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PALABRAS CLAVE Resumen
Mioclonia palpebral Introduccion: La epilepsia con mioclonias palpebrales es una epilepsia generalizada idiopatica
con y sin ausencias; infantil que esta infradiagnosticada, ya que se confunde con tics o una accion conductual.
Sindrome de Jeavons; Pacientes y métodos: Estudio cuantitativo, observacional, descriptivo de 16 pacientes con
Epilepsia epilepsia y miocldnicas palpebrales atendidos en una institucion especializada en neurologia,
generalizada entre los afos 2017 y 2022. Se evaluaron las historias clinicas y los videoelectroencefalogramas.
idiopatica; Resultados: De 16 pacientes, 11 eran mujeres (68,8%), la mediana de edad fue de 17,5 anos
Fotosensibilidad; (RIC 12,5). El primer diagnostico que los pacientes recibieron con mayor frecuencia fue epilepsia
Factores idiopatica generalizada. Las situaciones estresantes fueron el precipitante mas reportado. El
sociodemograficos; 93,75% de los pacientes presentaron inicialmente mioclonias palpebrales y al cabo de varios anos
Farmacorresistencia presentaron convulsiones tonico-clonicas generalizadas. El tiempo transcurrido entre la primera

convulsion y el diagndstico varid entre 1 y mas de 40 anos, fue mayor entre los pacientes con
sistema de salud subsidiado. Los hombres tenian una alta frecuencia de antecedentes familiares
de epilepsia en primer y segundo grado de consanguinidad, presentaron mayor demora en el
diagnostico y reportaron mayor farmacorresistencia. Tanto en mujeres como en hombres las
regiones posteriores (occipital, temporoccipital y parietoccipital) presentaron mayor actividad
epileptiforme focal. La respuesta fotoparoxistica se presentdé con mayor predominio en las
mujeres; las respuesta del tipo m y v de Waltz fueron las mas frecuentes.

Conclusidn: Se debe resaltar la importancia de sospechar esta enfermedad ante mioclonias
palpebrales en poblacion infantil, garantizando calidad y manejo oportunos.
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Case series of epilepsy with palpebral myoclonus

Abstract

Introduction: Epilepsy with palpebral myoclonus is an idiopathic generalized childhood epi-
lepsy, which is underdiagnosed because it is confused with tics or behavioral actions.
Patients and methods: Quantitative, observational, descriptive of 16 patients with epilepsy
and myoclonic eyelids treated at an institution specialized in neurology, between the years
2017 and 2022. Clinical histories and videoelectroencephalograms were evaluated.

Results: Of 16 patients, 11 were women (68.8%), the median age was 17.5 years (IQR 12.5).
The first diagnosis most frequently received by patients was idiopathic generalized epilepsy.
Stressful situations were the most reported precipitant. 93.75% of the patients initially pre-
sented palpebral myoclonic seizures and after several years presented generalized tonic-clonic
seizures. The time elapsed between the first seizure and the diagnosis varied between 1 and
more than 40 years, being greater among patients with a subsidized health system. Men had a
high frequency of family history of epilepsy in the first and second degrees of consanguinity,
had a longer delay in diagnosis and reported greater drug resistance. In both women and men,
the posterior regions (occipital, temporoccipital and parietoccipital) presented a greater focal
epileptiform activity. The photoparoxysmal response occurred with greater predominance in
women, with the Waltz type i and v responses being the most frequent.

Conclusion: The importance of suspecting this pathology before palpebral myoclonus in chil-
dren should be highlighted, guaranteeing quality and timely management.

© 2024 Sociedad Espanola de Neurologia. Published by Elsevier Espana, S.L.U. This is an open
access article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/

4.0/).

Introduccion

La epilepsia con mioclonias palpebrales (EMP), nombrada
anteriormente como sindrome de Jeavons (SJ), es una
epilepsia generalizada idiopatica infantil que comparte ele-
mentos electroclinicos con otras epilepsias idiopaticas o
genéticas generalizadas. Este sindrome no cuenta con datos
epidemiologicos exactos, debido a las dificultades diagnos-
ticas que representa y a la falta de reconocimiento del
personal médico. Se calcula que la EMP representa del 2,7%
al 12,9% de las epilepsias generalizadas', con una preva-
lencia del 3% en adultos y del 13% en la poblacion infantil
con epilepsia generalizada idiopatica con ausencias’ y repre-
senta del 0,56% al 2,7% de todas las epilepsias®. La EMP se
presenta en la infancia entre los 2 y 14 anos (media 6,5+2,5
afos)* y predomina en el sexo femenino con una relacion
de mujer a hombre de 2:1">. Se presume que la EMP es
una enfermedad tan frecuente como la epilepsia mioclo-
nica juvenil, sin embargo, es infradiagnosticada porque se
confunde y diagnostica como tics o una accién conductual®#.

La EMP se caracteriza por la siguiente triada: mioclonias
palpebrales con o sin ausencia®, crisis con un patron EEG
con breve actividad bilateral de polipunta-onda generali-
zada de 3 a 6 Hz inducida por el cierre ocular en ambientes
luminosos® y fotosensibilidad o respuesta fotoparoxistica®,
que tiende a disminuir con el paso del tiempo.

La etiologia de este sindrome es aln motivo de estu-
dio. Se ha propuesto un caracter genético de acuerdo con
estudios de casos de gemelos monocigdticos concordantes®.
Las mutaciones que se han relacionado con esta enferme-
dad son la mutacion KCNB1, KIAA2022, NAA10 y variaciones
en la CHD2 (proteina de unién al ADN helicaso de domi-

nio cromo 2)°. En la EMP con ausencias se han descrito 4
genes con posible asociacion (SYNGAP1, KIA02022/NEXMIF,
RORBy CHD2) y se han reportado en algunos pacientes dife-
rentes alteraciones en 3 genes (SLC2A1, NAA10 y KCNB1),
aunque falta mayor evidencia para establecer una relacion
mas clara’. Alrededor del 20% de los pacientes con EMP pre-
sentan antecedentes familiares positivos®. Se cree que se
presenta un mal funcionamiento del generador de ritmo «
en la corteza occipital® y se ha propuesto la posibilidad de
que esta corteza inicie una red de epilepsia generalizada
que incluya el tronco encefalico, las vias talamocorticales y
transcorticales®°.

El tratamiento mas utilizado es el acido valproico; sin
embargo, por su efecto teratogénico se evita en mujeres en
edad reproductiva y con deseos de quedar embarazadas®*®:
en esta poblacion se prefiere el uso de levetiracetam. Otros
medicamentos (tiles son la lamotrigina, etosuximida, zoni-
samida, que pueden administrarse en monoterapia o en
combinacion con el acido valproico?'°.

Los pacientes con EMP tienden a ser farmacorresistentes,
por lo que requieren de la combinacion de multiples medi-
camentos asociado a otras alternativas terapéuticas®'%"".

Colombia no cuenta con datos epidemiologicos de la EMP,
tampoco existen registros estadisticos claros sobre datos
clinicos, caracteristicas sociodemograficas, electroencefa-
lograficas, respuesta terapéutica, comorbilidades ni formas
en las que se presenta el sindrome, al igual que el tiempo
en que tarda el diagnéstico o el inicio del tratamiento. Por
ende, el objetivo de este estudio fue realizar una descrip-
cion de las caracteristicas sociodemograficas y clinicas de
una serie de casos de pacientes colombianos con esta enfer-
medad.
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Material y métodos

Estudio cuantitativo, observacional, descriptivo de 16
pacientes con epilepsia y mioclénicas palpebrales atendidos
en el Fundacion Instituto Neuroldgico de Colombia (FIN-
DEC) entre los ainos 2017 y 2022. La fuente de informacioén
documental fueron la historia clinica y el videoelectroen-
cefalograma de cada paciente. Se incluyeron todos los
pacientes con diagnostico confirmado de EMP o SJ y se
descartaron a los que no contaran con registro de la videoe-
lectroencefalografia.

Se describen, segun el sexo, las variables cuantitativas
con medianas y rango intercuartilico y las variables cualita-
tivas por medio de frecuencias absolutas y relativas. Se uso
el programa de acceso libre Jamovi 2.2.5.

Este fue un estudio aprobado por Comité Deética de la
institucion hospitalaria en el acta de reunion numero 128.
Se conservd el anonimato y confidencialidad durante todas
las etapas de la investigacion.

Resultados

Entre los afos 2017 y 2022 se identificaron 16 pacientes
con diagndstico confirmado de EMP. El sexo femenino repre-
sento el 68,8% (11/16) y para el ano 2022 los pacientes se
encontraban entre los 9 y los 54 afos (mediana de 17,5; IQR
12,5).

La mayoria de los pacientes residian y procedian de los
municipios del Valle de Aburra (9), un paciente era originario
de Venezuela. La conformacion familiar mas frecuente fue
tipo nuclear y extensa.

Entre los antecedentes perinatales, 2 pacientes nacieron
en casa sin complicaciones. Un paciente naci6 pretérmino
con retraso del crecimiento intrauterino y dificultad respi-

Tabla 1

Caracterizacion sociodemografica y clinica seglin sexo

ratoria; otro paciente fue producto de un parto prolongado
y distocico; otro sujeto nacié con microcefalia y desarrolld
ictericia neonatal.

El régimen de seguridad social en salud de tipo contribu-
tivo y complementario fue el mas frecuente (63,6%) entre
las mujeres, mientras que el subsidiado lo fue entre los hom-
bres. Mas del 80% de los pacientes habian finalizado estudios
de primaria o secundaria (tabla 1).

De los 16 pacientes, 8tuvieron alteraciones en el cre-
cimiento y desarrollo, con el desarrollo cognitivo como el
mas frecuentemente alterado 75% (6/8) y el compromiso
del lenguaje como el mas reportado (62,5%). Antes del ini-
cio de los cuadros convulsivos no se reporté antecedente
de trauma craneoencefalico. Entre los antecedentes perso-
nales de importancia se destacan: acidosis tubular renal en
una mujer, un hombre monorrenal y 2 pacientes con paralisis
cerebral infantil. Dos pacientes tenian estudio de cariotipo
y solo uno tenia alteraciones; hubo una paciente con cromo-
somopatia por duplicacion del material genético de origen
desconocido 47XX+ mar de origen del gen 18p11.32p11.21.

Los hombres tenian una alta frecuencia de antecedentes
familiares de epilepsia en primer y segundo grado de consan-
guinidad. El primer diagnédstico que los pacientes recibieron
con mayor frecuencia fue epilepsia idiopatica generalizada
(2 hombres y 4 mujeres), entre los otros diagnosticos recibi-
dos estuvieron convulsiones febriles, episodios paroxisticos
y ceguera cortical (tabla 1).

La descripcion semiologica de las convulsiones corres-
ponde a las caracteristicas reportadas en la historia clinica
antes de recibir el diagnostico de EMP. El precipitante mas
identificado por los pacientes fueron las situaciones estre-
santes. Segln las frecuencias de las convulsiones lo mas
usual era la presentacion a diario en cualquier hora del
dia. Solo un paciente hombre reporto convulsiones diarias
en horas de la manana. En los registros médicos se reportd
el reconocimiento de convulsiones durante los periodos de

Mujeres (n=11) Hombres (n=5)

n (%) n (%)

Edad afo 2022 (anos)? 16 (10,5) 19 (29)
Seguridad social

Subsidiado 4 (36,4) 3 (60)

Contributivo 3(27,2) 1 (20)

Pdliza/medicina prepagada 4 (36,4) 1(20)
Escolaridad

Primaria 6 (54,6) 3 (60)

Secundaria completa 3 (27,3) 1 (20)

Técnico/Tecndlogo 109) -

Profesional 1(9) -

Educacion especial - 1 (20)
Antecedentes de alteraciones crecimiento y desarrollo 5 (45,5) 3 (60)
Antecedente familiar de epilepsia 3 (27,3) 3 (60)
Primer diagnéstico recibido

Epilepsia idiopatica generalizada 4 (36,4) 2 (40)

Otro tipo de epilepsia 4 (36,4) 1(20)

Tics motores 109) -

Otros diagndsticos 2 (18,2) 2 (40)

@ Mediana (RIC).
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Tabla 2 Caracteristicas semiologicas de los episodios convulsivos seglin sexo

Mujeres Hombres
(n=11) (n=5)
n (%) n (%)
Precipitacién inducida por
Eventos estresantes 7 (63,6) 2 (40)
Privacion del suefio 4 (36,4) 1 (20)
Fotosensibilidad 3 (27,3) -
Uso de alcohol 1(9) -
Frecuencia de las convulsiones
A diario 7 (63,6) 3 (60)
Semanalmente 3 (27,3) 1 (20)
Rara vez en el ano 1(9) 1 (20)
Ocurrencia durante
Suefo 6 (54,5) 3 (60)
Vigilia 11 (100) 5 (100)
Mediana (RIC) Min-Max Mediana (RIC) Min-Max
Edad de la primera crisis mioclonica palpebral (afios) @ 6 (3) 0,3-11 5(2) 2-9
Edad de la primera crisis TCG (afos) # 9 (2,5) 8-13 9 (14) 3-41
Edad en la que se establece el diagnostico 10 (7) 5-46 8 (24) 7-46
Tiempo al diagnéstico (afios)® 5(7) 1-40 6 (11) 2-42
Régimen Sistema de Salud N (%) Mediana (RIC) Min-Max N (%) Mediana (RIC) Min-Max
Subsidiado 4 (36,4) 7 (13) 3-40 3 (60) 6 (18) 5-42
Contributivo 3(27,2) 2 (2) 1-5 1 (20) 2 (0) -
Poliza/prepagada 4 (36,4) 9 (6) 5-14 1 (20) 32 (0) -
Brecha terapéutica (meses) © - 2 (2) 0-6 - 7 (2) 5-9

TCG: tonico-clonica generalizada.
@ Mediana (RIC).

b Tiempo al diagnéstico: afios transcurridos entre la primera crisis y el diagnostico de EMP.
¢ Brecha terapéutica: tiempo en meses entre el diagnostico por videoelectroencefalograma y el inicio de tratamiento farmacolégico

especifico.

vigilia en el 100% de los pacientes y en mas del 50% durante
el periodo de sueno (tabla 2).

En el 93,75% de los pacientes se reportaron inicialmente
convulsiones miocldnicas palpebrales y al cabo de varios
anos presentaron convulsiones tonico-clonicas generaliza-
das.

La presentacion de la primera convulsion mioclonica
palpebral se report6 principalmente en la infancia; solo
2 pacientes la presentaron antes del ano de vida. Los anos
transcurridos entre la primera convulsiéon y el diagnéstico
de EMP vari6 entre 1 y mas de 40 (mediana 5,5 afos; RIC
8), tanto en el grupo de hombres como en las mujeres. Al
analizar segin seguridad social, los pacientes del régimen
subsidiado fueron los que mas retraso en el diagndstico pre-
sentaron. El tiempo transcurrido entre el diagnostico por
videoelectroencefalograma y el inicio del tratamiento espe-
cifico fue variado, aunque en todos los casos menor a 10
meses (tabla 2).

Al videoelectroencefalograma se evidencié que mas del
50% de las mujeres presentaban aura, no asi en los hom-
bres. Ademas, en las mujeres las mioclonias de los parpados
fueron mas frecuentes al cierre de los ojos (72%) que a la
apertura (18%). Con la hiperventilacion se present6 incre-

mento de las crisis en mas de la mitad de los participantes.
Durante la vigilia y el suefo el patrén de descargas de epi-
lepsia generalizada en mujeres mas frecuente fue polipunta
y onda, mientras que en los hombres fue polipunta y punta-
onda durante la vigilia y polipunta durante el suefio. Tanto
en mujeres como en hombres las regiones posteriores (occi-
pital, temporoccipital y parietoccipital) presentaron con
mayor frecuencia actividad epileptiforme focal (tabla 3).

La respuesta fotoparoxistica durante el estimulo lumi-
noso intermitente se presentd con mayor predominio en las
mujeres: la respuesta de tipo i (puntas y ondas parietocci-
pital que se extienden a la region frontal) y la v (puntas y
ondas generalizadas) de Waltz fueron las mas frecuentes'?.
La longitud de onda que mas desencadend respuesta foto-
paroxistica fue de 1 a 30Hz (tabla 3).

Algunos pacientes fueron estudiados con otras pruebas,
como: neuroimagenes (TAC 2, RMN 11, ambos 1), polisom-
nografia (1), potenciales evocados auditivos (1) y visuales
(2). Tres pacientes presentaron alteraciones en estas ayudas
diagndsticas.

La mayoria de las neuroimagenes fueron normales. Solo
un paciente con antecedente de paralisis cerebral infan-
til evidencio en la RMN encefalopatia hipoxico-isquémica,
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Tabla 3 Caracteristicas al videoelectroencefalograma
Mujeres Hombres
(n=11) (n=5)
n (%) n (%)
Presenta aura 6 (54,5) 0
Sensibilidad al cierre de los ojos 8 (72,7) 3 (60)
Sensibilidad a la apertura de los ojos 2 (18,2) 3 (60)
Incrementa con la hiperventilacion 8 (72,7) 3 (60)
Descargas epileptiformes generalizada en vigilia
Polipunta y onda 8 (72,7) 2 (40)
Polipunta 5 (45,5) 3 (60)
Punta y onda 7 (63,6) 3 (60)
Descargas epileptiformes generalizada durante el suefio
Polipunta y onda 6 (54,5) 3 (60)
Polipunta 2 (18,2) 4 (80)
Punta y onda 5 (45,5) 1 (20)
Actividad epileptiforme focal
Regiones anteriores (frontal y frontocentral) 3(27,3) 2 (40)
Regiones posteriores (occipital, temporoccipital y parietoccipital) 8 (72,7) 3 (60)
Respuesta fotoparoxistica durante estimulo luminoso intermitente
Presentaron respuesta fotoparoxistica (si) 10 (91) 2 (40)
Tipo Waltz | 0 0
Tipo Waltz Il 1(09) 0
Tipo Waltz Il 3 (27,3) 0
Tipo Waltz IV 3(27,3) 1 (20)
Longitud de onda del estimulo luminoso en la que se presentd la respuesta fotoparoxistica ?
1-30 Hz 4 (36,4) 2 (40)
Mayor de 31 Hz 1(09) 0
Tanto de 1 a 30 Hz como a mas de 31 Hz 4 (36,4) 0

@ Hz: hertz o hercio.

degeneracion walleriana y esclerosis hipocampal derecha.
En otro paciente se reporto, en el potencial evocado audi-
tivo, hipoacusia leve en el oido derecho y un potencial
evocado visual anormal en el lado derecho por latencia y por
ausencia en el lado izquierdo, en cuya polisomnografia se
evidencid ausencia de REM, apnea, hipopnea, EEG anormal
punta-onda lenta y polipunta generalizada. Otro paciente
presento en los potenciales evocados visuales ausencia com-
pleta de la respuesta cortical al estimulo de flash y patrén
de flash de ambos ojos.

El acido valproico fue el medicamento mas formulado
tanto antes del diagndstico como después. El segundo
medicamento mas prescrito antes de la confirmacion del
diagnostico en mujeres fue levetiracetam y en hombres fue
lamotrigina. Después de la confirmacion del diagnostico,
el acido valproico fue el mas formulado en ambos sexos.
La monoterapia fue mas habitual en mujeres, con la que
logro el control en la mayoria de los casos. En hombres se
ordend principalmente la combinacion de 2 medicamentos
y se report6 control parcial con mayor farmacorresistencia
(tabla 4).

Las terapias no farmacologicas (lentes blue Z1, esti-
mulacion del nervio vago, neuroestimulacion receptiva del
talamo) no tienen registro en la historia clinica de los pacien-
tes. Se reportd el caso de un paciente tratado con dieta
cetogénica que alcanzo control adecuado de las crisis y el de

otra paciente tratada con cannabidiol, que logré un control
adecuado de las descargas epileptiformes.

Discusion

Los resultados del presente estudio permiten hacer un ana-
lisis en 2 ejes. El primero de ellos evidencia las similitudes
con lo reportado en la literatura sobre EMP y el segundo,
relacionado con el efecto que tiene el sistema de salud en
Colombia en los pacientes con esta enfermedad. Ambos ejes
de analisis permiten comprender de forma general, a nivel
nacional y de forma especifica en la ciudad de Medellin, las
caracteristicas del sindrome y las implicaciones del contexto
socioecondmico de los pacientes al momento del diagnostico
y tratamiento.

En esta investigacion se describen los hallazgos socio-
demograficos y clinicos a partir de las historias clinicas y
videoelectroencefalogramas de 16 pacientes con EMP aten-
didos en una institucion especializada en neurologia de la
ciudad de Medellin. Por las caracteristicas especificas de
las convulsiones, los hallazgos electroclinicos y la resisten-
cia al tratamiento, la EMP es considerada una epilepsia
poco reconocida o que tiende a ser erronea y tardiamente
diagnosticada, lo cual hace dificil estimar la prevalencia
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Tabla 4 Caracteristicas de la respuesta terapéutica

Mujeres (n=11)

Hombres (n=5)

n (%) n (%)

Farmaco (principio activo) Antes del diagnostico Después del diagnostico @ Antes del diagndstico Después del diagndstico 2
Acido valproico 8 (72,7) 7 (63,6) 5 (100) 4 (80)

Carbamazepina 2 (18,2) 0 3 (60) 1(20)

Levetiracetam 3(27,3) 3(27,3) 3 (60) 2 (40)

Lamotrigina 2 (18,2) 109) 4 (80) 2 (40)

Fenobarbital 19) 0 1 (20) 0

Fenitoina 109) 0 0 0

Topiramato 109) 0 1 (20) 0

Otros anticonvulsivantes 2 (18.2) 109) 0 1 (20)

Mujeres (n=11)

Hombres (n=5)

n (%) n (%)

Monoterapia 9 (81,8) 1(20)
2 medicamentos 109) 4 (80)
No recibe anticonvulsivantes 109) 0
Control con los medicamentos actuales

Si 4 (36,4) 1 (20)

No 0 1 (20)

Parcialmente 2 (18,2) 2 (40)

No se reporta 5 (45,4) 1(20)
Continuidad en el tratamiento reportado en la HC

Si 3 (27,3) 3 (60)

No, por falta de suministro por la EPS 0 1(20)

No, por decision del paciente o acudiente 109) 1(20)

No se reporta 7 (63,6) 0
Farmacorresistencia® 2 (18,2) 3 (60)

EPS: entidad promotora de salud; HC: historia clinica.
@ Medicamentos tomados al momento del estudio.

b Farmacorresistencia: fracaso a 2 ensayos de farmacos antiepilépticos, en monoterapia o en combinacién, tolerados, apropiadamente
elegidos y empleados de forma adecuada, para conseguir la ausencia mantenida de crisis. Variable reportada en la historia clinica por

neurologo.

exacta’>">. En la bibliografia se ha descrito que repre-
senta del 2,7% al 12,9% de las epilepsias generalizadas y
del 0,56% al 2,7% de todas las epilepsias’'®'’. Los hallaz-
gos aqui encontrados, en cuanto edad y sexo, son similares
a lo reportado por otros autores: la edad de inicio tipi-
camente ocurre en la niflez* y hay predominio en el sexo
femenino®'3. Sin embargo, existen otros estudios en los cua-
les se reporta que la proporcidn de sexos era casi igual'*">.
Esta distribucion sexual desigual puede deberse a los dife-
rentes antecedentes genéticos de las diversas poblaciones'.
En cuanto a la edad, cabe resaltar que 2de los pacientes
presentaron EMP antes del afio de vida. En la bibliografia se
han descrito subtipos clinicos de esta epilepsia que, para el
caso de estos 2 pacientes, corresponderia a una epilepsia de
aparicion temprana con mioclonias palpebrales*®.

La mitad de los pacientes reportaron antecedentes fami-
liares de epilepsia y, de estos, el 37,5% tenian familiares
en primer y segundo grado de consanguinidad. Este resul-
tado concuerda con lo expresado en diversos estudios, en
los cuales los antecedentes familiares de epilepsia en EMP
se informan en tasas entre el 33% y el 83%'>'81%,

En la EMP se han descrito otros tipos de convulsiones ade-
mas de las mioclonias palpebrales. En nuestra serie de casos
el 43,75% presentd por lo menos una vez en la vida con-

vulsiones tonico-clonicas generalizadas, las cuales han sido
reportadas en mas de la mitad de los pacientes y suelen ser
inevitables a largo plazo'*%°.

La respuesta fotoparoxistica se informa en todos los
pacientes jovenes sin tratamiento, que puede reducirse con
los afos o por la terapia antiepiléptica®?"?2, En este estudio
se reportd en el 75% de los pacientes, principalmente en el
sexo femenino.

Los precipitantes de las convulsiones mas identificados
por los pacientes fueron las situaciones estresantes (10
pacientes), seguido de privacion del sueiio (5 pacientes),
suspension del medicamento (3 pacientes), exposicion a
luces intermitentes o uso de dispositivos electrdnicos (3
pacientes), consumo de licor, entre otros; datos simila-
res a los descritos por Pérez-Errazquin et al.?>. Dos de
los pacientes reportaron desencadenantes diferentes a los
encontrados en la bibliografia. Una de las pacientes identi-
ficd un incremento de los episodios con el periodo menstrual,
mientras que otra lo asocid al ayuno prolongado. Los datos
mencionados permiten inferir que los precipitantes son
variados y diferentes en cada paciente. El reconocimiento
de estos desencadenantes durante la atencion medica es
fundamental para intervenir o evitar el aumento de las crisis
y asi mejorar la calidad de vida de los pacientes.
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El 93,75% de los pacientes tenian reporte de neuroima-
gen normal, hallazgo similar a lo descrito en la bibliografia,
en la que las RM son normales o no especificas en esta
poblacion®*®.

En relacion con el desempeiio académico de los pacientes
del presente estudio, fue reportado como regular en el 80%,
con repitencia académica en el 33,3% y se describieron prin-
cipalmente dificultades en la adquisicion del conocimiento,
inatencioén y dificultades para seguir instrucciones. También
se ha resenado un funcionamiento neurocognitivo con ten-
dencia a estar en el limite inferior sin ser catalogado como
discapacidad intelectual*?42>, El rendimiento académico
muestra tendencia a la baja, sin embargo, no existen estu-
dios que determinen si esta alteracion en el aprendizaje es
inherente al sindrome, debido a que puede asociarse a las
multiples descargas epileptiformes o ser consecuencia del
uso o mala prescripcion de medicamentos anticrisis?.

El tiempo para que los pacientes fueran diagnosticados
con EMP fue en promedio de 11,64 anos desde que el primer
episodio. Este tiempo es mayor que lo especificado por Rey-
hani y Ozkara'®, para quienes el intervalo fue de 9 afios, o lo
descrito por otros autores, quienes informaron un retraso de
10 afios 0 menos®2¢. En la mayoria de los pacientes el primer
diagnostico estuvo asociado a algun tipo de epilepsia, espe-
cialmente la idiopatica generalizada y las epilepsias focales.
Otros diagndsticos fueron tics, ceguera cortical, convulsio-
nes febriles, TDAH, entre otros. La EMP ain no es bien
conocida ni reconocida por el personal médico y tiende a ser
confundida con otros tipos de trastornos, lo cual conlleva el
retraso en el diagnostico'?7.

El diagnéstico inadecuado de los pacientes resulta en tra-
tamientos contraindicados. De los 16 pacientes, 5 fueron
tratados con carbamazepina y oxcarbamazepina. El uso de
estos medicamentos no es recomendado en este tipo de epi-
lepsia por presentar empeoramiento de las crisis®, ademas
de los efetos secundarios que pueden llegar a presentarse,
lo que puede condicionar el abandono del tratamiento.

Al tener en cuenta el régimen del sistema de seguri-
dad social y el tiempo en afos que tardd el diagndstico,
se identifico que los pacientes con un retraso mayor a 5
anos pertenecian al régimen subsidiado. Es bien conocido
el hecho de que las necesidades mas basicas en salud de
los paises en via de desarrollo siguen sin satisfacerse y que
la situacion empeora cuando se requiere atencion de alta
calidad que incluya personal sanitario y equipos médicos
especializados?®, como es el caso de la EMP. Ademas del
reto que implica el diagnostico oportuno de esta enferme-
dad, en nuestro caso se suman las barreras que surgen para
el acceso a la atencion médica. Aunque el Sistema de Segu-
ridad Social en Salud en Colombia incrementé la cobertura
de la poblacion, también llevo a un aumento en la demanda
de servicios médicos, incluido el recurso humano y equipos
especializados?®. Ademas, la inequidad entre regiones lleva
a la falta de acceso a los servicios de salud y a la escasez de
personal médico especialista®.

La mayoria de los pacientes de este estudio presenta-
ron en las regiones posteriores (occipital, temporoccipital
y parietoccipital) mayor actividad epileptiforme focal, de
forma similar a lo descrito por Nilo et al.?’ en el 60% de
los casos de su cohorte. Estos resultados son explicados por
los hallazgos de neuroimagen funcional, que han mostrado
un estado de hiperexcitabilidad de la corteza occipital en

pacientes con EMP?'. Esta actividad permanece limitada a
esta region o puede incluir el tronco encefalico, activando
las redes talamocorticales y transcorticales causantes de las
convulsiones generalizadas®.

Valorar la farmacorresistencia en todos los pacientes a
partir de las historias clinicas no fue posible, debido a la
falta de documentacion de esta variable en algunos de los
registros. Sin embargo, se observé que entre los hombres se
presentd mayor combinacion de medicamentos y menor con-
trol de las crisis. En la bibliografia esta descrito que la EMP es
un trastorno de por vida, que suele ser muy resistente al tra-
tamiento y que la mioclonia palpebral suele persistir hasta
la edad adulta®?. Para Smith et al.?, las convulsiones tonico-
clonicas generalizadas y los tipos de convulsiones distintos
de las crisis de ausencia pueden ser factores predictores de
epilepsia resistente a los medicamentos. Zawar y Pestana®
refieren que los hombres tiene un mejor pronostico que las
mujeres, al contrario de lo observado en este estudio; sin
embargo, se debe tener en cuenta que el nimero de pacien-
tes hombres en esta serie fue pequeno y que puede ser un
hallazgo incidental.

En cuanto al uso de otras terapias no farmacologicas, se
encontrd en un paciente la instauracion de una dieta ceto-
génica. Este tipo de terapia dietética es una alternativa en
pacientes con epilepsias refractarias al tratamiento. Ruiz
Herrero et al.*? realizaron un seguimiento de 18 afos a 160
pacientes pediatricos epilépticos tratados con dieta ceto-
génica y reportaron que el 12-15% quedo libre de crisis vy,
segun el tiempo de seguimiento, una buena respuesta a los 3
meses del 41,9% y a los 24 meses del 16,2%. Sin embargo, los
efectos adversos son frecuentes y pueden afectar al estado
nutricional y al crecimiento. En trabajos previos el 15% de
los pacientes quedaban libres de crisis y mas del 30% presen-
taban una reduccion superior al 50%**3¢. En la bibliografia
no existen estudios especificos para EMP. Otra de las tera-
pias establecidas para uno de los pacientes de esta serie fue
el cannabidiol. Se Hee et al.*’ refieren que es un farmaco
anticonvulsivo eficaz que se utiliza para tratar el sindrome
de Dravet y el sindrome de Lennox-Gastaut, sin embargo,
no mejoro la calidad de vida de los 41 pacientes evaluados.
Por otro lado, Zawar et al.*® describieron el uso de canna-
bidiol en 2 pacientes con EMP y reportaron exacerbacion de
las mioclonias palpebrales, las cuales cesaron al retirarlo. Se
requieren mas estudios en esta poblacion para esclarecer la
efectividad de este quimico.

Entre las limitaciones se tiene que este estudio fue de
naturaleza retrospectiva y se basé en notas clinicas y docu-
mentacion. Algunas variables no estaban reportadas y el
seguimiento de la eficacia de los medicamentos no se docu-
mento sistematicamente en todos los casos.

Conclusiones

La EMP o SJ es un trastorno convulsivo que se observa en
la infancia y tiene sintomas de por vida. Se debe resaltar
la importancia de sospechar esta enfermedad ante mioclo-
nias palpebrales en poblacion infantil con el fin de dar un
diagnostico oportuno y evitar el uso de medicamentos no
recomendados para asi mejorar la calidad de vida de esta
poblacion.
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La comprension de la fisiopatologia de la enfermedad y

el conocimiento de las caracteristicas semiologicas y elec-
troclinicas son importantes no solo para el neurdlogo o
epileptologo, sino también para el médico general con el
fin de que puedan realizar un abordaje inicial adecuado y
remision oportuna del paciente.
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