

Sindrome de epilepsia de ausencias ju-
veniles.

La epilepsia de ausencias juveniles (EAJ) corres-
ponde a un tipo de epilepsia idiopatica generali-
zada con un rango de inicio tipicamente entre los
10-17 afios. Son predominantes las crisis de au-
sencias, durante las cuales pueden presentarse
automatismos palpebrales, en cara y manos. El
patron electroencefalografico generalizado de
punta-onda 2.5-4,5 Hz es el esperado en este sin-
drome. Es frecuente la presencia de crisis tonico-
clonicas (hasta en 80% de los pacientes) y la pre-
sencia durante las crisis de movimientos mioclo-
nicos correspondientes a las descargas de punta
onda o polipunta-onda caracteristicas del sindro-
me®. La prevalencia de esta patologia se estima
entre un 0,2-2.4% entre los pacientes con epilep-
sia”. En una gran cantidad de casos, solo se lle-
ga a identificar la presencia de epilepsia debido a
la ocurrencia de crisis tonico-clonicas, las cuales
son mas evidentes que los episodios de ausen-
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cias. Esto, conlleva al subdiagnoéstico de la pato-
logia?.

El origen de este sindrome se presume es genéti-
co, aun sin determinarse mutaciones especificas
asociadas. Clinicamente, a diferencia de la espi-
lepsia de ausencias infantiles, en la EAJ las crisis
clinicamente manifiestas, son mucho mas infre-
cuentes, de mayor duraciéon y de menor intensi-
dad®. Todas estas caracteristicas encajan dentro
del perfil del caso expuesto.

La epilepsia de ausencias juveniles, junto con la
epilepsia mioclonica juvenil y la epilepsia de au-
sencias infantiles conforman el grupo de las epi-
lepsias generalizadas genéticas (idiopaticas).
Este tipo de sindromes, si bien es cierto, tienen
un buen prondstico en cuanto al control de las
crisis como tales, comparten la caracteristica de
presentar comorbilidades de indole cognitivo y
de comportamiento que se han correlacionado
con disfuncioén a nivel del 16bulo frontal®.

Otra asociacion importante que se ha hecho con
este tipo de epilepsias es la mayor incidencia de
patologia neuropsiquiatrica, en especifico tras-
torno ansioso, depresivo, psicosis y esquizofre-
nia®. Algunos estudios han demostrado comorbi-
lidad de hasta 4% de trastorno ansioso y de 21%
de trastornos depresivos en los pacientes con epi-
lepsia de ausencias juveniles®.

Se ha demostrado que hasta un 15% de los pa-
cientes con EAJ presentan algiin retardo mental
concomitante, reflejado en un menor grado de
coeficiente intelectual y de desempefio en prue-
bas neurocognitivas. Se ha propuesto que las po-
sibles causas de esta disfuncion serian relaciona-
das a lesiones organicas como microdisplasia
cortical, lesiones producto de las descargas icta-
les o interictales, asi como en parte, a efectos se-
cundarios de las drogas antiepilépticas. También
cabe destacar que la severidad de estas afectacio-
nes es directamente proporcional al tiempo desde
el inicio de las crisis y la frecuencia y duracion
de las mismas"”. En cuanto a los hallazgos de
neuroimagenes del caso reportado, llama la aten-
cion las discretas anomalias a nivel de la corteza
frontal derecha que, como ya se menciond, pue-
den estar presentes en este tipo de sindromes y
ser un factor al menos en parte contribuyente al
déficit cognitivo de los pacientes afectados®!'?.

El tratamiento de la EAJ, de manera similar a la
epilepsia de ausencias infantiles, incluye el uso
en primera linea de farmacos de amplio espectro
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como el acido valproico y otros farmacos especi-
ficos como el etosuximide®. Como tratamiento
asociado y de segunda linea, se puede recurrir al
uso de la lamotrigina, la cual por un efecto de
inhibicién de corrientes de calcio de tipo T a ni-
vel del tdlamo, favorece el control de las crisis®.

CONCLUSIONES

La EAJ es parte del espectro de las epilepsias ge-
néticas generalizadas, se caracteriza como un
sindrome de inicio en la adolescencia de episo-
dios de ausencias de baja frecuencia y actividad
clinica mas limitada respecto a otros sindromes
como el de epilepsia de ausencias infantiles. La
asociacion entre epilepsia y déficit cognitivo esta
bien tipificada, y se encuentra influenciada por
factores causales comunes, comorbilidades psi-
quiatricas y neurobioldgicas concomitantes, con-
trol de crisis, farmacos, entre otros. La EAJ no
estd exenta de estos factores y, por lo tanto, de-
ben considerarse en la neurogénesis de los posi-
bles trastornos cognitivos asociados al sindrome.
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Figura 1. Trazo de EEG critico, montajes referencial (superior) y bipolar (inferior). Episodio de ausencia aso-
ciado a contracciones leves a nivel de la musculatura cervical proximal. Se observan descargas de punta-on-

da generalizada de aproximadamente 3 Hz.

Fuente: expediente clinico.

6 Rev Cl EMed UCR www.revistaclinicahsjd.ucr.ac.cr enero 2018



Revista Clinica de la Escuela de Medicina UCR - HSJD Ano 2018 Vol 8 No 1

Figura 2. Resonancia magnética de la paciente donde se evidencia leve polimicrogiria frontal derecha. Corte
axial T1 (parte superior) y coronal T1 inversion recovery. Fuente: expediente clinico.

Fuente: expediente clinico.
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