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Abreviaturas

AVD: actividades de la vida diaria.

BA: Base de Apoyo.

BECTS: Epilepsia benigna con picos centrotemporales (del inglés “Benign Epilepsy with
Centro-Temporal Spikes™).

BOLD: senal dependiente del nivel de oxigeno en sangre (del inglés “Blood Oxygenation
Level Dependent”).

BOT: prueba de competencias motoras de Bruininks-Oseretsky (del inglés “Bruininks
Oseretsky Test of Motor Proficiency”).

BSID-II: escala del desarrollo infantil de Bayley 2da edicion (del inglés “Bayley Scales
of Infant and Toddler Development”).

CE: crisis epiléptica.

CG: Centro de Gravedad.

CIF: Clasificacion Internacional de Funcionamiento de la Discapacidad y la Salud.

CM: Centro de Masa.

CP: Centro de Presion.

DALYs: afios de vida ajustados por discapacidad (del inglés “Disability Adjusted Life
Years”).

DASH: evaluacién detallada de la velocidad de escritura a mano (del inglés “Detailed
Assessment of Speed of Handwriting”).

DCDQ’07: cuestionario sobre trastornos del desarrollo de la coordinacion, 2007 (del
inglés “Developmental Coordination Disorder Questionnaire, 2007”

DT: Desarrollo Tipico.

DW: peso de discapacidad (del inglés “Disability Weights™).

ECNT: enfermedad cronica no transmisible.

EEDIT: Encefalopatia Epilética y del Desarrollo Infantil Temprana

EED-POCS: Encefalopatia Epiléptica y del Desarrollo con Punta-Onda Continua durante
el Suefio lento.

EEG: electroencefalograma.

EE-POCS: Encefalopatia Epiléptica con Punta-Onda Continua durante el Suefio lento.
EMATtS: Epilepsia con crisis Mioclénicas Aténicas.

FAE: farmacos antiepilépticos.

FAM: medida de valoracién funcional (del inglés “Functional Assessment Measure”).
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FF: Frecuencia Fundamental.

FIM: medida de independencia funcional (del inglés “Functional Independence
Measure”).

FRS: Fuerza de Reaccién del Suelo.

GBD: carga global de las enfermedades (de inglés “Global Burden of Diseases”).

GHE: estimaciones de salud mundial (del inglés “Global Health Estimates”).

GMFM: medida de la funcién motora gruesa (del inglés “Gross Motor Functional
Measure”).

HR: relacion armoénica (del inglés “Harmonic Relation™).

ILAE: Liga Internacional Contra la Epilepsia (del inglés “International League Against
Epilepsy”).

KBIT-2: prueba breve de inteligencia de Kaufman 2da edicion (del inglés “Kaufman
Brief Intelligence Test 2nd Edition”).

MA: Momento de Apoyo.

MABC-2: bateria para la evaluacion del movimiento para nifios 2da edicion (del inglés
“Movement Assessment Battery for Children 2nd Edition”).

MALI: evaluacion del movimiento de los bebés (del inglés “Movement Assessment of
Infants”).

MSE: entropia multiescala (del inglés “Multiscale Entropy™).

OMS: Organizacion Mundial de la Salud.

OPS: Organizacion Panamericana de la Salud.

PET: tomografia por emision de positrones (del inglés “Positron Emission
Tomography”).

PIA: paises de ingresos altos.

PIBM: paises ingresos bajos y medianos.

PMDS: escala del desarrollo de Peabody (del inglés “Peabody Developmental Motor
Scales”).

RMN: resonancia magnética nuclear.

RQA: andlisis de cuantificacion de recurrencia (del inglés “Recurrence Quantification
Analysis”).

SD: Sindrome de Dravet.

SEEI: Sindrome de Espasmos Epilépticos Infantiles.

SEN: entropia de muestra (del inglés “Sample Entropy™).

SLE: esperanza de vida estandar (del inglés “Standard Life Expectancy”).
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SLG: Sindrome de Lennox-Gastaut.

SPECT: tomografia computarizada por emision de foton unico (del inglés “Single Photon
Emission Computed Tomography”).

TC: tomografia computarizada.

TIP: patrones de influencia del tono (del inglés “Tone Influence Patterns™).

TROG-2: prueba de recepcion de gramatica 2da edicion (del inglés “Test for Reception
of Grammar 2nd Edition™).

VMI: Prueba Beery-Buktenica del desarrollo de la integracion visomotriz (del inglés
“Beery-Buktenica test of the development of Visual Motor Integration™).

YLD: afios vividos con discapacidad (del inglés “Years of healthy Life Lost due to
disability”).

YLL: afios de vida perdidos por mortalidad prematura (del inglés “Years of Life Lost

from mortality™).
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L. Introduccion

La Organizaciéon Mundial de la Salud (en adelante, OMS) define a la epilepsia como una
enfermedad cerebral cronica no transmisible (en adelante, ECNT) determinada por una
actividad eléctrica anormal." Se caracteriza por convulsiones recurrentes no provocadas.
No obstante, una convulsién no significa epilepsia. La epilepsia se define por dos o més
convulsiones no provocadas.®

Dicha entidad representa una gran proporcion de la carga mundial de morbilidad, ya que
afecta a mds de 50 millones de personas de todas las edades. Se estima una prevalencia
entre 4 y 10 casos de epilepsia activa (ataques continuos O personas que requieren
tratamiento) por cada 1000 habitantes. La incidencia anual ronda alrededor de los 5
millones de casos. Se observa mayor incidencia en paises de ingresos bajos y medianos
(en adelante, PIBM) (139 por cada 100.000 personas/afio) en comparacion con paises de
ingresos altos (en adelante, PIA) (49 por cada 100.000 personas/afio). La distribucién por
edades muestra dos picos: uno coincide con los mas jovenes y, el otro, con los mayores
de 60 afos. Esta enfermedad aumenta el riesgo de muerte prematura, con una tendencia
mayor para los PIBM en comparacién con los PIA.*%

Como aspectos mds importantes para el diagndstico de la epilepsia, se puede destacar la
importancia del electroencefalograma (en adelante, EEG) y el relato del episodio por parte
del/la paciente y de un/a testigo. Se requiere una descripcion detallada del evento, que
incluya el tipo y la duracién de los movimientos corporales, el nivel de alerta, la capacidad
de respuesta previa y posterior, el color de la piel, la respiracion y la incontinencia. El
EEG es la herramienta mas sensible e indispensable para el diagnostico, al igual que los
datos clinicos junto con otras pruebas complementarias como resonancia magnética
nuclear (en adelante, RMN) y tomografia computarizada (en adelante, TC). ©
Etiol6gicamente, se distinguen seis grupos: estructural, genético, infeccioso, metabolico,
inmunitario y desconocido. ©

El cuadro clinico de estos pacientes comunmente se asocia a comorbilidades con
caracteristicas cognitivas, conductuales, psicoldgicas y motoras, como ser: problemas de
aprendizaje, del lenguaje, del suefio, ansiedad, depresion, déficits motores, trastornos del
movimiento, y escoliosis, entre otros.®) Asimismo, vale destacar el estigma social que
pueden sufrir las personas con este diagnostico.

La epilepsia es una enfermedad tratable de forma farmacoldgica y no farmacoldgica;

también existen intervenciones quirtrgicas y no quirdrgicas. En ningtin caso se puede
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afirmar que la epilepsia es curable. Por el contrario, se utiliza el término “resuelto” para
dar cuenta de que la persona ya no tiene epilepsia, aunque no garantiza que no volver4.®
El equipo médico involucrado serd el encargado de indicar la terapia farmacoldgica que
corresponda. La misma estd conformada por los antiepilépticos convencionales y/o los
prometedores tratamientos con derivados de cannabis. Ella estd orientada a la remision
de los sintomas y el control de las crisis. Pese a esto, existe un 30% de los pacientes que
son resistentes a los tratamientos farmacoldgicos antiepilépticos convencionales y
presentan cuadros graves con mal prondstico, que afectan principalmente a los/as nifios/as
y jovenes.'”) Esto puede ocasionar limitaciones en el neurodesarrollo, la realizacién de las
actividades de la vida diaria (en adelante, AVD) la independencia de los/as pacientes y
su inclusion social.

El tratamiento no farmacoldgico hace foco en la reduccion del deterioro multidimensional
que atraviesan dichos pacientes. Se identifican los procedimientos quirirgicos, en los
cuales se destaca la cirugia cerebral y la estimulacion vagal; los no quirtrgicos estdn
representados por terapias complementarias llevadas a cabo por un equipo de trabajo
interdisciplinario conformado por profesionales de la salud tales como neurdlogos/as,
cirujanos/as, nutricionistas, kinesiélogos/as, terapistas ocupacionales, fonoaudidlogos/as,
psicélogos/as, psicopedagogos/as y neuroortopedistas. El tratamiento de las afecciones
comorbidas debe ser integral y abarcar todos los niveles de atencion.

El rol de la kinesiologia en el tratamiento se asienta sobre las bases de las teorfas del
control motor, del neurodesarrollo y del ejercicio fisico, entre otras. Los objetivos de la
intervencion kinésica serdn acompaiiar, estimular y brindar las herramientas necesarias
para potenciar el desarrollo de los pacientes, que en su mayoria son pediatricos.®

La OMS define al ejercicio fisico como cualquier movimiento corporal producido por los
musculos esqueléticos con el consiguiente consumo de energia. Su objetivo esta dirigido
a mantener y mejorar el acondicionamiento fisico y, asi obtener beneficios en la salud y
en la calidad de vida.

Conforme con lo expuesto anteriormente, se analizard la terapéutica kinésica como
complemento de los tratamientos nombrados previamente, cuyo objetivo sera reducir las
comorbilidades y las discapacidades asociadas que pudiera padecer este grupo
poblacional.

Por lo tanto, la pregunta de investigacion que guia el presente trabajo es la

siguiente: jcudles son las intervenciones kinésicas adecuadas para mejorar el
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neurodesarrollo y la calidad de vida de los pacientes con epilepsia refractaria o

farmacorresistente?

I1. Objetivos
I1.1.a. General

Realizar una revision bibliografica para denotar las intervenciones kinésicas adecuadas

para los pacientes con epilepsia refractaria o farmacorresistente.
I1.1.b. Especificos

- Caracterizar los distintos tipos de epilepsia y sindromes epilépticos.

- Analizar la literatura existente relacionada al tratamiento de las consecuencias y
limitaciones producto de la epilepsia refractaria o farmacorresistente.
- Detallar las intervenciones kinésicas y sus beneficios, para la poblacion de pacientes

objeto de este estudio.

I11. Hipétesis

La Kinesiologia aporta intervenciones beneficiosas para los pacientes con diagndstico de

epilepsia refractaria o farmacorresistente.

IV. Justificacion de la propuesta de investigacion

La incidencia de la epilepsia por edades muestra dos picos, y uno de ellos corresponde a
los/as pacientes pediatricos/as. Estos/as enfrentan desafios significativos debido a su
condicion. Padecen severas discapacidades que obstaculizan y dificultan, por ejemplo, la
autonomia y la realizacion de las actividades de la vida diaria (en adelante, AVD) de
manera Optima. Dichas discapacidades se detallan a lo largo de este trabajo de
investigacion.

Hay potencial terapéutico en estos pacientes atento a su edad. Muchos/as de estos/as
pacientes recibirdn tratamiento de por vida. Por esta razén y en relacién a lo comentado
anteriormente, es que se vuelve fundamental profundizar en el estudio de estrategias
terapéuticas.

La investigacién también puede ayudar a identificar enfoques y estrategias de otras dreas
de la salud, las cuales convergen en el tratamiento interdisciplinario de estos/as

nifios/as. El tratamiento kinésico propone mediante el ejercicio fisico y las diversas
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técnicas, colaborar para que el/la paciente pueda mejorar su calidad de vida y también

adquirir, recuperar y/o mantener el desarrollo motriz, neurolégico y cognitivo.

V. Marco teorico
V.1. Conceptos

V.1.a. Crisis epiléptica o convulsion

La Liga Internacional Contra la Epilepsia (en adelante, ILAE por sus siglas en inglés)

define que una crisis epiléptica (en adelante, CE) o convulsién es la aparicién transitoria

de signos y/o sintomas provocados por una actividad neuronal anémala excesiva y

simultdnea en el cerebro. Las CE son breves, de segundos a 2-3 minutos, con un comienzo

y fin bruscos. Una CE es un sintoma y por si sola no define un sindrome o enfermedad

epiléptica.®

V.1.b. Fisiopatologia

La base fisiopatoldgica de las CE es una descarga anormal y exagerada de ciertos

agregados o poblaciones neuronales del cerebro. Se trata de procesos de sincronizacion,

amplificacién y propagacién de las descargas.!?”

Las convulsiones requieren tres condiciones:®

1. Una poblacion de neuronas patologicamente excitables.

2. Un aumento de la actividad excitatoria a través de conexiones recurrentes para
difundir la descarga.

3. Una reduccion en la actividad de las proyecciones GABAérgicas, normalmente
inhibitorias.

El concepto de cambio de despolarizacion paroxistica, hace referencia al elemento celular

basico de la descarga epiléptica. Es el resultado de un desequilibrio entre los mecanismos

excitadores e inhibidores a los que todas las neuronas estdn constantemente expuestas.

Las regiones cerebrales que contienen mds neuronas piramidales presentan una mayor

predisposicién epileptégena.!?

Se pueden distinguir cuatro procesos distintos, que a menudo son secuenciales.

El primero es la etiologia subyacente, que hace referencia a cualquier patologia o proceso

patologico que puede alterar la funcién y la conectividad neuronal. Algunas veces, la

etiologfa subyacente puede aumentar directamente la excitabilidad.”’ Por ejemplo, como

en el caso de algunas epilepsias genéticas. La actividad eléctrica anormal es el resultado

pag. 11



de mutaciones en los canales del receptor de sodio, potasio, acetilcolina 0 GABA en las
neuronas.®

Particularmente en el sindrome de Dravet (en adelante, SD), esto se debe a alteraciones
de los canales i6nicos o de los receptores. La mutacién con pérdida de funcién del gen
SCNI1A codifica un canal de sodio dependiente de voltaje y reduce la excitabilidad de las
interneuronas GABA¢érgicas inhibitorias, lo que incrementa la excitabilidad y, por ende,
la epilepsia.””"!? En el caso de las epilepsias adquiridas, hay cambios morfolégicos
neuronales y gliales, que son el sustrato de la actividad eléctrica paroxistica.

El segundo proceso es la epileptogénesis, en el cual una estructura nerviosa normal se
convierte en hiperexcitable, hasta el punto de ocasionar CE de manera espontdnea. Las
membranas citoplasmicas de tales células tienen una permeabilidad i6nica aumentada, lo
que las hace susceptibles a la activacion por hipertermia, hipoxia, hipoglucemia,
hipocalcemia e hiponatremia, asi como por estimulacion sensorial repetida (p. €j., fética)
y durante ciertas fases del suefio.”

Se denomina epileptogénesis secundaria al resultado de alteraciones neuroquimicas e
histoldgicas desencadenadas por las crisis epilépticas repetidas. Estos cambios, a su vez,
contribuyen a la aparicion de nuevas crisis. Este proceso es el responsable de la creacion
de un foco epiléptico secundario o la incorporacién de neuronas o circuitos neuronales
adicionales alrededor del foco primario. La excitacion en la corteza cerebral se propaga
hacia la corteza adyacente y hacia la corteza contralateral a través de las conexiones
interhemisféricas. Asimismo, este estimulo se transmite a través de vias anatomicas y
funcionales hacia nicleos subcorticales como los ntcleos reticulares ganglionares
basales, el tdlamo y el tronco encefédlico. Es en este momento cuando comienzan las
manifestaciones clinicas de la convulsién.®

El tercer proceso implica un aumento en la excitabilidad conocido como estado epiléptico,
el cual estd presente en todos los pacientes, sin importar los dos primeros procesos. Este
estado conlleva a una alteracion en el equilibrio entre la excitaciéon glutamatérgica y la
inhibicién GABAérgica, lo cual produce un foco o una red epiléptica.”

Poco después de que la excitacion se propaga, se inicia una inhibicién en el diencéfalo
que interrumpe de forma intermitente la actividad convulsiva. Esto lleva a un cambio de
la fase ténica a episodios intermitentes de la fase clénica. En el electroencefalograma (en
adelante, EEG) se observa una transicion de un patrén de polipuntas continuas a un patron
de puntas y ondas. Con el tiempo, los episodios clonicos intermitentes se vuelven menos

frecuentes y, finalmente, cesan por completo.®
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El cuarto proceso consiste en la lesiéon neuronal vinculada a la crisis. Esta lesion puede
observarse en pacientes mediante resonancia magnética nuclear (en adelante, RMN)
después de un estado epiléptico prolongado o en aquellos con epilepsia farmacorresistente
de larga duracién. En muchos de estos pacientes, se detecta edema agudo en el hipocampo
u otras regiones tras un estado epiléptico, y a largo plazo se presenta atrofia del
hipocampo con esclerosis en las imigenes de RMN.

V.1.c. Crisis focales

En un diagnéstico de crisis focales se incluyen trastornos unifocales y multifocales, asi
como las crisis que afectan a un solo hemisferio cerebral. Son reflejo del drea implicada
en el origen de la crisis, lo que nos ayuda, en muchos casos, a identificar la zona
involucrada en la generacion de la crisis.

Se debe tener en cuenta el nivel de conciencia al momento del evento. Por ejemplo, si la
conciencia estd preservada significa que la persona se encuentra consciente de si misma
y del entorno; cuando estd alterada da cuenta de una alteracion de la misma en cualquier
momento de la crisis.®

A las crisis focales con y sin alteracion del nivel de conciencia se las puede caracterizar
de acuerdo al primer signo o sintoma prominente de la crisis. Estos pueden ser de inicio
motor, como lo son las crisis atdnicas, clonicas, miocldnicas, ténicas, hiperquinéticas,
espasmos epilépticos y automatismos; o de inicio no motor, que se las agrupa en
autonémicas, detencién del comportamiento, cognitivas, emocionales y sensoriales. (!
El EEG interictal suele mostrar descargas focales epileptiforme pero el diagndstico se
establece clinicamente y se confirma con los resultados del EEG.

V.1.d. Crisis generalizada®

Es una crisis originada en redes corticales distribuidas bilateralmente o en redes cortico
subcorticales que se reclutan rdpidamente, tanto en lo superficial como en lo profundo del
cerebro.

Las convulsiones generalizadas son de dos tipos: motoras y no motoras. A las motoras se
las agrupa en: ténico cldnica, clénica, ténica, mioclénica, mioclénica-ténica-clénica,
mioclonica-aténica, aténica y espasmo epiléptico. En el caso de las no motoras, se
distinguen las ausencias, las cuales se caracterizan segun si su presentacion es tipica,
atipica o con caracteristicas especiales como ser ausencia mioclénica o mioclonia

palpebral.
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El diagnéstico de la epilepsia generalizada (hipsarritmia) se establece clinicamente,
respaldado por la presencia de descargas interictales tipicas registradas en un EEG. Los
pacientes que presenten un EEG normal pero que también cursan con crisis ténico-
clénicas generalizadas, deben ser observados y también se debe contar con evidencia
respaldatoria, como antecedentes familiares relacionados o espasmos mioclonicos para
establecer un diagnostico de epilepsia generalizada.

V.1.e. Crisis de inicio desconocido

Puede que sea complejo y hasta imposible clasificar una crisis, ya sea por escasa o nula
informacion en el relato del evento o por la naturaleza de ésta. La categoria no clasificada
deberia usarse solo para la situacién en que el clinico confia en que es una crisis, pero no

puede clasificarla.'V

V.1.f. Clasificacion segiin su relacion temporal con la causa

- Crisis sintomatica:

o Provocada inmediata: Es causada por alteraciones metabdlicas o toxicolégicas, como
intoxicacion por benzodiacepinas o alcohol, hiponatremia o hipocalcemia. En
ausencia del factor desencadenante, la recurrencia es baja.(1%:1213)

o Aguda: aquella que sucede al momento de una agresion sistémica o cerebral o en el
transcurso de la semana posterior. El factor precipitante puede ser metabdlico, toxico,
estructural, infeccioso o inflamatorio, el cual causa una afectaciéon aguda
cerebral.(!219)

o Refleja: es la que, por ejemplo, ocurre en respuesta a estimulos luminosos. Aunque
las crisis son provocadas, en este caso se cumple con la definicién conceptual de la
ILAE, ya que se asocia con una predisposiciéon andémala y continuada de presentar
crisis.®

o No provocada: producida por lesiones cerebrales estaticas o progresivas, preexistentes
y que pueden presentarse de forma aislada o recurrente.! Incluyen a las sintométicas
remotas (relacionadas con lesiones cerebrales), las asociadas con sindromes
epilépticos (con base genética) y las no identificadas. Se genera una reduccion del
umbral de crisis y esto predispone a la aparicion de CE. Su riesgo de recurrencia es
mayor, comparado con el resto de elementos previamente descriptos, y es de alrededor
de 21-45 % en los siguientes 2 meses.!>13

No obstante, es un término impreciso, ya que nunca se llega a saber con seguridad si

hay o no algun factor desencadenante.
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V.1.g. Epilepsia

La Organizacion Mundial de la Salud (en adelante, OMS) y la Organizacién
Panamericana de la Salud (en adelante, OPS) definen a la epilepsia como una enfermedad
cerebral crénica no transmisible (en adelante, ECNT) determinada por una actividad
eléctrica anormal, que provoca convulsiones o comportamientos y sensaciones inusuales
y, a veces, pérdida de conciencia, que tiene consecuencias neuroldgicas, cognitivas,
psicolégicas y sociales. -

La ILAE es el 6rgano oficial mundial de esta enfermedad, cuyo objetivo es que a nivel
mundial se utilice la misma terminologia. En 2005 determiné que la epilepsia era un
trastorno cerebral que se caracteriza por la predisposicion continuada o permanente a la
aparicion de CE y, también por las consecuencias neurobioldgicas, cognitivas,
psicoldgicas y sociales de ésta. Posteriormente, retoma el concepto de enfermedad ya que
puede expresar (aunque no siempre) un desarreglo mas prolongado de la funcién normal,
mientras que el término trastorno implica una alteracion funcional no necesariamente
duradera, y esto minimiza la naturaleza grave de la epilepsia.®

Es importante aclarar que no es lo mismo una primera CE que padecer epilepsia. Es por
esto que, en 2014, se establecid la definicion actual de epilepsia segtin la ILAE: es una
enfermedad cerebral que se define por cualquiera de las siguientes circunstancias:

1. Dos 0 mas crisis no provocadas con una separacion mayor a 24 horas;

2. Una crisis no provocada y una probabilidad de presentar crisis futuras de al menos el
60 % durante los 10 afios siguientes;

3. El diagndstico de un sindrome de epilepsia.

Cabe destacar que la definicion utilizada anteriormente incorpora el factor tiempo. Las
crisis no provocadas agrupadas en un periodo de 24hs se consideran como una tnica crisis
no provocada. No existe un consenso en cuanto al limite de tiempo para la aparicion de
una segunda crisis no provocada que marque el inicio de la epilepsia. Tampoco se llegd
a un acuerdo sobre el intervalo de tiempo especifico entre crisis y crisis que pudiera
“volver el contador a cero” para considerar un evento como una segunda crisis. Es
entonces que, resulta ambiguo el caso de un paciente que sufrié una crisis no provocada
al afio de vida y posteriormente, una segunda en la edad adulta. En este caso, se podria
considerar que cada una de las crisis tienen causas diferentes y el paciente no tiene

epilepsia.®
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V.1.h. Riesgo de recurrencia

En la mayoria de los casos no se sabe cudl es el riesgo de recurrencia. La ILAE expresa
que este oscila entre un 60 % y un 90 % después de dos crisis no provocadas.®

Tiene relacion con el tiempo, de modo que cuanto mds tiempo pasa desde la tltima crisis
menor serd el riesgo. El riesgo de una segunda convulsién es mayor durante los primeros
6 meses (60-70 % de las recurrencias ocurre en dicho periodo). Posteriormente, cae
exponencialmente.!>

Asi sea que se dispone de informacion clara sobre el riesgo de recurrencia o en ausencia
de ella, la definicién por defecto de la epilepsia se origina en una segunda crisis no
provocada.©®

V.1.i. Sindrome epiléptico

Trastorno que presenta uno o mas tipos de crisis epilépticas especificas y tiene una edad
concreta de inicio y un pronéstico determinado.”’ Retine un conjunto de caracteristicas
de sintomas clinicos y hallazgos en el EEG, a menudo apoyado por hallazgos etioldgicos
especificos (estructurales, genéticos, metabdlicos, inmunoldgicos e infecciosos).*19
V.1.j. Encefalopatia epiléptica

Son el grupo de epilepsias que se acompaiian de lesiones neuroldgicas motoras y mentales
graves, potencialmente progresivas, en las que se sospecha que las propias descargas o
anomalias epileptégenas contribuyen en parte al deterioro progresivo de la funcién
cerebral.!” Existe una anomalia grave del EEG, que se piensa que deriva en un deterioro
cognitivo y conductual mads all4 de lo que podria esperarse al tener en cuenta la patologia
subyacente sola. Este concepto puede ser aplicado a las epilepsias en todas las edades, y
es por eso que debe utilizarse mds ampliamente que solo para las epilepsias severas con
inicio en la lactancia y la nifiez.®-”

Muchos sindromes de epilepsia asociados con la encefalopatia tienen una etiologia
genética, como el sindrome de West. La actividad epileptiforme puede causar regresion
en personas con desarrollo normal o con retraso en el desarrollo preexistente, que luego
presenta una meseta o regresion en el desarrollo.

Otro ejemplo que sucede a menudo es el SD, en el que se produce un retraso o regresion
del desarrollo entre los primeros dos afios de edad. En este momento de la vida, la
actividad epileptiforme en el EEG no suele ser frecuente todavia. Agrupa un componente

relativo al desarrollo y un componente epiléptico, ambos resultantes de la mutacion
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subyacente del gen de la subunidad del canal de sodio (SCN1A) encontrada en >80 % de

los casos.

Con el objetivo de esclarecer y diferenciar algunos términos, se realiza el siguiente

punteo:(S)

- Encefalopatia evolutiva: solo se produce un deterioro del desarrollo sin actividad
epiléptica frecuente asociada con regresion o un mayor retraso del desarrollo.

- Encefalopatia epiléptica: no se produce un retraso preexistente del desarrollo y no se
cree que la mutacién genética cause un retraso por si misma.

- Encefalopatia evolutiva y epiléptica: ambos factores desempefian una funcién. Aun
asi, a menudo no es posible determinar si es mds importante el componente epiléptico
o el evolutivo para contribuir a que se presente la enfermedad del paciente.

V.1.k. Epilepsia refractaria o farmacorresistente!'”

La ILAE define la epilepsia refractaria como aquella en la cual se ha producido el fracaso

a 2 ensayos de farmacos antiepilépticos (en adelante, FAE), en monoterapia o en

combinacidn, tolerados, apropiadamente elegidos y empleados, para conseguir la

ausencia mantenida de crisis. Este tipo de epilepsia lo padecen aproximadamente una
cuarta parte del total de pacientes con esta enfermedad. Como consecuencia del mal
control de las crisis estos pacientes presentan un aumento del riesgo de muerte prematura,
traumatismos y/o alteraciones en su salud mental, asi como una calidad de vida reducida.

V.1.1. Epilepsia activa, en remision o resuelta

- Activa: cuando el paciente ha sufrido una crisis en los tltimos 2 afios.1?

- En remisién: si no ha habido crisis en 2 aios. Este periodo de tiempo es arbitrario, y
en algunos estudios y definiciones se extiende hasta 5 afios. Al considerar una
epilepsia en remision es importante precisar si el paciente sigue o no bajo tratamiento
farmacoldgico.(10) La ILAE por su parte, considera que este término no es bien
comprendido por la poblacién general y que, ademds, la remisién no indica ausencia
de enfermedad.®

- Resuelta: de acuerdo con lo expuesto por la ILAE, se opt6é por definir la epilepsia
como resuelta en los sujetos que presentan un sindrome epiléptico dependiente de la
edad y han superado la edad correspondiente y, en los que se han mantenido sin crisis
durante los ultimos 10 afios sin tomar medicacion antiepiléptica desde hace al menos

5 afios.©®
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V.1.m. Discapacidad"®

Elaborada por la OMS y aprobada en 2001, la Clasificaciéon Internacional de
Funcionamiento de la Discapacidad y la Salud (en adelante, CIF) brinda una clasificacién
universal que es util para establecer un marco y lenguaje estindar. Ademads, hace mayor
foco en la salud y el funcionamiento que en la discapacidad.

Condicidn de salud
(irastorno o enlermedad )

Funciones y - - Actividades - - Participacion
Estructuras corporales

! 1 ]

v v

Factores Factores
Ambientales Personales

Imagen 1. Interacciones entre los componentes de la CIF. (Organizacién Mundial de la Salud — 2001)(18)

El funcionamiento hace referencia a las funciones corporales, actividades y participacion.
Entiende a la discapacidad como un término genérico que incluye déficit, limitaciones en
la actividad y restricciones en la participacion. La CIF considera, ademas, otros factores
contextuales como los ambientales o externos y los personales o internos, que

interaccionan con los componentes antes mencionados.!®

V.2. Epidemiologia

La epilepsia representa una gran proporcion de la carga mundial de morbilidad, ya que
afecta a méas de 50 millones de personas de todas las edades, lo que posiciona a esta
enfermedad como uno de los trastornos neuroldgicos mds comunes. Se estima una
prevalencia entre 4 y 10 casos de epilepsia activa (ataques continuos o personas que
requieren tratamiento) por cada 1000 habitantes. La incidencia anual ronda alrededor de
los 5 millones de casos. Se observa mayor incidencia en paises de ingresos bajos y
medianos (en adelante, PIBM) (139 por cada 100.000 personas/afio) en comparacion con
paises de ingresos altos (en adelante, PIA) (49 por cada 100.000 personas/afio). Esta
enfermedad aumenta el riesgo de muerte prematura, con una tendencia mayor para los

PIBM en comparacién con los PIA. ¢
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Las crisis convulsivas son frecuentes en la poblacién en general. Se ha documentado que
entre el 8-10 % de la poblacién sufrird una convulsién a lo largo de su vida.'? Alrededor
del 4-10% de los nifios sufre, al menos, una crisis (febril o afebril) en los primeros 16
afos de vida. La incidencia acumulada durante toda la vida de la epilepsia se estima
alrededor del 1% hasta los 20 afios y llega al 3% a los 75 afios; mds de la mitad de los
casos comienzan en la infancia.””’ Las curvas de incidencia acumulada y de prevalencia

difieren debido al importante nimero de epilepsias resueltas o en remision.
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Imagen 2. Curva de incidencia y prevalencia de las epilepsias en relacién con la edad. (J.J. Zarranz.

Neurologfa. 6° edicién — 2018).110)

La curva de incidencia por edades muestra dos picos: uno coincide con los més jovenes
durante la primera década de la vida y, el otro comienza a partir de la quinta década y se
mantiene de forma ascendente hacia la séptima década.®>'” En la prictica de la
neurologia pedidtrica, la epilepsia es una de las enfermedades mds comunes, y la
cronicidad de las formas infantiles aumenta la importancia de su investigacion.

Segun lo comentado anteriormente, es que cobran mayor relevancia los estudios y los
datos sobre la carga global de las enfermedades.'” Estos se enfocan en conocer y
analizar, no solo las causas de mortalidad de la poblacién, sino también en dar cuenta del
impacto en la calidad de vida.

Se toma dimension de estas cifras a través del concepto de afios de vida ajustados por
discapacidad (en adelante, AVAD o DALYs, por sus siglas en inglés), el cual estima la
pérdida de vida plena o saludable que ocurre en una sociedad por la presencia de
enfermedad. La unidad de medida de AVAD o DALYs es el tiempo expresado en afios.
Indica la cantidad de afios de vida saludable que pierde una sociedad en un determinado

periodo de tiempo por una cierta causa, en este caso, la epilepsia.
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Los conceptos comentados anteriormente se tratan en profundidad en un informe especial
de la Revista Panamericana de Salud Publica, cuyo titulo traducido al espafiol es “Afios
de vida perdidos por muerte prematura: una medida versatil y abarcadora para el

monitoreo de la mortalidad por enfermedades no transmisibles”?

. Se complementa
dicha informacion con material adicional, como lo es el informe técnico sobre
estimaciones de la salud mundial en el cual colaboran integrantes de diferentes
departamentos de la OMS y agencias colaboradoras de las Naciones Unidas y otros

colaboradores académicos.'¥
V.2.a. DALYs (afios de vida ajustados por discapacidad)/**”

Es el resultado de la suma de los afos de vida perdidos por mortalidad prematura (en
adelante, AVP o YLL, por sus siglas en inglés) y el nimero de afios vividos con
discapacidad (en adelante, AVD o YLD, por sus siglas en inglés), por enfermedad o
condicidén de salud en una poblacion, en relacion a la esperanza de vida.

DALYs (c,s,a,t) = YLL (c,s,a,t) + YLD (c, s, a, t)

Donde causa es c, sexo es s, edad es a, y afio es t.

Una muerte prematura se define como aquella que ocurre antes de alcanzar la esperanza
maxima de vida potencial observada a la edad de la persona que fallecié. La esperanza de
vida estandar (en adelante, SLE, por sus siglas en inglés) es una funcidn de la pérdida de
tiempo dependiente de la edad a la que ocurre la muerte, la cual permite cuantificar los
aflos de vida perdidos debido a muertes tempranas. Pretende representar la esperanza de
vida potencial de una persona con buena salud a una edad determinada.®%2!

En el estudio de carga global de enfermedades, lesiones y factores de riesgo (en adelante,
GBD, por sus siglas en inglés) del afio 2010, se desarrolla una tabla normativa para
hombres y mujeres basada en la tasa de mortalidad més baja observada para cualquier
grupo de edad en paises con mds de 5 millones de habitantes. La tabla de vida estdndar
utilizada para el cédlculo de los afios de vida perdidos por una muerte a una edad
determinada se basa en la esperanza de vida fronteriza proyectada para 2050, con una
esperanza de vida al nacer de 90 afios.*"

V.2.b. YLD (aiios vividos con discapacidad)"”

Los afos vividos con discapacidad o YLD, también se pueden describir como afios
vividos con una salud inferior a la ideal. Las estimaciones de YLD se basan en los andlisis
GBD 2019 y en las estimaciones de salud mundial (en adelante, GHE, por sus siglas en

inglés). Este ultimo utiliza datos de multiples fuentes como los generados por el registro
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civil nacional, las estimaciones de los programas técnicos de la OMS, como asi también
la informacién producida por GBD. Para esta tarea, se analiza una causa particular en un
periodo de tiempo particular; el nimero de casos incidentes en ese periodo se multiplica
por la duracién promedio de la enfermedad y un factor de peso de discapacidad que refleja
la gravedad de la enfermedad en una escala de O (salud perfecta) a 1 (muerto). Se expresa
mediante la siguiente formula:

YLD (c,s,a,t)=1(c,s,a,t) x DW (c,s,a)xL (c, s, a, t)

Donde I (c, s, a, t) = nimero de casos incidentes.

DW (c, s, a) = peso de discapacidad.

L (c, s, a, t) = duracién promedio del caso hasta la remisién o muerte (afios).

Al referirnos a estados de salud inferiores al ideal, se incluyen condiciones como la
influenza, que puede durar solo unos pocos dias, o la epilepsia, que puede durar toda la
vida. Se mide mediante la multiplicacién de la prevalencia de la afeccién por el peso de

la discapacidad para esa afeccion.
V.2.c. Peso de discapacidad (DW)

Refleja la gravedad de diferentes condiciones y, se desarrolla en base a encuestas al
ptiblico en general.??

El listado de los estados de salud y su factor de peso de discapacidad es extenso, por lo
tanto, se opta por nombrar aquellos que resultan mas relevantes para este escrito. Los
valores expresados son del GBD y del GHE. Se incluyen la patologia abordada y algunas
de las comorbilidades asociadas. Estos son''*:

Epilepsia leve: el valor es 0.263. Entendida como convulsiones repentinas de dos a cinco
veces al afio, con contracciones musculares violentas y rigidez, pérdida del conocimiento
y pérdida del control de la orina o el intestino.

Epilepsia grave: el valor es 0.552. Misma definicién que en caso anterior, pero tienen
mayor frecuencia. Ocurren una o mas veces al mes.

Deterioro motor leve: el valor es 0.010. Tiene algunas dificultades para moverse, pero
puede caminar sin ayuda.

Deterioro motor moderado: el valor es 0.061. Tiene alguna dificultad para moverse y
dificultad para levantar y sostener objetos, vestirse y sentarse erguido, pero puede caminar
sin ayuda.

Deterioro motor severo: el valor es 0.402. No puede moverse sin ayuda y no puede

levantar o sostener objetos, vestirse o sentarse erguido.
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Deterioro motor mds cognitivo, leve: el valor es 0.031. Tiene algunas dificultades para
moverse, pero puede caminar sin ayuda. La persona es lenta en el aprendizaje en la
escuela. Como adulto, la persona tiene alguna dificultad para realizar tareas complejas o
desconocidas, pero por lo demds funciona de manera independiente.

Deterioro motor més cognitivo, moderado: el valor es 0.203. Tiene alguna dificultad para
moverse, sostener objetos, vestirse y sentarse erguido, pero puede caminar sin ayuda. La
persona tiene poca inteligencia y tarda en aprender a hablar y realizar tareas sencillas.
Deterioro motor mds cognitivo, grave: el valor es 0.542. No puede moverse sin ayuda, y
no puede levantar o sostener objetos, vestirse o sentarse erguido. La persona también tiene
muy poca inteligencia, habla pocas palabras y necesita supervision constante y ayuda con
todas las actividades diarias.

Funcionamiento intelectual limite: el valor es 0.011. Es lento en el aprendizaje en la
escuela. Como adulto, la persona tiene alguna dificultad para realizar tareas complejas o
desconocidas, pero por lo demds funciona de manera independiente.

Discapacidad intelectual/retraso mental, leve: el valor GHE es 0.127 y el GBD es 0.043.
Tiene poca inteligencia y es lento para aprender en la escuela. Como adulto, la persona
puede vivir de forma independiente, pero a menudo necesita ayuda para criar a los hijos
y solo puede trabajar en trabajos simples supervisados.

Discapacidad intelectual/retraso mental, moderado: el valor GHE es 0.293 y el GBD es
0.100. Tiene poca inteligencia y es lento para aprender a hablar e incluso para realizar
tareas sencillas. Como adulto, la persona requiere mucho apoyo para vivir de forma
independiente y criar a los hijos. La persona solo puede trabajar en los trabajos
supervisados mas simples.

Discapacidad intelectual/retraso mental, grave: el valor GHE es 0.383 y el GBD es 0.160.
Tiene muy poca inteligencia y no puede hablar mds que unas pocas palabras, necesita
supervision constante y ayuda con la mayoria de las actividades diarias, y solo puede
hacer las tareas mds simples.

Discapacidad intelectual/retraso mental, profundo: el valor GHE es 0.444 y el GBD es
0.200. Tiene muy poca inteligencia, casi no tiene lenguaje y no entiende ni siquiera las
solicitudes o instrucciones mds bdsicas. La persona requiere constante supervision y
ayuda para todas las actividades.

Debido a que muchas personas tienen mds de una enfermedad, lesion o comorbilidad, la
suma de YLD entre causas puede resultar en una sobreestimacion de la pérdida total de

salud. E1 GBD 2010 y las revisiones posteriores implementaron ajustes para la
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comorbilidad independiente, de modo que los YLD sumados por diferentes causas
reflejen la suma de la pérdida de salud general del individuo. Las personas con la misma
pérdida de salud funcional son entonces tratadas como iguales, independientemente de si
esa pérdida de salud funcional provino de una o varias condiciones contribuyentes. El
peso combinado de la discapacidad para individuos con multiples condiciones se estima
al asumir un modelo multiplicativo de la siguiente manera:

DWI1+2=1-(1-DW1) x (1 -DW2)

V.2.d. YLL (aiios de vida perdidos por mortalidad prematura)®”

Los YLL para una causa se calculan esencialmente como el niimero de muertes por causas
especificas multiplicado por una funcion de pérdida que especifica los afios perdidos por
muertes en funcion de la edad a la que ocurre la muerte. La férmula bésica para los YLL
es la siguiente

YLL (c,s,a,t)=N(c,s,a,t) x L (s, a)

Donde N (c, s, a, t) es el nimero de muertes.

L (s, a) es una funcion de pérdida estandar que especifica los afos de vida perdidos por
una muerte.

De forma simplificada, también se puede decir que los YLL se calculan mediante la
diferencia entre la edad al momento de la muerte y la SLE correspondiente a esa edad.
Por ejemplo, si la SLE a la edad de 72 afos es de 14 afios mds, y un sujeto muere a los 72

afos, entonces habra perdido 14 afios de vida por una causa especifica.

V.2.e. “La carga de las condiciones neuroldgicas en la Region de las

Américas, 2000-2019”®

En este documento de la OPS, publicado en el afio 2021, se dan a conocer datos sobre la
mortalidad, los YLL y los YLD. Las muertes por condiciones neurolégicas en América
en 2019 fueron 533.172; la epilepsia represent6 el 2,5%. En cuanto a los YLL, se ubicé a
la enfermedad en tercer lugar, con un 7,5% del total de 7,5 millones. Por ultimo, los
registros de toda la region arrojan que el 14,3% de los YLD corresponden a la epilepsia,

donde el total es de 8,5 millones.
V.3. Diagnéstico

Dentro de las principales funciones del médico clinico estd, no solo reconocer que se trata

de una convulsién y no de un imitador, sino también ahondar en la clasificacion de las
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convulsiones. El objetivo es clasificar a una entidad especifica mediante las
caracteristicas que permitan el agrupamiento.

Son aspectos adicionales ttiles para la evaluacién de la epilepsia los antecedentes
familiares, los hitos del desarrollo, los eventos neonatales y las circunstancias del
nacimiento. En cuanto al examen fisico en lactantes y nifios es de mayor valor, ya que los
hallazgos permiten el diagnostico de una serie de enfermedades cerebrales muy
caracteristicas que dan lugar a la epilepsia.

La piedra angular para el diagndstico de la epilepsia, son el EEG y el relato del episodio
por parte del/la paciente y/o de un/a testigo. Se requiere una descripcion detallada del
evento, donde se incluya el tipo y la duracién de los movimientos corporales, el nivel de
alerta, la capacidad de respuesta previa y posterior, el color de la piel, la respiracion y la
incontinencia. También se utilizan datos e informacién obtenida de la RMN, tomografia

computarizada (en adelante, TC) y estudio del suefio (o polisomnografia), entre otros.
V.3.a. Electroencefalograma (EEG)

Como se comentd anteriormente en relacion a los estudios complementarios, el EEG es
la herramienta mds sensible e indispensable para el diagndstico, al igual que los datos
clinicos. Es parte esencial de la evaluacién de pacientes con convulsiones y sospechosos
de tener convulsiones, asi como en muerte cerebral, y para el estudio del suefio (o
polisomnografia). El EEG registra la actividad eléctrica espontdnea generada en la corteza
cerebral. Dicha actividad refleja las corrientes eléctricas que fluyen en los espacios
extracelulares del cerebro, que son los efectos sumados de innumerables potenciales
sindpticos excitadores e inhibidores sobre las neuronas corticales. La actividad
espontdnea de las neuronas corticales estd altamente influenciada y sincronizada por las
estructuras subcorticales, particularmente el tdlamo y la formacion reticular alta del
tronco encefélico.®

La interpretacion de registros de lactantes y nifios requiere una experiencia considerable
debido a la amplia gama de patrones anormales en cada periodo de edad. Sin embargo,
los registros sumamente asimétricos o los patrones de convulsiones son claramente
anormales en nifios de cualquier edad. La interrupcién paroxistica de la actividad normal
del EEG de fondo por una serie de ondas rapidas o lentas sugiere convulsiones. Cuando
esta descarga paroxistica se compone de picos y ondas agudas, significa un ataque con

mayor certeza.!9
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Un EEG de rutina puede ser muy ttil puesto que puede capturar eventos clinicos y asi
ayudar a determinar si las convulsiones son epilépticas o no epilépticas y, si son
epilépticas, el tipo y la ubicacién de las mismas. También colabora para establecer la
distribucién de las descargas epileptiformes en las dreas del cerebro, ya que proporciona
un indicador de si las mismas son generalizadas o focales. Si son focales se puede
reconocer la zona irritativa y, potencialmente, el origen (también llamada zona
epileptégena).¥

Cuando el EEG contiene actividad epileptiforme, ya sea picos focales o descargas
generalizadas de picos y ondas, existe un mayor riesgo de recurrencia de las convulsiones.
La probabilidad estimada de recurrencia de convulsiones para pacientes con anomalias
epileptiformes en el EEG fue del 49,5 %, en comparacion con un riesgo de recurrencia de
convulsiones de solo el 27,4 % para aquellos con EEG normal.!'>

El tipo de descargas epileptiformes en el EEG también ayuda a determinar el subtipo de
epilepsia. Por otro lado, este estudio no debe usarse como el tnico para diagnosticar la
epilepsia o para excluir el diagndstico de la misma. El médico tratante puede y debe
utilizar otros estudios de imdgenes para complementar el diagndstico. Dichos estudios
son la RMN, la TC y la polisomnografia. Las primeras dos pueden detectar anormalidades
relevantes en aproximadamente el 10 % de los pacientes con una primera convulsion;

también ayudan establecer el riesgo de recurrencia y, por tanto, el diagnostico de epilepsia

tras una tnica convulsién.?®
V.3.b. Resonancia Magnética Nuclear (RMN)

La RMN es un método de imagen que debe realizarse tempranamente, en particular en
presencia de anomalias focales en el examen neuroldgico o EEG. La RMN es util para
identificar lesiones focales, lo que puede precipitar el diagndstico de epilepsia focal si
estd respaldado por la semiologia clinica correspondiente. También es esencial para
detectar lesiones que necesitan una evaluacion adicional, como las vasculares o los
tumores, asi como también para aquellas que presentan un alto riesgo de convulsiones
recurrentes o resistencia a los medicamentos, lo cual podria justificar una evaluacién
temprana para la cirugia de epilepsia. (p. ej., tumores, lesiones hemorrégicas,

malformaciones del desarrollo cortical).?®
V.3.c. Tomografia Computarizada (TC)

La tomografia computarizada (TC) permite visualizar y medir diferentes aspectos, como

el tamafio de una hemorragia, infarto, contusién, edema cerebral, absceso o tumor.

pag. 25



También puede determinar la forma y posicion de los ventriculos y las estructuras de la
linea media. En un corte transversal (axial) del cerebro, se ven la corteza, la sustancia
blanca subcortical subyacente, los nicleos caudado y lenticular, las cdpsulas internas y
los tdlamos. El tronco encefdlico, el cerebelo y la médula espinal son facilmente visibles
en la exploracién en los niveles apropiados. En las imagenes de la cabeza, la TC tiene una
serie de ventajas sobre la RMN; la mas importante es la seguridad cuando puede haber
metal en el cuerpo.®
V.3.d. Estudio del sueiio o polisomnografia®
La polisomnografia o estudio del suefio registra ciertas funciones corporales a medida
que uno duerme o trata de dormir. Se utiliza para diagnosticar trastornos del suefio. Mide
los ciclos y etapas del suefio al registrar el flujo de aire que entra y sale de los pulmones
durante la respiracion, los niveles de oxigeno en la sangre, la posicién del cuerpo, las
ondas cerebrales (EEQG), el esfuerzo y la frecuencia respiratoria, la actividad eléctrica de
los musculos, los movimientos oculares y la frecuencia cardiaca.
Es comtn que las convulsiones, tanto convulsivas como no convulsivas, ocurran durante
el suefo, especialmente en nifios. De hecho, esta situacion es tan frecuente que se utiliza
la induccidn del suefio como procedimiento para activar el EEG y confirmar la presencia
de epilepsia. Las convulsiones pueden ocurrir poco después de quedarse dormido o en
cualquier momento durante la noche, pero suelen ser mds comunes en las etapas 1 y 2 del
suefio sin movimientos oculares rapidos o, rara vez, en la etapa con movimientos oculares
rapidos. También son comunes durante la primera hora después de despertar.

V.3.e. Técnicas especiales de imagenes™

En cuanto a las técnicas especiales de imdgenes, se encuentran las imagenes funcionales,

tales como la resonancia magnética funcional, la tomografia por emisién de positrones

(en adelante, PET) y la tomografia computarizada por emisiéon de foton unico (en

adelante, SPECT).

- Resonancia magnética funcional: permite observar cambios en la oxigenacién de la
sangre en dreas especificas del cerebro durante actividades o experiencias mentales y
fisicas. Estos cambios se miden mediante la sefial dependiente del nivel de oxigeno
en sangre (en adelante, BOLD, por sus siglas en inglés) y evolucionan durante
aproximadamente 10 a 15 segundos después de que se produce un cambio en la
actividad neuronal. Cuando la actividad neuronal aumenta, los capilares se dilatan

para proporcionar un mayor flujo de glucosa y oxigeno al area del cerebro que esté
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mds activa. La secuencia BOLD se basa en los efectos de la hemoglobina en el campo
magnético circundante, los cuales varian en funcién de su nivel de oxigenacidn.
PET: Por su parte, produce imdgenes que reflejan la concentracién regional de
compuestos radiactivos administrados sistémicamente mediante una inyeccién al
paciente. Los patrones locales del flujo sanguineo cerebral, el consumo de oxigeno y
la utilizacién de glucosa también se pueden medir mediante PET, y el procedimiento
ha demostrado ser valioso tanto para detectar como para clasificar los tumores
cerebrales, distinguir el tejido tumoral de la necrosis por radiacién, localizar focos
epilépticos y, en la diferenciacion de tipos de enfermedades degenerativa.

SPECT: es una técnica similar que permite analizar el flujo sanguineo regional en el
cerebro en situaciones de isquemia cerebral y en enfermedades degenerativas de la
corteza, o durante momentos de mayor metabolismo tisular (como en convulsiones y
en tumores en crecimiento activo). Una vez que se administra la inyeccidn con el
isétopo, este se localiza rapidamente en el cerebro. Por ejemplo, es factible inyectar
el isotopo en el instante de una convulsiéon mientras el paciente estd bajo supervision

mediante video y electroencefalograma, y luego realizar el escaneo poco después.
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V.4. Clasificacion etioldgica

Tanto la ILAE como parte de la literatura consultada, agrupan a las epilepsias en
estructurales, genéticas, metabdlicas, inmunes, infecciosas y desconocidas. Este
agrupamiento no es rigido ni jerdrquico. Por lo tanto, la epilepsia de un paciente puede
clasificarse en mas de una de las seis categorias anteriormente nombradas.

V.4.a. Estructural

Este término redne a las lesiones neuroldgicas que tienen un componente anatomico,
junto con la manifestacion clinica del paciente y los resultados de los estudios de
diagnéstico por imdgenes. Estos elementos nos llevan a una suposicion de que la

anormalidad visualizada en las imédgenes es la causa mdas probable de las crisis que
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experimenta el paciente. Estas lesiones se pueden dividir en dos categorias: adquiridas
(como accidentes cerebrovasculares, traumatismos e infecciones) y genéticas
(relacionadas con malformaciones en el desarrollo cortical). En casos donde la causa
genética subyacente de una etiologia estructural estd bien definida (como el complejo de
esclerosis tuberosa, causado por mutaciones en los genes TSC1 y TSC2, que codifican
las proteinas hamartina y tuberina respectivamente), ambos términos, etiologia estructural

y genética, pueden utilizarse simultdneamente.®”

V.4.b. Genética

Implica el resultado directo de uno o més defectos genéticos conocidos o sospechados
que no causan mads trastornos estructurales o metabdlicos cerebrales aparte de la
epilepsia.”’ Por otro lado, segtin la ILAE, se considera que se trata de una consecuencia
directa de una mutacién genética conocida o presumida, en la cual las crisis epilépticas
constituyen uno de los sintomas principales del trastorno. Un ejemplo destacado es el SD,
en el cual mas del 80 % de los pacientes presentan una variante patogénica del gen
SCNI1A. Una causa monogénica puede generar un rango de epilepsias, desde formas leves
hasta severas, como se observa en las mutaciones del gen SCN1A, las cuales estdn
vinculadas tanto al SD como a la epilepsia genética con crisis febriles plus (GEFS+). ©
Cuando la epilepsia tiene multiples genes, se pueden identificar que estos contribuyen a
causar la epilepsia, pero no son suficientes por si solos para causarla. Aqui no existen
antecedentes familiares de crisis debido a que los otros miembros de la familia no
presentan suficientes variantes genéticas para verse afectados. En este punto es
importante aclarar que lo genético no equivale a lo hereditario.

La influencia de factores ambientales no queda descartada por la existencia de una base
genética. En numerosos individuos con epilepsia, se observa una mayor susceptibilidad a
experimentar crisis cuando se enfrentan a condiciones como la privacion de suefio, el
estrés y las enfermedades. La etiologia genética hace referencia a una variante (mutacion)
patogénica que ejerce un efecto considerable en la raiz de la epilepsia que padece la
persona.®

V.4.c. Metabolica

Se emplea para describir el resultado directo de un trastorno metabdlico reconocido o
presunto, en el cual las crisis epilépticas constituyen uno de los sintomas principales del
mismo. Las causas metabdlicas se refieren a un defecto metabdlico claramente definido,

con manifestaciones o cambios bioquimicos en todo el organismo, como ocurre en casos
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de porfiria, uremia, aminoacidopatias o crisis relacionadas con la dependencia de
piridoxina. En muchos casos, existe una conexion entre los trastornos metabdlicos y las
anomalias genéticas, que pueden ser de origen adquirido o no adquirido.®

V.4.d. Inmunitaria

Describe epilepsias secundarias a inflamacién del sistema nervioso central
inmunomediada o mediada por anticuerpos. Es el resultado directo de un trastorno
inmunitario en el que las crisis son uno de los principales sintomas. Puede darse tanto en
la poblacién adulta como en nifios. Algunos ejemplos de este tipo de epilepsia son la
encefalitis por anticuerpos contra el receptor NMDA (N-metil-D-aspartato) y la
encefalitis por anticuerpos contra la proteina LGI1, también conocida como encefalitis
limbica anti-LG1.®)

V.4.e. Infecciosa

Es la causa mds frecuente a nivel global, y muestra una mayor incidencia en los PIBM.
El concepto de etiologia infecciosa hace alusion al desenlace directo de una infeccion
identificada, donde las crisis epilépticas forman parte de los sintomas primarios del
trastorno. Esto se refiere a un paciente que padece epilepsia en contraposicion a un
paciente que experimenta crisis en el contexto de una infeccion aguda, como puede ser el
caso de la meningitis o la encefalitis.®

Las personas de cualquier edad pueden desarrollar convulsiones debido a infecciones que
van desde neurocisticercosis, tuberculosis, VIH, malaria cerebral, panencefalitis
esclerosante subaguda e infecciones congénitas como el virus del Zika y el
citomegalovirus, hasta la toxoplasmosis en el recién nacido, la infeccién en la primera
infancia con el virus del herpes humano 6 (HHV) y la enfermedad de Creutzfeldt-Jakob
(ECJ) en los ancianos.®¥

V.4.f. Desconocida

Refleja la falta de conocimiento actual sobre el origen de la epilepsia. Hace referencia a
un sindrome epiléptico en el que se presume la existencia de un trastorno cerebral
subyacente como responsable de las crisis, que afecta a la funcién neurolégica, aunque
dicho trastorno en la base aun no ha sido identificado. De esta forma, se la denomina
como desconocida, para indicar que la causa subyacente de la epilepsia atin se ignora. En
algunos casos, el grado de diagndstico logrado depende del grado de evaluacion, lo que

difiere segtin los contextos de atencién médica y de los recursos de los paises.”
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V. 5. Tipos de convulsion

La ILAE en su clasificacién del afio 2017'V, recomienda y mantiene la dicotomia entre
las crisis focales y las crisis generalizadas basada en la clinica y los hallazgos del EEG.
Se han dejado de utilizar los términos “simple” y “complejo”. Es opcional la distincion
de las crisis focales con o sin afectacion del nivel de consciencia, por lo que, si se
desconoce esta clasificacién, puede omitirse este nivel de descripcion.

El material consultado explica que, los sintomas prodrémicos son las sensaciones
inespecificas, como cambios de humor, apatia, depresion, irritabilidad, y alteraciones del
suefio, del apetito, del comportamiento, desde horas o dias antes de la crisis, sobre todo
cuando son de tipo convulsivas.®1?

El momento inmediatamente previo a la CE se conoce como aura epiléptica. Es la
manifestacion clinica més temprana. Se manifiesta como sensaciones epigastricas o
psiquicas, como malestar indefinible, miedo, angustia o nerviosismo. Los pacientes con
epilepsia focal frontal a menudo tienen auras cefélicas, que consisten en sensaciones
indefinibles en la cabeza.'?

Anteriormente en este escrito, se conceptualizo a los tres tipos de crisis, que son las crisis
focales, las crisis generalizadas y las crisis de inicio desconocido. Se expone con mayor

profundidad las caracteristicas de cada una.

Clasificacidn operacional de los tpos de crisis.
Version extendida ILAE Z017.

3 Iraicic Imicic
Lbgaiingie Seneralizaco Desconocido
i b CorcHEncia tnicio Motor Inicio Motor
praaereRca Attarada Tonica cidnica Temica - cidnicoa
Cidnmica Criro Motor
T
MioclGnica nicio Mo Motor
Lmﬂ::‘:g;?; PRl a-tanico-cldmnon Detencicn dael
A £ R Miocldmnco-atancoa COmpomamiesnto
Shdnica Ardnica
Espasmoa apiléptica Espasmo epilepico

Hiperguinsica Mo alasificecas

BAiocldanica Inicio Mo Motor

{ALsenoia)
Tonca il
Inicio Mo Moo Alipice
"E;:urﬂumdc:;s - RAiCcSimion
Dratanaiin dal Miccionia palpatiral
(eely g Falm [y Trfnnltolnliia]
Cogriitneas
Emocionales
Sesrsoiriebes

Focal & Dikareral Tankoa -
Clarcm

Imagen 4. Elaboracion propia.
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V.5.a. Crisis generalizada
Es una crisis originada en redes corticales distribuidas bilateralmente o en redes cortico
subcorticales que se reclutan rdpidamente, tanto en lo superficial como en lo profundo del
cerebro. Pueden ser motoras o no motoras.
- Generalizadas motoras, también conocidas como gran mal:

o Mioclénicas.
Son sacudidas musculares breves que duran entre 10 y 50 milisegundos. Se produce la
contraccién en flexion de los cuatro miembros. Se correlaciona con mayor frecuencia a
anomalias en el EEG que otros tipos como, por ejemplo, paroxismos criticos e
intercriticos de puntas o polipunta-onda generalizados y simétricos. Pueden desembocar
en una crisis tonico-clonica generalizada. Se distingue de las cldnicas por la rapidez de
las sacudidas (menor a 50 milisegundos). Forma parte de muchos sindromes.*”:19

o Tonicas.
Se produce un espasmo muscular prolongado y progresivo que acentua y extiende por el
tronco y las extremidades. El patrén es variable pero los miembros superiores tienden a
flexionarse y, las piernas y el tronco a extenderse; aunque también puede producirse la
flexion de las cuatro extremidades. Su duracién es breve, ya que dura menos de 1 minuto.
Provoca la caida del paciente, que suele golpearse la cabeza o la nuca, de acuerdo a si el
paton fue en extension o flexion. El EEG muestra ritmos rapidos reclutantes en todas las
derivaciones.'?

o Toénico-cldnica.
En la fase tonica, el paciente puede emitir un sonido agudo y desgarrador, ya que puede
verse afectada la musculatura de las cuerdas vocales. La vejiga puede vaciarse, la
respiracion se interrumpe y aparece cianosis. Este evento que dura de 10 a 30 segundos.!?
Luego tiene lugar la etapa clonica, que comienza con sacudidas muy breves, rdpidas y
poco amplias, similar a un temblor. Se trata de una relajacion repetitiva de la contraccion
ténica. Se produce una transicion hacia movimientos mas espaciados, de mayor amplitud,
mayor violencia, sincrénicos y simétricos en las cuatro extremidades. La fase clénica dura
alrededor de 1 minuto. Suele haber taquicardia y algunas contracciones tonicas breves.
La caida del paciente puede generar luxaciones o fracturas. Al despertar de la crisis, el
sujeto se encuentra confuso, con amnesia de lo ocurrido, dolor muscular difuso,
semicoma o aturdimiento, somnolencia poscritica, debilidad, ataxia, hiperreflexia o

hiporreflexia, y cefalea. Hay un riesgo de aspiracién y lesiones.*"10
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El EEG comienza con un ritmo reclutante durante la fase tonica (picos repetitivos o
descargas punta-onda que duran unos pocos segundos, seguidos de un periodo de picos
de 10 Hz de aproximadamente 10 segundos). Se sigue de descargas mds o menos ritmicas
durante la fase clénica (donde los picos se mezclan con ondas lentas) y finaliza con una
lentificacién difusa del trazado en el estado estuporoso poscritico.*!?)

o Atonica.
Se caracteriza por la pérdida de tono postural. La misma puede restringirse a la cabeza,
implicar una flexion de rodillas o incluso llevar a una caida del paciente. Los patrones en
el EEG varian segin el sindrome epiléptico subyacente. Estas situaciones son mds
habituales en sindromes donde se presentan en conjunto con crisis mioclénicas, como es
el caso de las epilepsias mioclénico-astaticas.!?

o Espasmos epilépticos.
Este tipo de crisis pueden darse tanto con un inicio focal como con un inicio generalizado
o hasta puede que sea desconocido. Para distinguir su inicio se requiere un registro de
video-EEG. El término “epiléptico” esta implicito en cada tipo de crisis, pero se utiliza
en este caso de manera explicita por la ambigiiedad de la palabra “espasmos” en el
lenguaje de la neurologia.?
Consisten en flexion o extension de la musculatura del tronco y las extremidades que se
mantienen durante 1-2 segundos; son mds cortas que las tonicas que duran mds de 2
segundos.”
- Generalizadas no motoras o ausencias, también conocidas como petit mal:

o Tipica.
El sujeto experimenta una desconexion del entorno, permanece con los ojos fijos,
inexpresién en el rostro y con sus parpados semicerrados.!” A diferencia de las crisis
focales con alteracién de la conciencia, no tienen aura.”” Se genera una interrupcién
brusca y repentina de conciencia, pero se conserva el tono postural. Se diferencia de las
motoras ya que es notablemente breves, con un inicio y un cese rdpido y también, por su
escasa actividad motora. Puede repetirse cientos de veces en el mismo dia.* Algunos
episodios se acompaian de otras manifestaciones motoras como mioclonias posturales de
los brazos, mioclonias palpebrales, periorbitarias o periorales, retropulsién del tronco,
desviacion conjugada de la cabeza y los ojos, atonia postural o automatismos

gestuales.1?
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La fatiga, la somnolencia y la hiperventilacién pueden precipitar las crisis y la aparicion
de complejos de punta-onda generalizados, lentos sincronos y simétricos a una frecuencia
de 3 Hz o mds, con trazado intercritico y actividad de fondo normales. 4.7,10)

Las ausencias tipicas ocurren en los sindromes epilépticos idiopéticos, como en la
epilepsia con ausencias de la infancia.'”> Alrededor de un tercio de los nifios con ataques
de ausencia, ademds, muestran sacudidas mioclénicas simétricas o asimétricas sin pérdida
del conocimiento, y alrededor de la mitad tiene en algin momento convulsiones
generalizadas importantes (t6nico-clénicas).®

o Atipica.

Las descargas en el EEG son de punta-onda lentas, a 1,5-2,5 Hz. Presenta un inicio
gradual. Los pacientes evidenciar una pérdida de la conciencia menos completa y
deambular durante las crisis. Existe una asociacion con trastornos del aprendizaje o bajo
nivel intelectual, y con una lentificacién de la actividad de fondo en el EEG intercritico.!?
Un ejemplo relevante de crisis de ausencia atipica en la etapa de la infancia es el sindrome
de Lennox-Gastaut (en adelante, SLG), en el cual se combinan con crisis tonicas y

aténicas. 19

V.5.b. Crisis focal

Como se expuso previamente, las crisis focales son aquellas que incluyen trastornos
unifocales y multifocales, que afectan solo a un hemisferio cerebral. Se originan en un
area relativamente limitada de la corteza cerebral y representan el reflejo del area
implicada en el origen de la crisis, lo que nos ayuda, en muchos casos, a identificar la
zona involucrada en la generacion de la misma. El paciente vivencia una combinacién de
signos y sintomas motores y no motores, y también puede presentar alteraciéon de la
conciencia o no.

- Inicio no motor.

o Autondmicas o vegetativas. Se trata de cambios en el color de la piel, aumento de
la presién arterial, taquicardia o bradicardia, piloereccion, dilatacion de las
pupilas, sudoracién y salivacién u otros. (!9

o Sensoriales o sensitivos. En este caso, el individuo puede experimentar
hormigueos, quemazén, dolor u otras sensaciones desagradables en un &rea
corporal. Si el foco es occipital se perciben chispas, luces o colores en el
hemicampo contralateral. También pueden tener lugar las alucinaciones visuales,

olfativas o auditivas.'?
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Alteracién del lenguaje. Depende del origen de la descarga, aunque casi siempre
se da en el hemisferio izquierdo. Si la localizacion es temporolimbica puede haber
detencién del lenguaje, repeticion de una frase sin sentido o respuesta
inadecuada.'?¥

Trastornos cognitivos. La ILAE explica que este término reemplaza a “trastornos
psiquicos” y se refiere a una alteracion cognitiva especifica durante el evento,
como ser afasia, apraxia o negligencia. El paciente experimenta una sensacion de
irrealidad y de falta de familiaridad del ambiente (jamais vu), o bien, al contrario,
una sensacion ya conocida, de ya vivido (déja vu). También se puede dar en
algunos pacientes que su discurso mental queda bloqueado o interferido por una
idea fija, idéntica cada vez, que interrumpe y perturba su pensamiento.!%!D
Emocional. Los sujetos pueden sentir miedo, angustia, ira, tristeza o ansiedad y
también alegria, felicidad, éxtasis y hasta excitacidon sexual, aunque este dltimo
no forma parte del comportamiento de la poblacién abordada por este escrito.*!?

También se incluyen las manifestaciones afectivas sin emocionalidad subjetiva,

como puede ocurrir en las crisis gel4sticas.!V

- Inicio motor.

o

o

o

Automatismos. Son movimientos automdticos de la boca (como chupeteo,
deglucion, relamerse los labios), apertura y cierre de la mano o cambios en la
expresion facial. Otros mas complejos son las estereotipias del frotado de manos
entre si, la ropa o los genitales. En el supuesto caso de que la crisis sea aloje en el
16bulo frontal, puede presentarse una postura disténica contralateral del brazo vy,
en algunos casos, rigidez ténica unilateral o bilateral del brazo.”

Atonica.

Clonica.

Mioclénica.

Tonica.

- Inicio focal a bilateral ténico-cldnica.

o

En la clasificacion del afio 1981 de la ILAE, este tipo de crisis recibia el nombre
de “inicio parcial con generalizacion secundaria”. El nuevo término da cuenta del
patrén de propagacion de una crisis y distingue atin mas el inicio focal de la
misma. El término “generalizado” se le atribuye a las crisis que involucran redes

bilaterales desde el inicio.!"
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Las manifestaciones bilaterales no necesariamente son simétricas. A menudo se
manifiestan como desviacion conjugada de la cabeza hacia el lado contralateral,
postura de esgrima o postura de estatua de la libertad. Suelen sugerir un origen
frontal y, cuando el nivel de conciencia estd conservado durante éstas, apoya el

fundamento de que las crisis se originan desde el drea motora frontal medial

suplementaria.”

Tabla 17.2 Sintomatologia de las crisis epilepticas focales segln su origen

Labulo frontal

Desviacion conjugada de los ojos

Contraccién tonica postural del brazo

Viocalizacion simple

Enuresis

=Ausencia- sin automatismos

Comienzo y fin bruscos

Movimientos repetitivos complejos del tronco, los brazos y las piemas

Area motora primaria

Contraccion tonica y/o sacudidas clonicas del hemicuerpo contralateral con o sin marcha jacksoniana
(sin disminucion de consciencia)
Detencién del lenguaje, vocalizacion simple, disfasia

Area sensitiva primaria
(y Idbulo parietal)

Parestesias, dolor, alucinaciones somestésicas en el hemicuerpo contralateral con o sin propagacion
jacksoniana, llusiones de movimiento, vértigo, alucinaciones visuales elaboradas (sin disminucian de
consciencia)

Lébulo occipital

Alucinaciones visuales elementales (luces, chispas) o complejas
Distorsicnes visuales de los objetos
Desviacién conjugada de los ojos

Labulo temporal, del complejo
amigdalohipocampico

Sensaciones indefinibles; alucinaciones olfatorias, digestivas o gustativas; detencion y fijacion de la
mirada y de toda actividad, fenamenos dismnésicos (déja vu) o pensamiento forzado, automatismos
bucolinguafaringeos o de las manos, postura distonica de ia mano contralateral, descarga autonémica
(enrojecimiento o palidez, sudoracidn, ruidos intestinales), vomitos

Confusion, amnesia y disfasia prolongadas

Lébulo temporal, de la corteza
posterolateral

Alucinaciones auditivas simples o complejas, vertigo, movimientos faciales, signos vegetativos

Insula

Sintomas vegetativos/digestivos, somatosensitivos (ipsi- o confralaterales) y manifestaciones
hipermatoras (por propagacion)

Imagen 5. Curva de incidencia y prevalencia de las epilepsias en relacion con la edad. (J.J. Zarranz.

Neurologfa. 6° edicién — 2018).!?)

V.6. Sindromes epilépticos

La ultima clasificacion de la ILAE data del afio 2010. Los ha ordenado y agrupado de
acuerdo con sus caracteristicas electroclinicas y edades de presentacion. Este trabajo se

limita a desarrollar los que suceden hasta la infancia inclusive.
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sindromes epiléticos |

Un ejemplo de como se pueden organizar los sindromes:
Ordenados por edad tipica de inicio”

A |

Periodo neonatal

— Crisis neonatales
benignas”

— Epilepsia familiar
necnatal benigna
(BFME}

— Sindrome de
Ohtahara

— Encefalopatia
milaclénica temprana
({EME)

Lactancia

— Crisls febriles®, Crisis febriles
plus (F5+)

— Epilepsia benigna de la
infancia (de la lactancia)

— Epllepsia familiar benigna de
la infancia {BFIE)

— Sindrome de West

— Sindrome de Drawvet

— Epilepsia mioclonica de la
infancia (de la lactancia)
{MEI)

— Encefalopatia miocclonica en
trastornos no progresivos

— Epilepsia de la infancia [(de la
lactancia) con crisis focales
migratorias

Infancia

— Crisis febriles”, Crisis febriles plus [F5+}

— Epilepsia occipital de la infancia de inicio
temprano (sindrome de Panaylotopoulos)

— Epilepsia con crisis mioclono atdnicas
[previamente astaticas)

— Epilepsia ausencia infantil ({CAE)

— Epilepsia benigna con puntas
centrotemporales (BECTS)

— Epilepsia frontal nocturna autosdmica
dominante (ADMFLE)

— Epilepsia occipital de la infancia de inicio
tardio (tipo Gastaut)

— Epilepsia con ausencias miocldnicas

— Sindrome de Lennox-Gastaut (LGS)

— Encefalopatia epiléptica con punta onda
continua durante el suefio (CSWS)

— Sindrome de Landau-Kleffner [LKS)

Imagen 6. Sindromes epilépticos y otras epilepsias agrupadas por especifidad del diagndstico. (ILAE —

2010). Recorte.®>

La ILAE las divide en periodo neonatal, lactancia e infancia. Se agrupa al periodo
neonatal con la infancia y, esto abarca la etapa desde el nacimiento hasta los 2 afios de
edad. La infancia comprende desde los 2 afos hasta los 12 afos.

Varios estudios poblacionales observan una incidencia mayor de epilepsia en el primer
afio de vida que en los nifios mayores (82,1-118 frente a 46 por 100 000 personas-afo).
Un estudio prospectivo de base poblacional muestra una incidencia de 75 por 100 000
nacidos vivos antes de los 6 meses y de 62 por 100 000 nifios entre los 6 y los 12 meses.
Los nifos que desarrollan epilepsia desde una edad muy temprana enfrentan una
considerable carga de problemas cognitivos y de comportamiento, junto con
comorbilidades significativas. También tienen tasas mds altas de resistencia a los
medicamentos y una mayor mortalidad. De hecho, hasta el 50 % de estos nifios muestran
un retraso en su desarrollo global dos afios después del inicio de la enfermedad.®®

A su vez, los sindromes también pueden ser divididos en tres grandes grupos: los
sindromes epilépticos autolimitados (es probable que haya una remision espontdnea),
epilepsia generalizada idiopdtica y las ya nombradas, encefalopatias epilépticas y/o del
desarrollo.

Cabe hacer la aclaracion de que las “encefalopatias epilépticas” se definen como aquellas
enfermedades en las que la propia actividad epiléptica contribuye a grandes deficiencias
cognitivas y conductuales mads alld de lo esperado por la propia etiologia solamente. En

2017, la ILAE introdujo la palabra “desarrollo” para denotar a aquellos pacientes que
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tenfan un desarrollo anormal secundario a la causa subyacente ademds de una

encefalopatia epiléptica.
V.6.a. Encefalopatia epiléptica y del desarrollo infantil temprana
(EEDIT)

Incluye recién nacidos y lactantes previamente clasificados como sindrome de Ohtahara
y encefalopatia mioclonica temprana. La edad de inicio es dentro de los primeros 3 meses
de vida. Afecta a ambos sexos por igual, con una incidencia de 10 casos por cada 100.000
nacidos vivos.?®

Los antecedentes familiares, prenatales, perinatales y postnatales suelen ser normales.
Presenta un cuadro clinico con discapacidad neuroldgica global, incluida la discapacidad
visual cortical, la discapacidad motora, los problemas de comportamiento, las dificultades
de alimentacion y la mortalidad temprana y aumentada. También hay anomalias en la
postura y el tono (hipotonia central). Los nifios experimentan un deterioro en su desarrollo
que oscila de moderado y profundo, y a menudo se manifiesta antes del inicio de las
convulsiones. 1026

Las convulsiones suelen ser tonicas, mioclonicas, espasmos epilépticos y/o crisis
secuenciales; también son resistentes a los farmacos. Casi todos los bebés incluidos en
este grupo, tendrdn una discapacidad intelectual de moderada a profunda. Tienen
trastornos del movimiento comérbidos que incluyen mioclonia, corea, distonia y temblor,
que pueden suceder antes, durante o desarrollarse con el tiempo. (1926

El EEG es patolégico y se observa un trazado de brotes-supresién.1?

Las pruebas de neuroimagen, metabdlicas y genéticas permiten una clasificacion
etiolégica precisa en ~80% de los casos.?® Las anomalias estructurales en el cerebro son
una causa importante y comiin de este grupo.!”) En etiologias genéticas, identificadas en
mas de la mitad de los pacientes, se puede evidenciar un volumen cerebral reducido o

evidencia de hipo/desmielinizacion de la sustancia blanca. Con el tiempo se puede

desarrollar atrofia cerebral.?®
V.6.b. Epilepsia de la infancia con convulsiones focales migratorias
(EICFM)©®

Suele darse en el primer afio de vida, mds comunmente en los primeros 6 meses, con una
media de 3 meses. Ambos sexos se ven igualmente afectados. La prevalencia estimada es

de 0.11 casos por cada 100.000 nifios.

pag. 38



Las convulsiones focales motoras ténicas o clonicas son obligatorias para el diagndstico.
Denotan un patrén de migracion en el EEG. Clinicamente, la migracion se caracteriza por
actividad ténica o clonica focal unilateral al inicio de la convulsién, que luego evoluciona
a actividad ténica o clénica focal contralateral en el curso de la convulsién. El estado
epiléptico es comun.

Es frecuente la microcefalia al afio de edad. El desarrollo puede ser normal al inicio; sin
embargo, es comtn la regresion y el posterior retraso grave. El prondstico es negativo, ya
que se observan convulsiones que no responden a los medicamentos, discapacidad
motora, trastornos severos en el movimiento y desarrollo neuroldgico, y una esperanza
de vida reducida. También se nota un aumento leve a moderado en los espacios
subaracnoideos y ventriculares, asi como una atrofia cerebral, principalmente en la region
del cerebelo. Ademas, se observa un retraso en la mielinizacion con hiperintensidad en la
sustancia blanca en la resonancia magnética y una disminucién en el nivel de N-acetil-
aspartato (NAA) en la espectroscopia de RMN.

Las descargas multifocales aparecen con el tiempo en todos los casos. La anormalidad
del EEG se ve reforzada por la privacion del suefio y por el suefio. Raramente se reporta
hipsarritmia. Comienza en las regiones temporooccipital con un patrén especifico y
patognomonico de migracion de propagacion. La causa es principalmente genética, como
sucede con las mutaciones en el canal de potasio sensible al calcio KCNT1 o con el gen
SCNIA.

V.6.c. Sindrome de espasmos epilépticos infantiles (SEEI)

Este término se aplica tanto al Sindrome de West como a los lactantes que experimentan
espasmos epilépticos pero que no cumplen todos los criterios del sindrome de West.
Tradicionalmente, se describe mediante una triada que incluye espasmos epilépticos,
hipsarritmia y estancamiento o regresién en el desarrollo.?®

Tiene un inicio entre los 3 y los 12 meses, con un rango de 1 a 24 meses. Los bebés con
EEDDIT u otras epilepsias de inicio temprano pueden evolucionar con frecuencia a otros
tipos o sindromes de epilepsia, especialmente el SLG (sucede en el 30 % de los pacientes,
aproximadamente) o epilepsias focales farmacorresistentes.1%2%

La incidencia estimada de SEEI es de 30/100 000 nacidos vivos. Representa el 10% de
las epilepsias que comienzan antes de los 36 meses. Ambos sexos se ven afectados, con

una mayor incidencia en los varones.
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Se observa un enlentecimiento, detencidon o retroceso en el desarrollo al inicio de los
espasmos. Si no se administra un tratamiento urgente y efectivo, el estancamiento y la
regresion en el desarrollo generalmente empeoran. Como consecuencia, muchos bebés
terminan con un resultado deficiente. La gravedad estd principalmente relacionada con la
causa subyacente y la rapidez con que se inicie el tratamiento.®

Los espasmos epilépticos son obligatorios para el diagndstico de SEEI y pueden ser muy
ligeros o de gran violencia, con un patrén flexor, extensor o mixto y se presentan en forma
de salvas. También se presentan convulsiones focales.?

Es caracteristica la hipsarritmia, que es un tipo de trazado de grandes ondas lentas
entremezcladas con ondas agudas multifocales, completamente desorganizado. La
expresion de los espasmos en el EEG suele ser un aplanamiento o un ritmo reclutante.!?
La etiologia puede ser genética, por una lesion estructural, una anomalia metabdlica o
desconocida. La RMN cerebral es anormal en la mitad a dos tercios de los nifios con

SEEI, y puede mostrar lesiones adquiridas o congénitas que son focales, multifocales o

difusas. Se puede definir una etiologia genética hasta en el 41% de los casos. ¢
V.6.d. Sindrome de Dravet (SD)

Anteriormente era conocido como epilepsia mioclénica severa de la infancia, también
SMEI por sus siglas en inglés. Se presenta en el primer afio de vida. Suele ser entre los 3
y los 9 meses, con una edad media y mediana de 6 meses. Afecta a ~6,5/100 000 nacidos
vivos, 1020

La mayoria de ellos experimentan tres etapas claramente distinguibles, que incluyen la
etapa de convulsiones con fiebre, la etapa de crisis catastroficas incontrolables y la etapa
de estabilizacion, caracterizada por crisis menos frecuentes y la presencia de retraso
mental residual.! A partir del segundo afio de vida, los nifios presentan deficiencias
cognitivas y de comportamiento. Puede haber un ligero retraso en la adquisicién de la
marcha, que suele ocurrir alrededor de los 16 a 18 meses, y puede ser inestable. Ademads,
es caracteristica una marcha agachada que a menudo se observa hacia el final de la
infancia. Con el tiempo, la mayoria de los pacientes desarrollan signos sutiles de
afectacion piramidal y experimentan un trastorno en la marcha que progresa hacia una
marcha en cuclillas o crouch. El retraso en el habla es prominente, y la discapacidad
intelectual puede variar desde leve hasta severa. Algunos nifios pueden tener problemas

de atenci6n e hiperactividad.®
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El estado epiléptico es mas frecuente antes de los 5 afios. Las convulsiones cldnicas
focales recurrentes (convulsiones hemiclénicas que afectan un lado del cuerpo) o las
convulsiones clénicas generalizadas al inicio, que a menudo son prolongadas y con
frecuencia desencadenadas por fiebre, temperatura ambiental elevada o inmunizacion,
son obligatorias para el diagnostico. También pueden ocurrir convulsiones: miocldnicas,
focales de alteracién de la conciencia, focales a ténico-clonicas bilaterales, atOnicas,
tonicas, ténico-cldnicas, crisis de ausencia atipicas y estado epiléptico no convulsivo. Las
convulsiones son resistentes a los medicamentos y estdn presentes durante toda la
vida,(10-26)

El EGG es normal o lento antes de los 2 afios. Las descargas interictales suelen ser focales,
multifocales y generalizadas de punta onda o polipunta, y, junto con el enlentecimiento,
aparecen después de los 2 afios de edad.!%2®

Se encuentra una variante patogénica en SCN1A en mds del 80-85% de los casos. La
mayoria de estas variantes son de origen nuevo (de novo).?® No obstante, en hasta un
10% de los pacientes que se cree que tienen una variante de origen nuevo, la mutacion
proviene de un progenitor que presenta un mosaico de la variante.1%2%

Aunque la RMN es normal al inicio, con el tiempo puede evolucionar a una atrofia

cerebral y cerebelosa leve. Una minoria de pacientes tiene esclerosis del hipocampo.®®
A continuacion, se describen los que ocurren en la infancia.

V.6.e. Epilepsia con crisis mioclonicas aténicas (EMAtS)>?
Anteriormente, era conocido como Sindrome de Doose.

Normalmente, el inicio ocurre en el rango de edades de 2 a 6 afios, con un intervalo que
va desde los 6 meses hasta los 8 afios. Los nifios son los mas afectados en la mayoria de
los casos. Un cuarto de los nifios afectados tiene un historial de crisis febriles. La
incidencia refleja 1 caso en 10 000 nifios. Representa el 2% de las epilepsias en la nifiez.
El cuadro clinico se inicia abruptamente con una serie de crisis, que a menudo incluyen
crisis tonico-clonicas generalizadas y mioclénicas. Es importante llevar a cabo un
seguimiento cuidadoso durante el primer afio para distinguirlo del SLG. Se produce un
estancamiento en el desarrollo o incluso una regresion, especialmente en el
comportamiento y las funciones ejecutivas, y a menudo se observa ataxia.
Aproximadamente dos tercios de los nifios logran una remisién, generalmente dentro de
los 3 afios posteriores al inicio, y pueden retirarse gradualmente de las terapias

antiepilépticas. En el tercio restante, suelen persistir las crisis, acompafiadas de deterioro
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cognitivo, comportamiento agresivo e hiperactividad. El desarrollo puede recuperarse
hasta niveles de funcionamiento similares a los anteriores al inicio de la enfermedad, o el
nifio puede experimentar un grado variable de discapacidad intelectual.

Las crisis mioclénicas-atonicas son obligatorias para el diagndstico y se caracterizan por
una breve sacudida mioclénica seguida de un brevisimo componente atdnico, que puede
ser sutil, con un movimiento de cabeza, o0 mds prominente, con una caida abrupta.
Comunmente se observan crisis aténicas puras, mioclOnicas, ténicas, tonico-clonicas
generalizadas, ausencias atipicas y estado epiléptico no convulsivo, con alteracién de la
conciencia. A menudo, son resistentes a los medicamentos, particularmente durante la
fase de alta frecuencia.

En alrededor de un tercio de los casos, se observan antecedentes familiares de epilepsia o
crisis febriles, y esta situacion se relaciona con un prondstico a largo plazo mas positivo.
Alrededor del 5% de los pacientes con EMALS presentan deficiencia de GLUTI, la cual

estd vinculada a variantes patogénicas en el gen SLC2A1.
V.6.f. Sindrome de Lennox-Gastaut (SLG)

Suele comenzar entre los 18 meses y los 8 afios de edad, con una edad promedio de inicio
de 3 a 5 afios. Es un poco mas comiin en varones.!%*” Persiste hasta la edad adulta en
casi todos los casos, y las crisis contintian resistentes a los medicamentos.*7-10:27
Representa aproximadamente el 1%-2% de todas las personas con epilepsia.?” A
menudo, comienza a partir de una EEDIT (antiguamente nombrada como sindrome de
Ohtahara), que decanta en un SEEI (anteriormente conocido como sindrome de West) y
luego progresa al SLG.” Aproximadamente el 20 % de los casos evolucionan del SEEI.
El 3,6 % de todos los nifios con epilepsia, y el 19% de los nifios con crisis que comienzan
en la infancia, evoluciona a SLG.?”

La presentacion clinica se caracteriza por los siguientes elementos: %27

a) La presencia de una combinacién de diferentes tipos de crisis, donde las crisis tonicas
obligatorias para el diagndstico. Ademds, pueden incluir cualquiera de las siguientes:
ausencias atipicas, crisis atonicas, mioclénicas, crisis focales con alteracion de la
conciencia, que pueden permanecer localizadas o evolucionar hacia crisis tonico-clénicas
bilaterales, crisis ténico-clénicas generalizadas, estado epiléptico no convulsivo y
espasmos epilépticos. Estas crisis van acompanadas de retraso mental, alteraciones
conductuales y son farmacorresistentes.

b) Existe una frecuencia extremadamente alta de CE y episodios de estado de mal.
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c) Descargas en el EEG de complejos de punta-onda lenta difusos o multifocales, ademds
de la presencia de ritmos rapidos reclutantes a 10 Hz durante el suefio. La actividad de
fondo estd lentificada.*"-1027

El cuadro clinico exhibe un deterioro en el desarrollo, que puede manifestarse como
desaceleracion, estancamiento o regresion, y en la mayoria de los pacientes, esto conduce
a una discapacidad intelectual de moderada a grave, que afecta a mas del 90% de los
casos. También se observan anormalidades en el examen neurolégico, como la presencia
de signos piramidales, que est4n asociados con la causa subyacente de la afeccién.*”

La ILAE sostiene que la etiologia mds frecuente es la estructural, que incluye
malformaciones corticales difusas o focales, complejo de esclerosis tuberosa, tumores o
una lesion cerebral adquirida como producto de encefalopatia hipoxico—isquémica. En el
caso de una variante patogénica, por lo general son de novo en el paciente. Puede deberse
a un trastorno neurometabdlico, pero es una presentacién rara o infrecuente.®”

Por otro lado, parte de la literatura consultada afirma que la prematuridad, la lesion
perinatal y las enfermedades metabolicas de la infancia son las condiciones subyacentes
mas comunes.” De acuerdo con las palabras en el libro “Neurologia” de J. J. Zarranz,

también puede presentarse por mutaciones en diversos genes.!?

V.6.g. Encefalopatia epiléptica con punta-onda continua durante el
sueiio lento (EE-POCS). Encefalopatia epiléptica y del desarrollo con

punta-onda continua durante el sueiio lento (EED-POCS)

Se diferencian entre si en que: la EE-POCS se reconoce en pacientes con desarrollo
normal preexistente con una activacién complejos de punta y onda lenta (1,5-2 Hz) en el
suefio de movimiento (N-REM); en cambio, la EED-POCS acaece en pacientes que ya
tienen trastornos del neurodesarrollo y se caracteriza por un deterioro continuo registrado
en miultiples combinaciones de funciones cognitivas, del lenguaje, conductuales, y
funciones motoras, al mismo tiempo que se observa una activaciéon significativa de los
complejos de punta y onda durante el suefio.?” El sindrome de Landau-Kleffner es un
subtipo especifico de EE-POCS, en el cual la regresion afecta principalmente al lenguaje,
con dificultades tanto de expresion como de comprension, y cursa con agnosia auditiva y
verbal.(7:10-27)

La aparicion de crisis tiene lugar entre los 2 y los 12 afios de edad. Son casos infrecuentes
y representan el 0,5%—0.6% de todas las presentaciones de epilepsia vistas en centros de

epilepsia pediatricos terciarios. Ambos sexos se ven afectados similarmente. Algunos
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sindromes especificos de epilepsia focal pueden evolucionar a una EE-POCS, ya sea
transitoriamente o por un periodo prolongado.®”

Los sintomas clave de este sindrome son la regresion en el funcionamiento cognitivo,
comportamental y psiquidtrico. Se pueden afectar todos los aspectos cognitivos, como el
lenguaje, la orientacion temporal y espacial, la atencion y la interaccion social. Ademds,
puede manifestarse una regresiéon en la funcién motora, que incluye dispraxia o
caracteristicas distonicas. En aproximadamente la mitad de los pacientes, persiste un
deterioro residual que puede ser lo suficientemente grave como para limitar la capacidad
de funcionamiento independiente.”

El riesgo de un mal resultado es mayor si estd presente durante mas de 2 afios. Los déficits
residuales pueden permanecer después de la remision de las crisis y POCS, que puede
ocurrir de meses hasta 7 afios después del inicio. Con resoluciéon del POCS en el EEG,
comiinmente se observa una mejoria neurocognitiva y conductual.®”

No existe un tipo de crisis obligatoria, ya que depende de la etiologia subyacente. Estas
son infrecuentes y responden a los medicamentos durante la fase inicial entre los 2 y 5
anos de edad. Generalmente son focales motoras, con o sin alteracion de la consciencia,
y focal a crisis ténico-clénicas bilaterales.”)

La etiologia puede ser por una causa estructural como sucede en anomalias cerebrales
estructurales que pueden ser del desarrollo (p. ej., polimicrogiria perisilviana) o
adquiridas (se pueden observar anomalias talamicas). En cuanto al perfil genético, Se
observan antecedentes familiares de crisis hasta en un 50 % de los pacientes con EED-
POCS o EE-POCS. La principal causa monogénica es GRIN2A, que codifica la
subunidad alfa 2 del receptor de glutamato del receptor de N-metal-D-aspartato (NMDA),

el cual tiene un rol de suma importancia en la plasticidad neuronal, el aprendizaje y la
memoria.??

V.6.h. Sindrome de epilepsia relacionado con infeccion febril (FIRES)
Anteriormente también conocido como encefalitis aguda con crisis parciales repetitivas
refractarias o encefalopatia epiléptica devastadora en nifios en edad escolar. 7

La etapa de inicio mds comun es en nifios en edad escolar (media = 8 afios) con un rango
tipico de 2 a 17 afos. Ambos sexos se ven afectados, con un ligero predominio masculino.
Después de experimentar una infeccion febril previa, se manifiesta un estado epiléptico
superrefractario de manera stbita en un periodo que oscila entre 24 horas y dos semanas.

Durante la fase aguda, que puede extenderse de 1 a 12 semanas, se observa un elevado
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nimero de episodios epilépticos. Es importante destacar que, durante esta fase, la
mortalidad y la morbilidad son significativas, ya que pueden alcanzar hasta un 10%.?”
Luego de superar la fase aguda, persisten episodios epilépticos que no responden bien a
los medicamentos y resultan dificiles de controlar, ademds de un deterioro significativo
que puede llevar a discapacidad intelectual o dificultades en el aprendizaje en diferentes
grados. Aproximadamente un tercio de las personas que sobreviven experimentan una
cognicién normal o limitrofe (a menudo, con trastornos del aprendizaje), otro tercio
presenta discapacidad intelectual leve a moderada, y el dltimo tercio sufre discapacidad
severa a profunda o incluso puede estar en estado vegetativo. En la fase crénica, muchos
pacientes también muestran signos de disfuncién motora.*”

Las crisis focales o multifocales son obligatorias para el diagnostico y pueden evolucionar
a crisis ténico-cldnicas bilaterales. Los sintomas ictales comunes son desviacion ocular y
espasmos hemifaciales. El patron caracteristico de las crisis implica una actividad focal
con frecuencia superior a 10 Hz y amplitud baja a moderada. Esta actividad evoluciona
hacia patrones ritmicos de puntas y ondas bien definidas, y es comun que la actividad
ictal (durante la crisis) cambie frecuentemente de un hemisferio cerebral al otro.?”
Durante la etapa aguda, aproximadamente un tercio puede mostrar cambios con
hiperintensidades en T2 en las regiones temporales, insula, ganglios basales y/o tdlamos
bilaterales, que pueden ser sutiles. En el estadio crénico se pueden encontrar grados
variables de atrofia cerebral difusa y/o cambios de sefial en los I6bulos temporales,
corteza cerebral, sustancia blanca periventricular, hipocampos y ganglios basales.”

Se requiere un examen del liquido cefalorraquideo (LCR) para descartar infeccién. En el
mismo suele haber un aumento de proteinas y de otras células como los glébulos blancos,
pero la busqueda de datos de infeccion es siempre negativa. Podria ser un sindrome
inmunomediado, pero no autoinmune. Aunque aun no se ha identificado la causa con
precisiéon, cada vez hay mds evidencia que apunta hacia una etiologia diversa que
desencadena una neuro inflamacién fulminante sin la participacion de anticuerpos como

mediadores.1%-27)

V.6.i. Sindrome de epilepsia — Hemiconvulsion — Hemiplejia (EHH)®"

La edad de presentacion suele ser antes de los 4 afios y no hay una tendencia marcada en
relacion al sexo. Los nifios experimentan un estado epiléptico focal prolongado vy,
posteriormente, desarrollan una hemiplejia flicida de manera inmediata, que evoluciona

a la espasticidad. Se debe considerar el diagndstico de esta patologia cuando se observa

pag. 45



una hemiplejia persistente después de un episodio de estado epiléptico febril en un nifio
menor de 4 afios. Ademads, puede presentarse afasia de manera aguda en hasta un cuarto
de los casos si el hemisferio dominante se encuentra afectado.

La mayoria de los pacientes experimentan un déficit motor que perdura en el tiempo. No
obstante, en un 20%, este déficit puede ser minimo o incluso resolverse en un plazo de
12 meses. Por lo general, la afasia tiende a mejorar y resolverse en un periodo de
aproximadamente 2 meses, aunque en algunos casos puede persistir. Las crisis focales
que ocurren en la fase crénica suelen ser resistentes a los medicamentos, pero en algunos
casos pueden responder a intervenciones quirdrgicas, como la hemisferotomia. Ademads,
es comun que muchos nifios presenten diferentes grados de discapacidad intelectual.

Por lo general, la primera crisis se manifiesta como un estado epiléptico clénico focal que
ocurre en un contexto febril. En ocasiones, el componente clénico puede ser poco
evidente. Después de un periodo variable, pueden aparecer crisis motoras focales y/o
crisis de inicio focal a bilateral ténico-clonicas Estas pueden estar localizadas tinicamente
en el 16bulo temporal o pueden originarse en regiones fuera de la zona temporal, incluso
pueden ser de naturaleza multifocal.

La RMN muestra anomalias difusas en la sustancia blanca subcortical del hemisferio que
se ve afectado. El edema en ese hemisferio puede ser significativo, lo que resulta en un
aumento de la presion y la posibilidad de una herniacion cerebral. Si se realiza una
espectroscopia por resonancia magnética, se pueden evidenciar reducciones en los niveles
de N-acetil aspartato y un ligero aumento de los niveles de lactato en el hemisferio
afectado. Luego de un mes, se puede notar de manera evidente la atrofia en el hemisferio
cerebral afectado. Ademas, es comun observar la presencia de esclerosis en el hipocampo.
Las pruebas genéticas y la evaluacion de trastornos de la coagulacion, metabdlicos,

infecciosos e inmunitarios suelen ser normales.

V.7. Tratamiento

La epilepsia es una enfermedad tratable de forma farmacoldgica y no farmacolégica;
también existen intervenciones quirdrgicas y no quirdrgicas.

El abordaje se basa principalmente en el uso de FAE. Sin embargo, en numerosos casos
en los que las CE son persistentes, los pacientes toman multiples FAE y presentan
problemas adicionales que afectan su calidad de vida. Es entonces que se hace necesario

un enfoque terapéutico que involucre a un equipo multidisciplinario con profesionales de
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la salud tales como neur6logos/as, cirujanos/as, nutricionistas, kinesidlogos/as, terapistas
ocupacionales, fonoaudidlogos/as, psicélogos/as, psicopedagogos/as y neuroortopedistas.
V.7.a. Tratamiento farmacolégico“’'?

El objetivo del tratamiento farmacoldgico en los pacientes con epilepsia es conseguir el
control total de sus crisis sin producir efectos adversos. No obstante, algunos de estos
pacientes, en especial los recién nacidos y nifios pequefios, pueden tener hasta 50 o mds
CE por dia y es posible que no exista una combinacién eficaz de FAE.

Los FAE son: Fenobarbital (PB), Fenitoina (PHT), Primidona (PRM), Etosuximida
(ESM), Carbamazepina (CBZ), Valproato o Acido valproico (VPA), Clobazam (CLB),
Clonazepam (CLN), Vigabatrina (VGB), Lamotrigina (LTG), Gabapentina (GBP),
Felbamato (FBM), Topiramato (TPM), Tiagabina (TGB), Oxcarbazepina (OXC),
Levetiracetam (LEV), Pregabalina (PGB), Zonisamida (ZNS), Eslicarbazepina (ESL),
Lacosamida (LCM), Perampanel (PER), Rufinamida (RFN), Brivaracetam (BRV).

Son eficaces si se prescriben correctamente para el sindrome o tipo de crisis adecuado.
Aun asi, no evitan los mecanismos por los que un agregado neuronal se transforma en un
foco epiléptico (epileptogénesis primaria). Los FAE no curan ningtin tipo de epilepsia ni
la previenen. Es crucial identificar de manera temprana una epilepsia refractaria para
poder tomar las medidas necesarias, como ser la derivacion a especialistas o considerar
la opcidn de una intervencion quirdrgica.

En el contexto de los nifios, la eleccion del primer FAE es ain mds compleja que en los
adultos debido a sus efectos potenciales en el desarrollo cerebral y en el proceso de
aprendizaje. Es de vital importancia identificar la zona mesial del cerebro en el momento
de las CE y asi poder limitar la lesion en un cerebro en desarrollo; ellos experimentan una
mayor variedad de tipos de crisis y sindromes epilépticos en comparacion con los adultos.
V.7.b. Tratamiento quirdrgico

Se entiende por cirugia de la epilepsia a toda operaciéon neuroquirtirgica que tiene como
finalidad controlar las CE. Se plantea en el 20-30 % de los pacientes que no responden al
tratamiento farmacoldgico (epilepsias farmacorresistentes). De ellos, el 20-40 % son
candidatos a una cirugia resectiva. Los nifios toleran mejor que los adultos la cirugia de
una lesion cerebral epileptdgena; pueden soportar resecciones corticales mas amplias sin
déficit residual. Para ser candidato quirdrgico, ademds de padecer una epilepsia
farmacorresistente, hay que tener en cuenta el nimero y el tipo de crisis y su repercusion

en la calidad de vida del paciente.'9
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La reseccion focal de la zona epileptégena es el procedimiento mds comun. Existen otros
como la hemisferectomia (para lesiones hemisféricas difusas en casos como la encefalitis
de Rasmussen), la lobectomia (para la epilepsia con esclerosis medial temporal) y las
resecciones corticales (para las epilepsias extratemporales con lesiones circunscritas). Por
otra parte, en el SLG se opta por la seccion del cuerpo calloso como un procedimiento

paliativo para controlar las crisis de caida stbita. 710

V.7.c. Otras indicaciones y técnicas quirdrgicas

Para el correcto abordaje de estos pacientes, el enfoque del equipo multidisciplinario debe
ser global e integral. Es por esto que se consideran beneficiosas las combinaciones de
indicaciones y técnicas que estimulen, acompafien y brinden a este pequefio pero
importante grupo de pacientes, una asistencia que tenga como objetivo mejorar su calidad
de vida y desarrollo.

En este apartado, se exponen otras alternativas terapéuticas como la utilizacién de un
estimulador vagal, una dieta cetdgena, la estimulacion cerebral profunda y el tratamiento
con derivados del cannabis.

V.7.c.1. Estimulacion vagal

Se trata de la opcion paliativa mds adecuada para un grupo altamente especifico de
pacientes que padecen epilepsias refractarias y que no son aptos para someterse a una
cirugfa directa en el drea epileptogénica.*”1? Se la considera una medida paliativa en
lugar de curativa, ya que suele resultar en una disminucion de las crisis en lugar de su
completa eliminacién.”

Implica la implantacion de electrodos helicoidales bipolares alrededor del nervio vago en
su parte cervical y la posterior estimulacion intermitente del nervio. Estos electrodos se
conectan a un generador ubicado en la pared toricica a través de un cable."” Los
cuidadores tienen la posibilidad de activar el dispositivo al deslizar un iman sobre €l
durante una crisis, lo que puede ayudar a reducir la duracién de la misma.”

Mediante este mecanismo se logra reducir la frecuencia de las crisis mediante la
estimulacién con corrientes de baja amplitud, que se administran generalmente cada 5
minutos. Las fuentes consultadas hablan de un resultado beneficioso en el 25 al 60% de
los casos. Sus efectos adversos son leves, y se destaca la ronquera como principal. Su

primordial desventaja es su elevado costo.*!?
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V.7.c.2. Dieta cetogena

Es una dieta que se caracteriza por ser alta en grasas y baja en proteinas e hidratos de
carbono. Favorece la sintesis de glutamina (precursora del 4cido gamma-aminobutirico,
neurotransmisor inhibidor) que, al ser estructuralmente similar al GABA, tendria una
accion directa antiepiléptica.!”) La cetosis que resulta de esta dieta se considera el factor
mds significativo en la prevenciéon de las CE. Resulta complicado de mantener y su
eficacia estd limitada casi exclusivamente a pacientes de 1 a 10 afios, especialmente en
situaciones de deficiencia de GLUT-1 o piruvato deshidrogenasa.*!?

V.7.c.3. Estimulacion cerebral profunda

Se basa en el posible papel regulador de las estructuras subcorticales en la aparicién y
propagacion de las crisis epilépticas. Se han explorado dianas en el cerebelo, los nicleos
taldmicos y subtaldmicos, el caudado, el nicleo hipotaldmico y la sustancia negra.!” La
estimulacion bilateral del nucleo anterior del tdlamo consigue resultados favorables en el
50% de los casos.1%!”) Entre sus efectos adversos hay que sefialar las alteraciones de la

memoria y la depresién.!?

V.7.c.4. Derivados del cannabis

Los endocannabinoides interactian con neurotransmisores como la acetilcolina, la
dopamina, el GABA, la histamina, la serotonina, el glutamato, la norepinefrina, las
prostaglandinas y los péptidos opioides. La funcién principal del sistema
endocannabinoide es la regulacion de la homeostasis del cuerpo. Por lo tanto, tiene un rol
importante en la alimentacidn, el dolor, el metabolismo, el comportamiento, la conducta,
el aprendizaje, la memoria y las emociones, entre otras.

Su accion en los ganglios de la base es la razén por la cual el cannabis medicinal ha
ganado terreno, ya que produce efectos en la actividad locomotora; la presencia en el
hipocampo y el cértex se encuentran relacionadas con los efectos sobre el aprendizaje y
la memoria, y con propiedades psicotrépicas y antiepilépticas.®®

Un grupo de profesionales del Hospital Garrahan en Argentina realizé un estudio que fue
publicado en febrero de 2022 en una revista europea de epilepsia “”. Incluyo6 59 pacientes
con epilepsias farmacorresistentes y se les suministré cannabidiol para su tratamiento.
Evidenci6 una disminucién de la frecuencia de crisis de alrededor del 78%. Actualmente

42 contintian en seguimiento y otros 60 se incorporaron.
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V.7.d. Intervenciones no quirdrgicas y no farmacologicas

El abordaje de los pacientes con epilepsia refractaria o farmacorresistente debe ser global,
integral y multidisciplinario. Por esta razén y en relacion a lo comentado anteriormente,
es que se vuelve fundamental profundizar en el estudio de estrategias terapéuticas que
atiendan a las comorbilidades y severas discapacidades que padecen estos pacientes.

El lugar que ocupa la kinesiologia es fundamental, puesto que es de las ramas de la salud
que mas tiempo suele pasar con los pacientes durante su rehabilitacién. Esto le permite
ejercer un rol que no se limita a la terapia fisica, sino que también proporciona
acompanamiento, contencidn, herramientas, informacioén valiosa y recomendaciones
practicas tanto a la familia del paciente, como al paciente mismo, si fuera posible.

Los objetivos de la intervencion kinésica son acompafiar, estimular y acercar las
herramientas necesarias para potenciar el desarrollo de los pacientes y mejorar su calidad
de vida. Estas praicticas se asientan sobre las bases de las teorias del control motor, del
neurodesarrollo, de la psicomotricidad, de la neuroplasticidad y del ejercicio fisico. El
movimiento es fundamental para la vida y el desarrollo de los individuos, ya sea para
caminar, correr, jugar, alimentarse, explorar, experimentar, expresarse, comunicarse con
amigos y familiares o sobrevivir.

V.7.d.1. Fundamentos y aplicacion de la intervencion kinésica

V.7.d.1.a. Control motor

Se define como la capacidad para regular o dirigir los mecanismos esenciales para el
movimiento, y surge de la interaccion entre el individuo, la actividad y el ambiente.
Implica también, el andlisis de la causa y naturaleza del movimiento. Puede asociarse
tanto con la estabilizacion del cuerpo en el espacio (control de la postura y del equilibrio),
asi como con el desplazamiento del cuerpo en el espacio (es decir, con el control motor
aplicado al movimiento).®-3%
Las estructuras cerebrales se distribuyen el procesamiento de la informacién y las
funciones de la siguiente forma:®30)
- Corteza cerebral.
Estd implicada en la integracion de las sensaciones que provienen de las dreas de
asociacion con la regulacién de los movimientos y la postura. Es el lugar donde se
originan los estimulos para llevar a cabo los movimientos voluntarios y desempefia

un papel central en su supervision y coordinacion.
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Esta estructura ejerce el control mediante el empleo de la informacién que recibe de
los ganglios basales y de otras dreas del sistema nervioso central, junto con las sefales
de respuesta que provienen del exterior del cuerpo. Cuando la via corticoespinal
transmite informacién a la médula espinal, esta misma informacién es captada por los
ganglios basales, el tronco encefalico y el cerebelo.

Su papel principal en el control del movimiento radica en la planificacién y la
realizacion de diversas tareas motoras de alta complejidad. Incluye diversas areas
motoras, como el drea motora primaria y el drea premotora o de asociacién motora.
La corteza motora colabora con las regiones encargadas del procesamiento sensorial
en el I6bulo parietal, asi como con los ganglios basales y las dreas cerebelosas, con el
proposito de elaborar y, en ultima instancia, llevar a cabo las acciones motoras. Estas
areas envian sefiales de retroalimentacion hacia la corteza motora a través del talamo.
Ganglios basales.

Son un grupo de nticleos ubicados en el interior del cerebro que supervisan tanto los
movimientos como el tono muscular. Su funcién principal consiste en suministrar
informacién interna para garantizar la ejecucion de movimientos fluidos y precisos,
al mismo tiempo que desempefan un rol crucial en la supresién selectiva de
movimientos inapropiados. Ademds, estdn involucrados en la planificacién y el
control de comportamientos motores complejos.

Diencéfalo.

Se mencionan aqui las estructuras que circundan al tercer ventriculo. Entre ellas,
destacan el tdlamo (que establece conexiones bidireccionales con la corteza cerebral
y los ganglios basales y sirve como estacion central para todas las vias ascendentes
que transmiten informacion sensorial), el hipotdlamo (que desempefia un papel
fundamental en la regulacion de las funciones internas del cuerpo), el subtdlamo y el
epitdlamo.

Cerebelo.

Desempefia un papel central en la regulacion de las funciones motoras. Su relevancia
es crucial, especialmente en conjunto con el tronco encefélico, para el control de la
postura y el equilibrio. Ademds, participa activamente en la coordinacién del
movimiento voluntario al orquestar la accién de los musculos y regular su tono, al
trabajar en conjunto con los ganglios basales y el tdlamo. Contribuye

significativamente a mantener la normalidad en la bipedestacion y la marcha.
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Lleva a cabo una funcién crucial en la planificacidn, secuenciacién, coordinacién y
ajuste de las actividades motoras. Actlia como un mecanismo para corregir errores en
la ejecucion de movimientos dirigidos a objetivos especificos, al comparar la
intencién inicial con la accién real. En otras palabras, establece comparaciones entre
el plan de movimiento y la sefial generada en la ejecucion.

Tronco encefélico.

Es la estructura que conecta la médula espinal con la corteza cerebral y se compone
del mesencéfalo, la protuberancia y el bulbo raquideo.

Su funcién principal se relaciona con el sostén del cuerpo frente a la fuerza de la
gravedad, el inicio de las contracciones fundamentales de los musculos posturales en
el tronco, cuello y areas cercanas de la musculatura de los miembros, la generacion
de movimientos amplios y predecibles del cuerpo, y el mantenimiento del equilibrio.
Médula espinal.

Forma un sistema integral, de modo que, aunque los segmentos medulares son
tedricamente independientes, en la prictica no operan eficazmente a menos que estén
interconectados. Genera Ordenes destinadas a que los efectores ejecuten respuestas
involuntarias o reflejas.

Incluye neuronas de transmisidn sensitiva, motoneuronas anteriores € interneuronas.
Estas dltimas desempefian una funcion de integracion y procesamiento dentro de la
médula espinal.

Esto es esencial para regular la funcién motora, gracias a las numerosas conexiones
que establecen entre si y con las motoneuronas de la asta anterior. Las sefiales ingresan
a la médula a través de las raices sensitivas y se dirigen hacia la sustancia gris, lo que
desencadena respuestas segmentarias especificas de ese nivel medular. Asimismo,
estas sefiales se encaminan hacia areas superiores del sistema nervioso central y los

centros del tronco encefalico.

V.7.d.1.b. Control postural®-V

Implica controlar la posicién del cuerpo en el espacio para dos propdsitos: estabilidad y

orientacion postural.

La estabilidad postural se refiere a la capacidad de regular la posicion del centro de masa

(en adelante, CM) del cuerpo con respecto a la base de apoyo (en adelante, BA). El CM

se describe como el punto que se encuentra en el centro de la masa total del cuerpo,

calculado mediante el promedio ponderado de los CM de cada segmento corporal. La
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ubicacion vertical del CM se denomina centro de gravedad (en adelante, CG). La BA, por
su parte, se define como el drea del cuerpo que esta en contacto con la superficie de apoyo.
La orientacion postural se caracteriza por la habilidad de mantener una relaciéon adecuada
entre las partes del cuerpo, asi como entre el cuerpo y su entorno, en el contexto de una
tarea especifica. Comtnmente, se emplea el término "postura" para describir la alineacion
biomecdnica del cuerpo y su posicién en relacion al entorno. El concepto de "orientacién
postural” engloba estos dos aspectos.

Cada actividad implica la necesidad de control postural, lo que significa que tanto la
orientacion como la estabilidad son elementos presentes en todas las tareas. No obstante,
los niveles de estabilidad y orientacion necesarios varian en relacion de la naturaleza de
la tarea y el entorno en que se realice.

La figura debajo muestra un modelo conceptual que representa los diversos componentes

que forman parte y se relacionan en el control postural y en el equilibrio.
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Imagen 7. El equilibrio y la postura surgen de la interaccién del individuo, la tarea y el entorno. (A.

Shumway-Cook, M. H. Woollacott. Control motor: de la investigacion a la practica clinica. 5° edicién —

2019).®
Individuo®-3%3D

La capacidad de regular la posicion del cuerpo en el espacio resulta de la interaccion

compleja entre los sistemas musculoesquelético y neural, conocidos como los "sistemas
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posturales," que son intrinsecos al individuo. Los aspectos musculoesqueléticos incluyen

elementos como la movilidad de las articulaciones, la flexibilidad de la columna vertebral,

las caracteristicas de los musculos y las relaciones biomecdnicas entre los segmentos

corporales conectados.

Los componentes neurales esenciales para el control postural engloban:

- las sinergias musculares;

- sistemas sensoriales, tanto de sistemas individuales (por ejemplo, visual, vestibular y
somatosensorial) como el proceso de organizacion sensorial;

- procesos cognitivos de nivel superior, que comprenden tanto recursos cognitivos
como estrategias para el desarrollo de representaciones internas esenciales para el
paso de la percepcion a la accidn, y mecanismos anticipatorios y adaptativos del

control postural.
Tarea®%3!

El equilibrio en estado estable se refiere a la habilidad de regular el CM en relacién con
la BA en situaciones previsibles y sin cambios. Variados son los elementos que influyen
en la capacidad de una persona para mantener el equilibrio en estado estable.

En primer lugar, la alineacién del cuerpo puede minimizar el efecto de las fuerzas
gravitacionales, las cuales tienden a sacar al sujeto del centro.

En segundo lugar, influyen el tono muscular y el tono postural. El tono muscular se refiere
a la resistencia de un musculo al estiramiento, es decir, su nivel de rigidez. Tanto los
mecanismos neurales como los no neurales contribuyen al tono muscular o rigidez. Es
esencial que el tono muscular sea apropiado, ya que tanto un aumento como una
disminucion podrian afectar la coordinacién muscular.

El tono postural se manifiesta cuando una persona estd de pie. Los musculos posturales
contra la gravedad se activan mds intensamente para contrarrestar la influencia de la
fuerza gravitatoria. El tono postural estd influenciado por la informacién que proviene de
los sistemas visual, somatosensorial y vestibular.

El control reactivo del equilibrio implica la capacidad de recuperar una posicién estable
después de una interferencia inesperada, y se apoya en los mecanismos de
retroalimentacién sensorial (como la visién, el sistema vestibular y el sistema
somatosensorial)

El equilibrio proactivo o anticipatorio es la capacidad para activar mudsculos de las piernas

y el tronco para el control del equilibrio al utilizar, sobre todo, mecanismos de control
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anticipatorio (feedforward). Se centra en los ajustes posturales anticipatorios que tienen
como objetivo mantener la estabilidad durante el movimiento.

Entorno®-?

Se reconoce que el entorno influye en la manera en que se coordinan los sistemas
sensoriales, motores y cognitivos para regular el equilibrio y la postura. Modificaciones
en las superficies de apoyo influyen en como se organizan los musculos y las fuerzas
requeridas para alcanzar un objetivo especifico. En la vida diaria, a menudo se llevan a
cabo multiples tareas, lo que repercute en la forma en que los sistemas cognitivos, como
la atencion, se emplean para cumplir con estas tareas.

Se retoma el concepto de control postural para enfatizar su importancia en el desarrollo
motor. La evolucién simultdnea de los sistemas postural, locomotor y manipulativo es
esencial para el surgimiento y la mejora de las habilidades en todas estas dreas. Un sistema
postural inmaduro representa un factor limitante que obstaculiza el desarrollo de otras
habilidades, como los movimientos coordinados de las extremidades superiores e
inferiores. Un retraso o un desarrollo andmalo del sistema postural también puede
restringir la capacidad de un nifio para alcanzar autonomia en la movilidad y las destrezas

de manipulacion.
V.7.d.1.c. Hitos motores

Tradicionalmente, el desarrollo del control postural se ha relacionado con una secuencia
predecible de conductas motoras, conocidas como “hitos motores”. Comprenden control
cefélico, sedestacion, arrastrarse/gatear, impulsarse para la bipedestacion, bipedestacién

independiente y marcha.®3?

1 mes: 4 a 7 mases 4 a 7 meses 8 a 10 mesas
lavantar la cabeza sadastacion con apoyo sadestacion independianta arrastra
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B a 10 meses 9.a 10 meses 12 a 13 meses 14 & 18 meses

galeo impulsarse para pedestacion marcha
la bipedestaciin independients

Imagen 8. Hitos motores. (A. Shumway-Cook, M. H. Woollacott. Control motor: de la investigacién a la

prictica clinica. 5° edicién — 2019).®)

En 1946, el pediatra Arnold Gesell describié la evolucién de patrones generales de

comportamiento en los primeros afnos de vida. La pauta global de desarrollo conductual

se extiende de cefdlico a caudal y de proximal a distal. Gesell conceptualizé el desarrollo

como una jerarquia en espiral, en lugar de seguir un camino de progresion lineal estricta.

Estas habilidades incluyen la capacidad de sentarse, ponerse de pie, caminar sin apoyo,

avanzar para alcanzar objetos y la transicién de sentarse a ponerse de pie.®

V.7.d.1.d. Instrumentos de valoracion

Para la evaluacién de los pacientes, es importante contar con un lenguaje y criterio lo més

estandarizado posible. Para esta tarea, el terapeuta valora el desempeio del nifio mediante

el uso de pruebas, escalas y evaluaciones estandarizadas.

Algunos ejemplos son:

- la medida de independencia funcional (también conocida como Functional
Independece Measure o FIM, por sus siglas en inglés);

- la medida de valoracién funcional (Ilamada Functional Assessment Measure o FAM,
por sus siglas en inglés);

- la medida de la funcién motora gruesa (reconocida también como Gross Motor
Functional Measure 0o GMFM por sus siglas en inglés);

- las escalas motoras del desarrollo de Peabody (también PMDS por sus siglas en
inglés);

- las escalas de desarrollo infantil de Bayley (conocida como Bayley Scales Infant
Development en su idioma original);

- la evaluacion del movimiento de los bebés (famosa como Movement Assesstment of

Infants o MALI, por sus siglas en inglés).
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V.7.d.1.e. Neuroplasticidad

El tejido nervioso se considera un sistema dindmico, adaptable y plastico. La
neuroplasticidad es inherente al sistema nervioso. Es un proceso continuo a corto,
mediano y largo plazo de remodelacion de mapas neurosindpticos, que optimiza el
funcionamiento de las redes cerebrales.®?

Es la capacidad que tiene este sistema para cambiar su actividad en respuesta a estimulos
intrinsecos o extrinsecos®* (tales como el entrenamiento, la injuria, la rehabilitacién, la
farmacoterapia, la estimulacién eléctrica o0 magnética y a terapias génicas y de células
madres)®® mediante la reorganizacién de su estructura, funciones o conexiones después
de lesiones. El cerebro posee la capacidad de reorganizar vias, crear nuevas conexiones
y, en algunos casos, incluso crear nuevas neuronas® en un estado fisiolégico con o sin
alteracién.®¥

Un concepto crucial es la sinaptogénesis. Esta hace referencia a un proceso que genera el
crecimiento de un cuerpo celular hacia otro como resultado de su desarrollo normal. Sin
embargo, la ramificacion puede ser adaptativa o mal adaptativa, y su papel en la
recuperacién del dafio cerebral es atin incierto.* En el ser humano, la sinaptogénesis
comienza al principio de la gestacion, pero ocurre con mayor rapidez desde dos meses

antes del nacimiento hasta los dos afios de edad.®?
V.7.d.1.f. Método o concepto Bobath®”

El concepto Bobath, desarrollado en la década de 1940 en Londres por la fisioterapeuta
Berta Bobath y el neur6logo Karel Bobath, es ampliamente empleado en el &mbito de la
rehabilitacién neurolégica. Este enfoque se utiliza para evaluar y tratar a individuos que
presentan trastornos neuromotores, asi como alteraciones en el desarrollo de la funcién,
el movimiento y el control postural debido a lesiones del sistema nervioso central. El
concepto se fundamenta en el modelo biopsicosocial, que se alinea con la perspectiva de
la CIF.

Se basa en la comprensién del movimiento en su estado natural, y aprovecha los canales
perceptivos para promover y restringir de manera selectiva ciertos movimientos y
posturas que mejoren la calidad de la funcién.

Los patrones de influencia del tono (conocidos como TIP por sus siglas en inglés) son
patrones de movimiento normales que se emplean con el propdsito de ajustar los patrones
de movimiento anormales. Esto se logra al reducir el tono muscular cuando esta

excesivamente elevado, lo cual permite una mayor flexibilidad y capacidad para realizar
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actividades como la elongacién, la alimentacién y el movimiento. A través de la
aplicaciéon de TIP, el terapeuta modifica el tono muscular para facilitar una respuesta
activa y funcional de manera mds coordinada. Este proceso proporciona informacién
desde la periferia hacia el sistema nervioso central y contribuye a la regulacién de los
procesos excitatorios e inhibitorios.

La facilitacién se consigue al aprovechar la informacion sensorial que llega al sistema
nervioso para mejorar la ejecuciéon motora. Este enfoque exitoso se refleja en la
realizaciéon de movimientos y tareas que involucran aspectos como la postura, los
componentes del movimiento, la capacidad de realizar movimientos especificos,
secuencias de movimientos funcionales, la comprension de la tarea y la motivacién para
llevarla a cabo.

Las técnicas de estimulacion tictil y propioceptiva se aplican con el propodsito de
aumentar, regular y estabilizar el tono postural en casos donde este es insuficiente para
permitir al paciente activarse contra la gravedad. Entre estas técnicas, una de las mds
destacadas es el tapping, que involucra golpeteos dirigidos a grupos musculares
especificos. El efecto se produce si cada tapping sucede seguido y antes de que se disipe
el efecto del anterior.

Otro aspecto relevante es la transferencia de peso y la carga de peso. Estas actividades
proporcionan experiencias sensoriales que contribuyen a aumentar la conciencia del
propio cuerpo gracias a la abundante estimulacion tictil y propioceptiva que generan.
Cada vez que se ejecutan exitosamente, indican que se ha llevado a cabo con la alineacién
adecuada, una secuencia de movimientos precisa, la velocidad correcta, coordinacién y
fuerza. La sensacion de movimiento se repite de manera constante, lo que permite que el
paciente la reconozca y, posteriormente, la aprenda o la vuelva a aprender y queda
disponible para su evocacion en ocasiones posteriores.

Utiliza el concepto de tono postural para enfatizar su importancia para mantener una
postura al activar los musculos en patrones.

Dentro del método Bobath, se emplean ciertas técnicas que se concentran en areas
especificas del cuerpo denominadas "puntos llave de control". Estos puntos se dividen en
tres ubicaciones: uno se encuentra en el drea central, justo en el apéndice xifoides del
esternén, mientras que los otros dos son proximales, uno en la regién de la cintura
escapular y el otro en la pelvis. Estos puntos se utilizan con el propésito de influir en el
tono postural, facilitar el movimiento, orientar al paciente hacia la linea media y

proporcionar estabilidad en las regiones proximales, entre otros beneficios.
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La aplicacion de este método debe ser adaptada de manera especifica a cada paciente,
considerar que los efectos de la disfuncion del movimiento son unicos para cada individuo
y estan influenciados por su historial previo y posterior a la lesiéon. La vivencia y
percepcion de las sensaciones del movimiento son esenciales para que la persona pueda

aprender a moverse de manera eficiente.
V.7.d.1.h. Método o concepto Le Metayer©”

Este concepto se origind en el segundo libro de Michel Le Metayer, titulado
"Rehabilitacion cerebro-motora de nifios pequefios: Educacion terapéutica (Fisioterapia
Pediatrica)", que vio la luz en el afio 1993.
La evaluacion y el diagndstico son de suma importancia al tratar a esta poblacion de
pacientes. En este caso particular, el proceso de evaluacion clinica se compone de dos
componentes: una valoracién analitica desarrollada por Guy Tardieu y una valoracidén
global propuesta por Le Metayer, que en conjunto se enfocan en una evaluacion de tipo
funcional. Esta evaluacion debe incluir la observacion del paciente y su movilidad en
reposo, la valoracion de su capacidad de movimiento pasivo y el anélisis de su destreza
de movimiento activo.

Después de esto, se emplean pruebas activas para evaluar como un nifio con una lesién

cerebral regula la calidad de su motricidad. La motricidad espontdnea se examina a través

de la observacion detallada de los movimientos de las extremidades y el cuerpo en
relacion a su eje; se analizan aspectos como la direccion, extension, velocidad, precision

y sincronizacion de dichos movimientos.

Por su parte, la motricidad provocada se basa en las reacciones motrices automaéticas.

Fueron descritas por Le Metayer:

- Mantenerse sentado: con el nifio sentado en la camilla de espaldas, se introducen los
dedos indices dentro de sus manos, lo que provoca una extension de muiieca. Luego
se llevan hacia abajo y a la linea media. En recién nacidos, se observa el inicio del
sostenimiento de cabeza. A partir de los 3 o 4 meses, se puede inclinar hacia atrds y
el desplazamiento de la cabeza se ve frenado por accidn de los flexores del cuello.

- Respuesta en balanceo: en igual posicion que la maniobra anterior, se traslada el peso
del nifio sobre una hemipelvis a la vez que se rotan sus hombros y se desciende el del
lado contralateral al apoyo. Esto provoca una reaccion antigravitatoria de equilibrio

del miembro inferior opuesto al apoyo.
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Imagen 9. Respuesta en balanceo. (R. Cano de la Cuerda, S. Collado Vazquez. Neurorrehabilitacion:

métodos especificos de valoracién y tratamiento — 2012).(30)

Suspensiones: se sujeta al nifio por su centro de gravedad en suspension ventral, dorsal
y lateral. De esta forma, se ponen de manifiesto los trastornos mds leves en niflos con
menor grado de afectacion.

Maniobra en cuclillas: el nifio debe ser colocado en cuclillas, las manos del
kinesidlogo se sitian a ambos lados de la pelvis. El nifio es capaz de sostener su propio
cuerpo y se pueden realizar movimientos en direccion posterior, lo cual provoca una
respuesta automdtica de flexiéon dorsal del tobillo y extensién de los dedos; en
direccién anterior aparece una respuesta con flexion de los dedos o grasping; en
direccion lateral, los pies se dirigen uno en supinacion y desviacion tibial y el otro, en
pronacion y desviacion peronea. Los movimientos pueden encadenarse y realizar un
recorrido “en ocho”.

Rotacién global del eje del cuerpo y los miembros inferiores: con el nifio sentado, el
kinesidlogo posiciona una mano en el mentdn y otra en el occipucio. Se rota la cabeza
hacia un lado y se observa la respuesta de rotacion generalizada, como se aprecia en

la imagen 10.

Imagen 10. Rotacion global del eje del cuerpo y los miembros inferiores. (R. Cano de la Cuerda, S.

Collado Vazquez. Neurorrehabilitacion: métodos especificos de valoracién y tratamiento — 2012).(30)

Volteo de supino a prono dirigido por los miembros inferiores: el nifio se encuentra

en decubito supino con los miembros inferiores hacia el kinesidlogo. Si se supone que
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el volteo se realiza hacia la izquierda, el profesional coloca su mano derecha sobre la
rodilla izquierda y con la otra mano provoca la triple flexiéon del miembro inferior
derecho. Se acompafia el movimiento que pasa por encima del térax. Luego de esto,
se desliza el miembro por la colchoneta en un movimiento de extensién y rotacién

interna.

Imagen 11. Volteo de supino a prono dirigido por los miembros inferiores. (R. Cano de la Cuerda, S.

Collado Vazquez. Neurorrehabilitacién: métodos especificos de valoracidn y tratamiento — 2012).(30)

- Esquema asimétrico de reptacidn: se posiciona al nifio para que descargue peso en sus
antebrazos, se traslada el peso de la cabeza hasta llegar a la altura del codo; luego se

dirige la cara en sentido contrario. Se aprecia la respuesta de la imagen 12.

Imagen 12. Esquema asimétrico de reptacion. (R. Cano de la Cuerda, S. Collado Vazquez.

Neurorrehabilitacion: métodos especificos de valoracién y tratamiento — 2012).(30)

- Enderezamiento lateral derecho mediante apoyo sobre el codo: con el nifio en
decubito supino, el kinesiélogo toma la raiz del muslo derecho con su mano derecha
y, con su mano izquierda toma la mano derecha del nifio. Se guia al muslo en rotacion
interna y acompaiar al miembro superior derecho por delante del tronco sin ejercer
traccion para no generar reacciones asociadas que terminan por romper la reaccion de
enderezamiento. No se puede realizar en menores de 1 o 2 meses por falta de control

cefalico.
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Imagen 13. Enderezamiento lateral derecho mediante apoyo sobre el codo. (R. Cano de la Cuerda, S.

Collado Vazquez. Neurorrehabilitacion: métodos especificos de valoracion y tratamiento — 2012).(30)

Con la informacién obtenida, se vuelcan los datos a la escala de Guy Tardieu que cuenta

con 4 graduaciones.

- Grado 0: normalidad.

- Grado [: alteraciones ligeras.

- Grado II: el eje corporal estd afectado levemente, la funcionalidad es posible pero los
gestos no son comunes.

- Grado III: existen contracciones patoldgicas de los miembros. Las posibilidades de
correccidon son incompletas, los movimientos espontdneos son de baja calidad. La
funcionalidad se ve alterada.

- Grado IV: las alteraciones en el eje del cuerpo y los miembros son masivas. Las

actividades funcionales serdn imposibles.
V.7.d.1.i. Psicomotricidad®”

La psicomotricidad aborda integralmente a la persona al considerar todos sus aspectos,
que abarcan lo lingiiistico-cognitivo, lo sensoriomotor y lo emocional-motivacional. Este
enfoque puede aplicarse en contextos educativos, reeducativos y terapéuticos.

Su propdsito se centra en el fomento de las habilidades motrices, expresivas y creativas a
través del cuerpo. Pone un énfasis en el movimiento y la accidn, e incluye la estimulacién
y el aprendizaje para abordar trastornos o disfunciones. Su objetivo es impulsar un
desarrollo equilibrado de la personalidad y mejorar la capacidad de una persona para
relacionarse con su entorno. Se inicia con actividades simples y se observa la respuesta
del paciente. Segtn lo observado, se planifican actividades posteriores y se ajustan las

sesiones de acuerdo a las deficiencias individuales.
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La psicomotricidad dirigida se apoya en la aplicacion de un examen psicomotor
estandarizado para identificar las deficiencias especificas de cada individuo. Los
objetivos se centran en aspectos relacionados con el esquema corporal y la orientacién en
el espacio-tiempo. Para llevar a cabo esta practica, es necesario disponer de un espacio
adecuado y contar con diversos materiales, como un espejo (que facilita la
retroalimentacién de los movimientos y las correcciones), espalderas, barras paralelas,
colchonetas, pelotas, cuerdas, aros, palos, piezas de goma espuma con diferentes formas,
colores y tamafos, rodillos, escaleras, rampas, globos y superficies con distintas texturas.
Cada uno de estos elementos ofrece una amplia gama de aplicaciones que se adaptan a
los objetivos deseados. Por ejemplo, se utilizan las barras paralelas para actividades de
escalada, las colchonetas para caminar sobre ellas y recrear una superficie inestable con
el fin de potenciar el equilibrio y la postura, o para realizar ejercicios especificos. Las
pelotas, aros, cuerdas y globos se emplean para estimular la coordinacién dindmica
general y permiten el desarrollo de habilidades perceptivomotrices, como lanzar y atrapar,
golpear con diversas partes del cuerpo, y estas habilidades pueden ser aplicadas en
actividades ludicas y simbdlicas. Ademads, se fomenta la exploracion de las propiedades
de los objetos, como su peso, forma, tamafio, color y textura, asi como las posibilidades
de movimiento del cuerpo en relacién con el espacio, se incluyen conceptos de lejos,
cerca, arriba, abajo, adentro y afuera, y en relacion a la velocidad, tanto rapida como lenta.
Este enfoque terapéutico proporciona herramientas valiosas para la mejora de las
dificultades relacionadas con el movimiento, el lenguaje y la comunicacién, el
comportamiento, las funciones cognitivas y ejecutivas, asi como las interacciones sociales
y el entorno. Muchos pacientes con trastornos neurolégicos, como la epilepsia refractaria
o farmacorresistente, pueden experimentar mejoras significativas al trabajar en diversas
areas motoras, como la coordinacion dindmica general, el equilibrio, la percepcion del
propio cuerpo, la lateralidad, la coordinacién entre 0jos y manos, entre otros aspectos.
Ademads, es posible incorporar actividades destinadas a abordar problemas respiratorios,

cognitivos o conductuales.
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VI. Método

Se realizé la recoleccion, lectura y andlisis de varios articulos cientificos y libros que

hagan referencia al tema mencionado anteriormente. Por esta razdn, el presente trabajo

se llevé a cabo mediante una buisqueda bibliografica cuyas fuentes fueron: PubMed,

Scielo, Biblioteca Virtual en Salud, Lilacs, Medline y la Biblioteca Electrénica de Ciencia

y Tecnologia del MinCyT. Los articulos que se utilizaron fueron en su mayoria en idioma

inglés y tuvieron una fecha de publicacién entre el 2014 y 2023. Se utilizaron palabras

clave DeCS, MeSH, y términos libres que se veran graficados a continuacién en la Tabla

1, y las combinaciones de éstas en la Tabla 2.

Tabla 1. Palabras clave

Palabra Término libre Decs Mesh
Epilepsia "Drug Resistant
#1 Epilepsia Refractaria
refractaria Epilepsy"[Mesh]
Modalidades de "Physical Therapy
#2 Terapia fisica
Fisioterapia Modalities"[Mesh]
Ejercicio . L ‘
#3 ) Terapia por Ejercicio "Exercise Therapy"[Mesh]
terapéutico
#4 Movimiento Movimiento “Movement” [Mesh]
. Rehabilitacion Rehabilitacion "Neurological
neuroldgica Neuroldgica Rehabilitation"[Mesh]
#6 Destreza motora Destreza Motora "Motor Skills"[Mesh]
Sindromes o o
#7 o Sindromes Epilépticos | "Epileptic Syndromes"[Mesh]
epilépticos
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Tabla 2. Combinaciones de términos

Término Conector Término Conector Término
#8 #1 OR #7
#9 #2 OR #3 OR #5
#10 #4 OR #5 OR #6
#11 #8 AND #9
#12 #9 AND #10
#13 #9 OR #10
#14 #13 AND #8

Para la investigacion se utilizaron los siguientes criterios de inclusion:

e Fecha de publicacién de los articulos en el periodo comprendido entre 2014 y

2023.

e Estudios que incluyan una poblacion menor de 12 afios de edad.

Los criterios de exclusion, por su parte, consistieron en:

e Revisiones bibliograficas, revisiones sistematicas y/o metaanélisis.

Luego de una minuciosa buisqueda bibliogréfica en las bases de datos anteriormente

nombradas, se encontraron 7 articulos que cumplieron con los criterios de inclusion sobre

los cuales se realiz¢ el presente trabajo.
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VII. Contexto de analisis

A continuacién, se desarrollan los articulos pesquisados en la investigaciéon que
cumplieron con los criterios de inclusién y se disponen en orden cronoldgico de
publicacién.

1- Estefania Fehr, Jenny Downs, Gladys Ho, Nick de Klerk, David Forbes, Juan
Cristodoulou, Sim6n Williams y Helen Leonard. “Functional Abilities in Children
and Adults With the CDKLS Disorder” (Capacidades funcionales en nifios y adultos
con trastorno CDKLS5). 2016. ¢

El objetivo del siguiente estudio fue describir las capacidades funcionales (como la
motricidad gruesa, la funcion de las manos y las habilidades de funcion expresiva) e
investigar las relaciones con el genotipo, la edad y el género.

Para dicho propésito, en 2014, se analizaron los datos de 124 participantes (108 mujeres
y 16 hombres) registrados en la base de datos internacional de trastornos CDKLS5, el cual
recoge informaciéon de los cuidadores de un nifio con este trastorno en forma de
cuestionarios en linea o en papel. A su vez, también se comunicaron con los cuidadores
que anteriormente habian proporcionado datos a la Base de Datos Internacional de
Fenotipos del Sindrome de Rett (InterRett), y se les invitd a participar en esta nueva base
de datos especifica del trastorno CDKLS.

Se los incluy6 en este estudio si su variante CDKLS afectaba a la funcion de la proteina,
que es esencial para el desarrollo normal del cerebro. 57 de los 124 participantes habian
proporcionado datos anteriormente a InterRett. Para las mujeres, la mediana de edad fue
de 6 aflos, rango de 3 meses a 29 afios; mientras que para los hombres mediana de edad
fue de 5 afios 3 meses, rango de 10 meses a 22 afios y 8 meses. 119 de los individuos
disponian de datos de regresion del desarrollo, de los cuales 25 habian experimentado
previamente pérdida de la funcion de la mano y/o de las habilidades comunicativas. Esta
regresion coincidié con episodios graves de epilepsia o cambios en el tratamiento de la
epilepsia en 17 (68%) de este grupo.

Se dividi6 a los participantes en grupos. (1) para las variantes que resultan en una proteina
no funcional (se incluyen variantes que causan la pérdida de los componentes funcionales
en el dominio catalitico antes del aminodcido 172 y deleciones completas del gen); (2)
variantes sin sentido/en marco dentro del dominio catalitico; (3) variantes truncadas
ubicadas entre aminodcido 172 y aminoécido 781; y (4) variantes truncadas que ocurren

después de aminoécido 781.
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En relacion a la edad, se los categorizé como menores de 1 afio y 6 meses; mayores de 1
aflo y 6 meses a menores 7 afios; mayores de 7 afios a menores de 13 afios; y mayores de
13 afios. Estos grupos de edad se basaron en las capacidades de desarrollo esperadas de
los nifios en estos grupos de edad.

Para evaluar las habilidades motoras gruesas en nifios menores de 1 afio y 6 meses, se
aplic6 una versién adaptada de los Niveles de Habilidad de Chailey, que abarca
habilidades en diferentes posiciones, como estar boca abajo, boca arriba, sentado en el
suelo, en un taburete y de pie. Ademas, se utiliz6 la Escala Motora Gruesa del Sindrome
de Rett, y se solicit6 a los cuidadores que indicaran el grado de asistencia requerido por
sus hijos. Las habilidades motrices fundamentales se describieron para individuos
mayores de 1 afio y 6 meses, mientras que las habilidades mas avanzadas, como ponerse
de pie desde el suelo, inclinarse para tocar el suelo y correr, se detallaron para aquellos
de 3 afios en adelante.

Se utiliz6 la Escala de Funcién de la Mano del Sindrome de Rett y se realizaron diecisiete
preguntas binarias (Si/No) para determinar la funcién de la mano en relacion con
habilidades como pulsar un interruptor y agarrar objetos grandes y pequefios.

Las habilidades comunicativas se investigaron mediante el pedido a los cuidadores de que
indicaran los métodos de comunicacién que utilizaba su hijo para expresar su rechazo o
para solicitar un objeto o experiencia.

Las variables descriptivas analizadas fueron: sedestacion en el suelo durante 10 segundos;
bipedestacion durante 20 segundos; y caminar hacia delante 10 pasos, que a su vez se
volvié a categorizar como una variable binaria (sin necesidad de ayuda/con necesidad de
ayuda o incapaz).

Los resultados arrojaron que, en funcion de las habilidades motoras gruesas, la mayoria
de los nifios mds pequefios de este estudio tuvieron dificultades con las habilidades de
movilidad temprana, como rodar, gatear y pararse. Para los mayores de 1 afio y 6 meses
se cont6 con 97 mujeres y 15 hombres. El 67 % de las mujeres logré sentarse en el suelo
sin apoyo; poco mas de la mitad (54 %) pudo sentarse en una silla con respaldo firme; y
casi un tercio (31 %) consiguid sentarse en un taburete de forma independiente. Un cuarto
(24 %) pudo permanecer de pie durante 20 segundos, el 21 % logré pasar de estar sentado
a estar de pie sin ayuda y otro 23 % consiguié caminar 10 pasos hacia adelante. Para las
tareas mas complejas, casi una cuarta parte pudo levantarse del suelo y ponerse de pie; el
20 % logro inclinarse para tocar el suelo y volver a ponerse de pie, y se informé que el

13 % pudo correr. En cuanto a los hombres, la mayoria no consigui6 realizar la gran parte
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de las tareas, aunque cuatro nifios lograron sentarse en el suelo sin ayuda y uno pudo
completarlas de forma independiente.

Para la funcién de la mano contaron con datos de 105 mujeres y 16 hombres. El 17 % de
las mujeres no tuvo la capacidad o necesit6 ayuda para agarrar un objeto grande; el 27 %
pudo agarrar, levantar y sostener al menos un objeto grande; y el 41 % restante contd con
la capacidad para hacerlo tanto con un objeto grande o como con uno pequeiio. En cuanto
a los hombres, el 75 % fue incluido en el primer grupo; el 12.5 % pudo agarrar, levantar
y sostener al menos un objeto grande; y el 12.5 % restante tuvo la capacidad para hacerlo
tanto con un objeto grande o como con uno pequeno.

En cuanto a la comunicacién expresiva, se cont6 con datos de 106 mujeres y 16 hombres.
El 35 % de las mujeres ejecutd una comunicacion simple o nula; 39 % utilizé gestos
complejos, simbolos concretos y vocalizaciones; y el 26 % restante se comunico a través
del lenguaje hablado, el lenguaje de signos y los simbolos abstractos. En los hombres, por
su parte, el 75 % presenté comunicacion simple o nula; y el 25 % restante utiliz6 gestos
complejos, simbolos concretos y vocalizaciones. Ninguno fue capaz de comunicarse a
través del lenguaje hablado, el lenguaje de signos y los simbolos abstractos.

Las relaciones entre las capacidades funcionales anteriormente desarrolladas y la edad,
genotipo y género mostraron que, en comparacion con los individuos sin proteina
funcional, aquellos con un truncamiento después del aminoacido 781 tuvieron tres veces
mads probabilidades de sentarse en el suelo, cinco veces mas probabilidades de estar de
pie de forma independiente y cuatro veces las probabilidades de caminar de forma
independiente. Las probabilidades de que los hombres pudieran sentarse, pararse o
caminar fueron menores que las de las mujeres. Aquellos con un truncamiento entre el
aminodcido 172 y el 781 mostraron mayores probabilidades de poder sostener un objeto
grande en comparacion con aquellos sin proteina funcional, y esto persistio al tener en
cuenta la edad y el género. Los hombres tuvieron menos probabilidades de poder agarrar
un objeto pequeio o grande, y al considerar la edad y el grupo de mutacion, los hombres
contaron con 80 % menos de probabilidades de poder agarrar un objeto pequefio en
comparacién con las mujeres.

Con respecto a las habilidades comunicativas, aquellos con un truncamiento después del
aminodcido 781 presentaron seis veces mds probabilidades de utilizar una forma de
comunicacion mds avanzada, como el uso de palabras. Los hombres tuvieron un 80 %

menos de probabilidades que las mujeres de poder utilizar métodos de comunicacion
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avanzados, y este fuerte efecto persistié luego de tener en cuenta la edad y el grupo de
mutacion.

Como conclusién de este trabajo, los hombres tienen discapacidades mds graves que las
mujeres en cuanto a capacidades funcionales, y hay poca variacién en las habilidades en
relacion con la edad. También se resalta la variabilidad dentro de este trastorno vy,
particularmente, que los deterioros mas leves del desarrollo pueden estar asociados con
truncamientos posteriores en el gen CDKLS.

2- Amanda Kirby, Natalie Williams, Loes Koelewijn, Lisa M. Brindley, Suresh D.
Muthukumaraswamy, Johann te Water Naudé, Maria Tomas, Frances Gibbon,

Krish D. Singh y Khalid Hamandi. “Benign childhood epilepsy with centrotemporal

spikes (BECTS) and developmental co-ordination disorder” (Epilepsia infantil

benigna con picos centrotemporales (BECTS) y trastorno de la coordinacién del
desarrollo). 2017.G9

Este estudio tuvo como objetivo investigar la asociacion entre BECTS y el patrén y grado
de deterioro motor, asi como también se midieron el lenguaje y la cognicion presente en
una cohorte clinica de nifios, mediante una bateria de medidas estandarizadas.

Para ello, se reclutaron nifios entre 8 y 16 afios a través de clinicas pedidtricas generales
y especializadas del sur de Gales, Reino Unido. Se invit6 a participar en el estudio a las
familias de nifios que cumplian con los criterios para un diagnostico de BECTS. Los
criterios de inclusion fueron un diagndstico clinico de BECTS respaldado por EEG que
mostrara picos centrotemporales. Se convoco a 24 nifios, pero se excluyeron 3 casos. En
total, 21 nifios (entre 8 afios y 1 mes-15 afios) participaron en el estudio. La edad media
del grupo fue de 10 afios y 8 meses. 9 de los nifios (42,9 %) eran mujeres y 12 (57,1 %)
eran varones (relacion 1:1,3). No se considerd necesario tener un grupo de control para
este estudio, debido a que todas las evaluaciones estaban estandarizadas en grupos
normalizados.

Las evaluaciones estandarizadas utilizadas fueron: la prueba breve de inteligencia de
Kaufman 2 (KBIT-2), la prueba de recepcion de gramatica 2 (TROG-2), la bateria de
evaluacion del movimiento para nifios 2 (MABC-2), el cuestionario sobre trastornos del
desarrollo de la coordinaciéon (DCDQ-'07) y la evaluacién detallada de la velocidad de
escritura a mano (DASH).

La prueba KBIT-2 fue completada por 21 nifios. En el apartado verbal, 9,52 % obtuvo
puntajes en el percentil 5 0 menos; el 19,05 % se posiciono entre el percentil 6 'y 15; y el

71,43 % restante registré puntajes por encima del percentil 15. En la seccién no verbal,
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solo 4,76 % se situd en el percentil 5 o menor; el 23,81 % obtuvo una puntuacién entre el
percentil 6 y 15; y el 71,43 % que queda alcanz6 puntuaciones por encima del percentil
15. Por ultimo, en el coeficiente intelectual compuesto del KBIT-2, solo 4,76 % registré
una puntuacion en el percentil 5 o menos; el 19,05 % se situd entre el percentil 6 y 15; y
el 76,19 % remanente alcanzé una puntuacion por encima del percentil 15.

Para la prueba TROG-2, faltaban datos en 2 casos, por lo que 19 nifios la completaron.
Solo 5,26 % obtuvo una puntuacion en el percentil 5 o0 menos; el 15,79 % se situd entre
el percentil 6 y 15; el 71,43 % restante alcanz6 una puntuacién por encima del percentil
15.

Respecto a la evaluacion MABC-2 fue completada por la totalidad de los participantes.
El 23,8 % del ellos obtuvo puntuaciones en el percentil 5 o0 menos; el 9,5 % se situd el
percentil 6 y 15; el 66,7 % que queda logré puntuaciones por encima del percentil 15. En
las subpruebas, un 28,6 % present6 dificultades de destreza manual, otro 28,6 % mostrd
dificultades para apuntar y atrapar y, por dltimo, un 28,6 % expuso dificultades de
equilibrio (percentil 5 o inferior). Se evidencié que 11 de 21 nifios tenian dificultades en
una o mds subpruebas.

Se obtuvo respuesta en 20 cuestionarios DCDQ-07, y el 40 % resulté tener “sospechas”
de un trastorno del desarrollo de la coordinacién. Curiosamente, tres de ellos no habian
obtenido una puntuacion inferior al percentil 15 en MABC-2.

La evaluacion DASH fue empleada en 16 nifios, de los cuales el 18,75 % obtuvo
puntuaciones por debajo del percentil 5; el 37,5 % registré puntuaciones entre el percentil
6 y 15; y el 43,75 % restante logr6 puntuaciones en el percentil 16 y superior. Un
cuestionario fue enviado incompleto y 5 participantes no realizaron el DASH debido a
restricciones de edad (la evaluacion es para 9 afios 0 més).

En resumen, de los 21 nifios que completaron el estudio, sélo 2 (9,52 %) no tuvieron
dificultades significativas en ninguna de las medidas obtenidas. Por lo tanto, 19 de los 21
participantes (90,48 %) mostraron algunas dificultades en al menos una o mds dreas de

funcionamiento.
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DIFICULTADES SIGNIFICATIVAS EN AREAS DEL
LENGUAIJE, COGNITIVAS Y MOTORAS

9,52 % no tuvieron

— dificultades
.jé,::-'g.-_ B !E‘—h (n=2)

i
.

90,48 % mostraron dificultad
en una o mas areas de
funcionamiento
(n=19)

—_—

Imagen 14. Elaboracién propia.

Para concluir, no es posible decir si el deterioro motor se trata de una consecuencia
secundaria de la epilepsia o si surge como un trastorno del desarrollo de la coordinacion.
Sin embargo, estuvo presente en gran parte de los nifios, como evidenciaron la prueba
MABC-2 y el cuestionario DCDQ, por lo que pareceria sensato tenerlo en cuenta al
realizar una historia clinica.

3- Karen Verheyen, Evi Verbecque, Berten Ceulemans, An-Sofie Schoonjans,

Patricia Van De Walle y Ann Hallemanes. “Motor development in children with

Dravet syndrome” (Desarrollo motor en nifios con sindrome de Dravet). 2019.¢7

El objetivo del siguiente estudio fue describir el curso del desarrollo motor en nifios con
SD.
Para ello se reclutaron 75 participantes, aunque luego de exclusiones por diversos
motivos, quedaron 43 (21 nifios y 22 nifias; con edad promedio de 4 aifos y 6 meses + 3
afios y 6 meses). Los criterios de inclusion fueron: tener un diagndstico confirmado de
SD y presentar datos de desarrollo motor. Se obtuvo la informacion de forma
retrospectiva mediante los registros médicos de pacientes que fueron tratados en dos
instituciones en Bélgica entre febrero de 1985 y marzo de 2018.
Las variables analizadas fueron: la edad cronoldgica en la que se alcanzaron dos hitos del
desarrollo motor (sedestacién y marcha independiente) y los equivalentes de edad motora
basados en una evaluacion estandarizada del desarrollo neuroldgico o los derivados de
escalas de desarrollo motor estandarizadas con referencia normalizada. Las edades de
adquisicion de la sedestacién y la marcha independiente se obtuvieron mediante la
entrevista a los padres. Por otra parte, se emplearon siguientes evaluaciones
estandarizadas:

- la subescala motora de BSID-II (la cual proporcioné un equivalente de edad

motora global);
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- la PMDS, la prueba de competencias motoras de Bruininks-Oseretsky (en
adelante, BOT por sus siglas en inglés), la prueba Beery-Buktenica del desarrollo
de la integracién visomotriz (en adelante, VMI por sus siglas en inglés) y la
subescala de Bayley-III (con ellas se defini6 un equivalente de edad motora fina
y gruesa);

- la PMDS-2, Ia BOT y la VMI (con las que se aport6 un equivalente de edad en
ambitos motores especificos como el equilibrio, la integracién visomotora, la
fuerza, la coordinacién y la locomocidn).

Para el desarrollo motor general se considerd tipica una puntuacién en la escala entre 85
y 114 en el BSID-II. Los resultados se describieron como retrasados cuando estaban por
debajo del equivalente de edad para la puntuacién de escala 85 (BSID-II y Bayley-III),
cuando el percentil era inferior a 15 (PMDS, PMDS-2, VMI) o cuando la puntuacion
estdndar estuvo por debajo de 10 (BOT).

Los resultados obtenidos mostraron que los nifilos con SD mostraron un retraso tanto en
sentarse (7 de 14 individuos) como en caminar de manera independiente (11 de 25
participantes). En conjunto, las edades motoras equivalentes revelaron un retraso en 29
de las 38 evaluaciones (edad de 9—-115 meses). Todas las evaluaciones de nifilos mayores
de 2 afios (16 de 16) mostraron un retraso. El retraso de la motricidad gruesa estuvo
presente en 7 de 7 evaluaciones y el retraso de la motricidad fina en 10 de 13 evaluaciones

(edad 19-167 meses).
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Bayley Scales of Infant Developrent, Second Edition; BOT, Bruiminks-Dseretsky Test of Motor Praficizncy; POMS, Pezbady Developmental Mator
Scales; Bayley- lll, Bayley Sczles of Infant and Toddler Development, Third Edition; VM, Beery-Buktenica Developmental Test of Visual-Mator

Integration.

Imagen 15. Desarrollo motor. Desarrollo motor en nifios con sindrome de Dravet (“Motor

development in children with Dravet sindrome”). 2019.67
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Como conclusién, los resultados arrojaron que el desarrollo motor esta retrasado en la
mayoria de los nifios con SD mayores de 2 afios y que esto, aumenta con la edad.
4- Karen Verheyen, Lore Wyers, Alessandra Del Felice, An-Sofie Schoonjans,

Berten Ceuleman, Patricia Van De Walle y Ann Hallemanes. “Independent walking

and cognitive development in preschool children with Dravet syndrome” (Caminata

independiente y desarrollo cognitivo en nifios preescolares con sindrome de Dravet).
2020. ©¥

Esta investigacion fij6 su objetivo en la relacidn entre el desarrollo cognitivo y motor en
nifios en edad preescolar con SD, en particular entre la edad de caminar de forma
independiente y el desarrollo cognitivo.

Para concretar su propdsito, se recogieron datos de las historias clinicas de los pacientes
remitidos al Hospital Universitario de Amberes (Bélgica) entre febrero de 1985 y
septiembre de 2019. Se obtuvieron tanto retrospectivamente de un estudio longitudinal
(The Path of Dravet), asi como prospectivamente de pacientes que participan en el
proyecto T-GaiD (Treatment of Gait disorders in children with Dravet syndrome) entre
enero de 2017 y septiembre de 2019.

Participaron 64 pacientes diagnosticados con SD. Luego de exclusiones por diversos
motivos, quedaron 33 nifios (16 mujeres y 17 varones, con un rango etario de 9 a 48 meses
y una edad media de 33,2 meses * 8,2 meses). Los criterios de inclusion fueron: tener el
diagnostico de SD segun la clasificacion de la ILAE, confirmado mediante pruebas
genéticas y, en segundo lugar, contar con datos sobre el desarrollo tanto motor como
cognitivo en las historias clinicas hasta la edad de 48 meses.

Las caracteristicas de los pacientes se obtuvieron de las historias clinicas, y estas fueron
aflo de nacimiento, sexo, tipo de mutacion SCN1A vy, si estaba disponible, edad de inicio
de las crisis y duracion del uso de medicacion contraindicada (definida como bloqueantes
de los canales de sodio).

Las variables de resultado primarias fueron la edad de desarrollo cognitivo y motor,
convertidas en cocientes de desarrollo y edad de adquisicion de la marcha independiente,
expresada en meses. Las edades de desarrollo cognitivo se derivaron de la BSID-2 o la
Bayley-III. Las edades de desarrollo motor se derivaron de la BSID-2 o mediante una
evaluacion estandarizada del desarrollo neurolégico. La edad para caminar de forma
independiente se obtuvo de los registros médicos o mediante una entrevista con los
padres. Para investigar la relacion entre el desarrollo cognitivo y motor, las evaluaciones

cognitivas y motoras debian realizarse en un rango de tiempo de 3 meses. Para la
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asociacion entre la edad de la marcha independiente y el desarrollo cognitivo, los
resultados cognitivos se dividieron en tres categorias segtn la edad cronoldgica en el
momento de la prueba cognitiva (CAT I menor a 24 meses; CAT II de 24-35 meses; y
CAT III mayores a 35 meses).

Como resultado se encontré una fuerte relacion positiva entre el cociente de desarrollo
cognitivo y motor (r=0,854; p<0,001) en 20 nifios con SD.

Una edad mas tardia de marcha independiente se asocié con un cociente de desarrollo
cognitivo inferior. Se observé un mayor cociente de desarrollo cognitivo en los nifios con
una edad inferior a 24 meses en el momento de la prueba. El cociente de desarrollo
cognitivo de los nifios con retraso en la marcha independiente fue significativamente
inferior al de los nifios sin retraso.

Adicionalmente, se obtuvo la edad de inicio de las crisis (media = 5,7 meses; intervalo =
3-11 meses) de 26 nifios. Se hallé una correlacidn negativa significativa entre la edad de
inicio de las crisis y la edad de marcha independiente (q=-0,575; p=0,004). No se encontrd
una correlacion significativa entre la edad de inicio de las crisis y el cociente de desarrollo
cognitivo (q=0,220; p=0,280).

La conclusion reside en que existe una fuerte relacion entre el desarrollo cognitivo y
motor en nifios preescolares con SD. El hito motor de la marcha independiente podria ser
un indicador importante del desarrollo de los nifios con SD, ya que la adquisicion de ella
en una edad tardia se asocia con un desarrollo cognitivo inferior. Son necesarias mas
investigaciones prospectivas a largo plazo para confirmar que este hito motor puede
considerarse un marcador prondstico del desarrollo del nifio.

5- Lore Wyers, Karen Verheyen, Berten Ceulemans, An-Sofie Schoonjans, Kaat

Desloovere, Patricia Van de Walle y Ann Hallemans. “The mechanics behind gait

problems in patients with Dravet Syndrome” (La mecéanica detras de los problemas

de la marcha en pacientes con sindrome de Dravet). 2020.°%

Este estudio tuvo como objetivo caracterizar las estrategias cinéticas empleadas por
pacientes con SD para sostener el miembro inferior durante la fase de apoyo de la marcha.
Cont6 con 50 candidatos, aunque finalmente se incluyeron 41 pacientes (19 mujeres y 22
hombres, entre los 5 y los 26 afios). El grupo control estuvo integrado por la misma
cantidad de participantes con un desarrollo tipico (en adelante, DT), y fue emparejado en
relacion a la edad con respecto al primer grupo.

Los voluntarios con SD fueron reclutados a través del departamento de neurologia infantil

del Hospital Universitario de Amberes (Bélgica) y de la Fundacién para el Sindrome de
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Dravet con sede en los Paises Bajos y en Bélgica. Los criterios de inclusién permitieron
que se incorporen todos los candidatos con diagndstico clinico de SD (con mutacién del
gen SCNI1A confirmada) y una edad minima de 5 afios y maxima de 25 afos en el
momento de la inscripcién. Los criterios de exclusion fueron la aparicién de una crisis
epiléptica grave dentro de las 24 h anteriores a la evaluacién y las comorbilidades de
trastornos neuroldgicos y/u ortopédicos no relacionados con el SD. El grupo control, por
su parte, se selecciond por edad, de las bases de datos disponibles de nifios con DT y
adultos sanos sin condiciones neuroldgicas u ortopédicas, recopiladas en el Centro Motor
Multidisciplinar de Amberes (también conocido como M?> OCEAN) y en el Laboratorio
Clinico de Anadlisis de Movimiento del Hospital Universitario Pellenberg, Lovaina,
Bélgica.

La recopilacion de datos de los pacientes se realiz entre mayo de 2016 y febrero de 2020,
en el M2 OCEAN. Los relacionados con la marcha capturaron y procesaron el movimiento
del segmento corporal y las fuerzas de reaccion del suelo mediante el uso de un sistema
que conté con multiples cdmaras y placas de fuerza. Todos los participantes realizaron
pruebas de caminata a una velocidad de marcha autoseleccionada.

Para obtener un indicador del control de las extremidades inferiores durante la marcha,
David Winter en 1980 propuso combinar los tres principales momentos de las
extremidades inferiores en una sola medida: el “momento de apoyo” (en adelante, MA),
definido como la suma algebraica de los momentos internos netos de extension en cadera,
rodilla y tobillo. Su magnitud depende de la fuerza de reaccion del suelo (en adelante,
FRS) y del dngulo de flexién de la rodilla. El mismo puede interpretarse como el momento
interno de extension total que se genera para evitar el colapso de la extremidad en apoyo.
Un investigador evalu6 la inclinacion del tronco basdndose en imagenes de video en el
plano sagital. El dngulo entre la vertical y el eje del tronco (estimacion del trocanter mayor
al acromion) se midié en una imagen fija mediante el uso del software Kinovea. La
inclinacion del tronco se clasifico luego como "neutral" (entre vertical y 5¢ de inclinacién
anteroposterior), "hacia adelante" o "hacia atrds. A su vez, se dividi6 a los participantes
en tres subgrupos en funcién del momento sagital minimo de la rodilla en la fase de apoyo

junto con el despegue del pie, y la inclinacién del tronco.
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Imagen 18. Caracterizacion de los subgrupos. Los pacientes que no logran alinear el FRS (flecha gris)

delante de la rodilla, muestran un momento interno de extension (flecha verde). La inclinacion del

tronco hacia anterior (>5¢; angulo naranja) influye en la direccion del FRS.G?

Los resultados arrojaron que el subgrupo KMext se definié por un momento interno
persistente de extension de la rodilla durante el apoyo medio y final, e incluyd 11
pacientes (27 %) de los cuales 5 caminaron con el tronco neutro y 6 lo hicieron con
inclinacién anterior. Al subgrupo KMflex-Tf lo integraron 14 individuos (34 %), que
alcanzaron un momento interno de flexién de la rodilla en combinacién con una
inclinacién anterior del tronco. Los 17 restantes (39 %) formaron el subgrupo KMflex-
Tn/b, caracterizado por un momento interno de flexion de la rodilla en combinacion con
un tronco neutral (7 sujetos) o inclinado hacia posterior (9 participantes). Cabe mencionar
que los subgrupos diferian significativamente en edad y movilidad funcional. Los MA en
la marcha aumentaron significativamente en el grupo SD en comparacién con el TD y
estuvieron fuertemente relacionados con la flexién minima de la rodilla en la fase media
de apoyo.

Como conclusién se hizo evidente un patrén general de marcha ineficaz en los pacientes
con SD. El aumento del MA sugirié que se requeria un mayor esfuerzo de los musculos
extensores para mantener la estabilidad de las extremidades en fase de apoyo. La
inclinacién del tronco hacia adelante fue empleada principalmente por pacientes mds
jovenes con diversos grados de éxito para lograr la alineacion de la fuerza de reaccion del

suelo que facilita la extension de la rodilla. También se observaron estrategias cinéticas
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mads cercanas a lo normal, con ligeras desviaciones de la marcha y un resultado funcional
favorable.

6- Lore Wyers, Roberto Di Marco, Stefano Zambelli, Stefano Masiero, Ann
Hallemans, Patricia Van de Walle, Kaat Desloovere y Alessandra Del Felice. “Foot-

floor contact pattern in children and adults with Dravet Syndrome” (Patron de

contacto pie-suelo en nifios y adultos con sindrome de Dravet). 2021.4?

El objetivo de este trabajo fue investigar la funcién del pie mediante la caracterizacién
biomecdanica de patrones de contacto pie-suelo a través del uso de un sistema de
baropodometria o alfombra de presién.

Para su realizacién participaron 31 individuos con SD (17 mujeres y 14 hombres; el rango
etario fue entre los 5 y los 32,9 afios). El grupo control conté con 30 participantes (16
mujeres y 14 hombres; el rango etario se dio entre los 6 y los 32,9 afios). Fueron elegibles
todos los participantes con una edad minima de 5 afios y con un diagndstico de SD
confirmado genéticamente. Los criterios de exclusion fueron la incapacidad de caminar
sin ayuda o la aparicion de una CE dentro de las 24 horas previas al examen. Se
inscribieron voluntarios sanos de la misma edad para integrar el grupo control con un DT.
Las mediciones se realizaron entre mayo de 2015 y octubre de 2019, en distintas partes
de Italia.

Para la recoleccion de datos, se midi6 la altura, peso y la longitud del pie (desde el
calcaneo hasta el punto mas distal en los dedos). Se analiz6 la postura del pie en posicion
de apoyo. Se utiliz6 la variable del centro de presiones (en adelante, CP) como una medida
indirecta del control neuromuscular, y esta se define como el centro de todas las fuerzas
externas que actdan sobre la superficie plantar del pie para mantener el centro de gravedad
dentro la base de sustentacion. Los participantes caminaron descalzos a una velocidad
que ellos mismos seleccionaron y se les indicd que no miraran al piso ni a la alfombra de
presion. Las pruebas se repitieron hasta lograr entre 3 y 6 pasos exitosos por lado.

Se evidenci6 que, de los 31 participantes con SD, 17 tenian pies planovalgos (pronacién),
4 en varo (supinacion) y 10 posicion neutral. Por otra parte, 12 usaban plantillas o zapatos
ortopédicos.

De un total de 174 pasos en el grupo de SD, 139 (80 %) fueron con contacto de talén y
los 35 restantes (20 %) fueron sin talén (8 con CP en la regiéon del mediopié y 27 en la
region del antepié). Los contactos sin talon se observaron en 16 participantes con SD, de
los cuales 1 siempre realizaba apoyos con el antepié y los otros variaban con contactos de

talon. Se agruparon a los 16 participantes con SD y formaron el subgrupo
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SD_inconsistente. Los 15 pacientes con SD que siempre realizaban contacto con el talén
formaron el subgrupo SD_consistente.

Aproximadamente la mitad de los participantes con SD no iniciaron el paso con apoyo de
talén. La duracién relativa de la progresion del CP en las pisadas sin talén fue mayor en
el antepié y menor en el retropié. La trayectoria de la CP fue en forma de V para los
apoyos sin talén, lo que se reflejé en longitudes de trayectorias mds largas y con menor
suavidad anteroposterior. El subgrupo SD_inconsistente también mostré trayectorias del
CP desviadas cuando solo se compararon golpes de talén con SD_consistente y el grupo
control. Los SD_inconsistentes revelaron una rdpida transiciéon del CP de la regiéon
posterior a la region media del pie. Contrariamente a la hipétesis de este trabajo, los
participantes con SD no realizaron contactos con el talon con diferentes longitudes o

suavidad en comparacién con el grupo control.

(a)

Imagen 16. Ejemplo de trayectorias del centro de presién en imdgenes de presion maxima de a) golpe sin
talén de un participante con SD, b) golpe de talén de un participante con SD y ¢) golpe de talén de un
voluntario con DT. Las lineas puirpuras indican el enmascaramiento aplicado para identificar las regiones
posterior, media y anterior del pie, separadas por dos lineas perpendiculares al eje longitudinal de la huella
(linea discontinua purpura en (c): una al 27 % de la distancia talén-punta (1) para separar el retropié y el
mediopié; y otra al 55 % para separar el mediopié y el antepié).(40)

En resumen, la mitad de los participantes con SD mostraron inconsistencia en el tipo de
contacto pie-suelo (golpes con el talén y sin talén). Incluso cuando los participantes de
este subgrupo realizaron golpes con el talén, su patrén de progresion del CP difirié del de
los controles de DT, mas especificamente por una duracion reducida del CP debajo del
talén y una duracion prolongada debajo del mediopié.

Estos resultados también implican que los individuos con SD pueden beneficiarse de
intervenciones que mejoren los patrones de marcha y que proporcionen estabilidad para
caminar con un patréon maés eficiente. Podria estar indicada la kinesiologia con énfasis en

la prictica de patrones correctos y en la mejora de la funcidn del pie y sus musculos.
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7- Maria Cristina Bisi, Roberto Di Marco, Francesca Ragona, Francesca Darra,
Marilena Vecchi, Stefano Masiero, Alessandra Del Felice y Rita Stagni.

“Quantitative Characterization of Motor Control during Gait in Dravet Syndrome

Using Wearable Sensors: A Preliminary Study” (Caracterizacion cuantitativa del

control motor durante la marcha en Sindrome de Dravet mediante sensores
portatiles: un estudio preliminar). 2022, 4V

El objetivo del presente estudio fue aplicar indices no lineales calculados a partir de
mediciones inerciales para describir la dindmica de la marcha en SD.

Para ello, se reclutaron sujetos en 3 instituciones de Italia. La recopilacion de datos se
realiz6 de marzo de 2018 a julio de 2020 en el Laboratorio de Anélisis Clinicos y
Biomecénica del Movimiento y la Postura del Hospital Escuela de Padua (Italia). El
criterio de inclusion fue contar con un diagndstico genético de SD y tener 5 afios 0 mas.
Los de exclusion, por su parte, fueron la incapacidad para caminar de forma independiente
o la presencia de convulsiones en las 24 horas previas a la sesién de recogida de datos.
Los sujetos de control con DT fueron reclutados de escuelas primarias, secundarias
italianas, y también entre los estudiantes de la Universidad de Bolonia.

De esta forma, se incluy6 a un grupo de 20 individuos con SD (13 mujeres y 7 varones,
con edades entre 9 y 33 aifios). El grupo DT conté con un total de 112 sujetos que se
dividieron en 7 grupos de 16 individuos cada uno (8 mujeres y 8 hombres), en funcién de
su edad (con un rango de 6 a 25 afios).

En cuanto a los materiales, se colocaron tres sensores inerciales inalambricos triaxiales
en la parte inferior de la espalda (nivel LS) y en los muslos (por encima del maléolo
lateral) de los sujetos con SD y DT. Se muestrearon mientras los sujetos caminaban a una
velocidad seleccionada por ellos mismos hacia delante y hacia atrds por un camino recto.

Los datos de funcionamiento comunitario se recogieron mediante el uso de la escala FIM.

.,r“ - . v’
2 o K
Imagen 17. Colocacién de los sensores en distintas ubicaciones del cuerpo y con orientaciones

relativas a los ejes. @D
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Los siguientes indices se calcularon a partir de los datos de aceleracion del tronco:
- Frecuencia fundamental (en adelante, FF): relacionada con la cadencia.
- Relacién arménica (en adelante, HR por sus siglas en inglés): ligada con el ritmo.
- Anilisis de cuantificacién de recurrencia (en adelante, RQA por sus siglas en
inglés): vinculado con el automatismo y la regularidad de patrén de marcha.
- Entropia multiescala (en adelante, MSE por sus siglas en inglés): relativa a la
complejidad y el automatismo se calculé como la entropia muestral (en adelante,
SEN por sus siglas en inglés) de los componentes de aceleracién del tronco (en
los ejes vertical (V), anteroposterior (AP) y mediolateral (ML)) a escalas
temporales (T) de 1 a 6.
Para comprobar la relacion de los indices estimados con la puntuacién de la funcién
motora especifica del sujeto, se calcularon los coeficientes de correlacion entre los indices
y (1) la puntuacién total de la FIM, (2) la subpuntuacion de la funcién motora de la FIM,
(3) la velocidad de la marcha, y (4) velocidad de marcha normalizada.
Los resultados mostraron que los valores de FF fueron significativamente inferiores en
los sujetos con SD en comparacion con todo el grupo con DT (el correlato clinico de este
hallazgo es probablemente la marcha inestable y atdxica de los sujetos con SD, que difiere
sustancialmente de la de los sujetos con DT).
La HR también mostré resultados significativamente reducidos en el SD, pero sélo en las
direcciones AP y V, es decir, en el plano sagital. Esto refleja nuevamente la caracteristica
inestable y atdxica de la marcha en la SD, y permite asi una caracterizacion del control
motor en estas direcciones especificas. La inestabilidad clinica de la marcha SD en el
plano sagital se confirma ademads por la reduccidn significativa de RQA_V y RQA_AP,
es decir, la regularidad de la aceleracién del centro de masa.
Entre los indices en la direccion ML, sbélo los valores SEN ML resultaron
significativamente reducidos en el SD, lo que demuestra una reduccion en la complejidad
del control motor en la direccién ML. Este hallazgo sugiere que el patrén de marcha en
el SD parece altamente alterado e inestable en el plano sagital, pero groseramente
repetitivo y menos alterado a lo largo de la direccion ML. Los nifios con SD incorporan
una estrategia comun que es ampliar la base de apoyo, es decir, ensanchar la distancia de
los pies para reducir las oscilaciones pluridireccionales. Este ajuste postural
compensatorio se ve reforzado por dos caracteristicas biomecdnicas tipicas de la SD - pie
plano y rodilla en valgo. Las anomalias observadas en la HR son altamente sugestivas de

ataxia y brindan marcadores derivados de la aceleracion mas representativos de la pérdida
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de capacidad para organizar una marcha suave y ritmicamente eficaz en personas con
ataxia cerebelosa.

Los sujetos con SD con una HR més alta en las direcciones AP y V y con una SEN_ML
mds alta (es decir, mds cercana a la de los sujetos con TD) tenfan una mejor puntuacién
FIM global, una medida alta de independencia, asi como subpuntuaciones motoras FIM,
y caminaban a mayor velocidad. La capacidad del sujeto para realizar una marcha més
estable es detectada por FIM como un mayor nivel de independencia.

Como conclusién se puede inferir que los indices no lineales propuestos de este estudio
mostraron una caracterizacion especifica de la marcha del SD en el grupo analizado,
descrita clinicamente como marcha atdxica. La ataxia implica una coordinacién y control
motores deficientes, una marcha inestable y una tendencia a tropezar, entre otros signos.
Los resultados respaldan la eficacia de los sensores para detectar las caracteristicas
clinicas de la marcha en el SD. Los datos que capturaron los dispositivos junto con su
posterior andlisis, constituyeron un hallazgo prometedor, que proporciona biomarcadores
mediante una evaluacion y un seguimiento no invasivos y ecoldgicos de las anomalias de

la marcha en el SD.

VIII. Resultados

Luego de realizar una minuciosa y exhaustiva busqueda bibliografica, se realiz6 el
andlisis sobre 7 articulos que abordaron a distintos entes de epilepsia farmacorresistente
o refractaria y su relacién con el desarrollo motor, el cognitivo, la adquisicién de la
marcha independiente, su patrén de ejecucion y las estrategias subyacentes de la misma.
La distribucién por sexo fue equilibrada, salvo por dos estudios que presentaron
porcentajes mds dispares.®>*! En cuanto a la edad de las poblaciones estudiadas result6
muy heterogénea ya que, si se tiene en cuenta la totalidad de los articulos, se abarcé desde
los 9 meses hasta los 33 afios.

El origen geografico de los estudios se distribuye de manera tal que 3 fueron realizados
en Bélgica® ), 2 en Italia®**", y de los 2 restantes, 1 en Australia® y otro en Reino
Unido®®. Las pruebas estandarizadas més utilizadas fueron la BSID-2 y la Bayley-III
(empleadas en 2 articulos)©”3¥,

Respecto a las dreas de exploracion, se investigé la funcién de la mano en 1 escrito®”; el
lenguaje y el desarrollo cognitivo fueron abordados por 2 trabajos©®>3®); el desarrollo
motor se caracterizé en 4 documentos®3¥; y 6 articulos realizaron un andlisis de la

marcha.(35’374” )
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En cuanto a los resultados, 3 trabajos destacaron la relacién que existe entre el desarrollo
motor, el desarrollo cognitivo y la adquisicién de la marcha independiente®>-¢3% Una
alteracion en cualquiera de estos tres parametros, influye en los otros dos. Por otra parte,
otros 3 articulos analizaron la marcha y su patrén de ejecucion, y hallaron alteraciones en
ese campo.94D

El sindrome epiléptico mds estudiado resulté ser el Sindrome de Dravet, lo cual se
evidencia debido a que 5 de los trabajos se confeccionaron sobre é1.°7*! Tanto los
resultados como la bibliografia a fin, coinciden en que el desarrollo motor, el desarrollo
cognitivo y la marcha se encuentran altamente afectadas en esta poblacion.

Resulta llamativo el hecho de que solo un trabajo“” dedicé un comentario a la
importancia de las intervenciones relacionadas a la fisioterapia o la kinesiologia puesto
que gran parte de los articulos han analizado la marcha y el desarrollo motor, que

constituyen un gran porcentaje dentro del campo de aplicacion del quehacer kinésico.

IX. Conclusion

El desarrollo de esta Tesina ha tenido como objetivo denotar las intervenciones kinésicas
adecuadas para los pacientes con epilepsia refractaria o farmacorresistente.

La epilepsia en su conjunto representa una gran proporcion de la carga mundial de
morbilidad ya que afecta a mas de 50 millones de personas de todas las edades. Como se
ha descripto, los pacientes farmacorresistentes pueden presentan sus primeros sintomas
de manera temprana. Esto interfiere con el desarrollo tipico del nifio y afecta la
adquisiciéon de hitos motores. Son comunes las comorbilidades, las discapacidades
asociadas que obstaculizan y dificultan la autonomia y la realizacion de las AVD, ademds
una calidad de vida reducida.

Si se tiene en cuenta que el DW refleja la gravedad de la enfermedad en una escala de 0
(salud perfecta) a 1 (muerto), los valores del GBD y del GHE muestran que la epilepsia
grave tiene un puntaje de 0,552, mientras que un deterioro motor y cognitivo grave
alcanza un puntaje de 0,542.

Es importante destacar que la epilepsia, en todas sus formas, tiene multiples etiologias
como la estructural, genética, metabdlica, inmune, infecciosa y desconocida.

Los tratamientos indicados para enfermedad pueden ser farmacolégicos, no
farmacoldgicos, quirdrgicos, no quirtrgicos. En todos los casos, el abordaje de los
pacientes con epilepsia refractaria o farmacorresistente debe ser global, integral y

multidisciplinario. Por esta razén y en relacién a lo comentado anteriormente, es que se

pag. 82



vuelve fundamental profundizar en el estudio de estrategias terapéuticas que atiendan a
las comorbilidades y severas discapacidades que padecen estos pacientes.

De acuerdo con la hipdtesis planteada en este trabajo, la kinesiologia brinda tratamiento
o aporta intervenciones beneficiosas para los pacientes con diagndstico de epilepsia
refractaria o farmacorresistente. La misma fue corroborada parcialmente, ya que se
desarrollaron métodos, técnicas y conceptos para el abordaje de pacientes neurolégicos
pero que no resultaron especificos para esta poblacion de estudio.

Se propone a la presente tesina como un punto de partida para futuras lineas de
investigacion, que puedan arribar a resultados méas concretos y concluyentes, a partir de

analizar poblaciones de pacientes mds representativas.
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