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RESUMEN

La epilepsia constituye una de las enfermedades neurolégicas mas prevalentes. Dado que su diagnéstico
es eminentemente clinico y se sustenta en la anamnesis obtenida durante la entrevista médica, la
comunidad cientifica actualiza periédicamente las clasificaciones con el objetivo de estandarizar la
terminologia empleada a nivel internacional, optimizar la comunicacién de hallazgos y fortalecer la
evaluaciéon comparativa de las intervenciones terapéuticas.

La clasificacion de las epilepsias publicada en 2017 por la International League Against Epilepsy (ILAE)
propone un esquema diagndstico jerarquico de tres niveles, en funcién de la informacién disponible
—anamnesis, estudios neurofisioldgicos y neuroimagenes—. El primer nivel corresponde a los tipos de
crisis epilépticas (focales, generalizadas o de inicio desconocido); el segundo, a los tipos de epilepsia
(focal, generalizada, combinada o de origen desconocido); y el tercero, a los sindromes epilépticos,
organizados en subgrupos segin edad de inicio, presencia de encefalopatia y pronéstico, tanto en el
control de crisis como en la evolucién cognitiva.

Asimismo, esta clasificacion enfatiza la identificacion precoz de la etiologia, dada su relevancia para
la toma de decisiones terapéuticas y el prondstico. El presente articulo tiene como objetivo revisar la
clasificacion vigente de las epilepsias y los sindromes epilépticos, sus fundamentos conceptuales y las
posibles modificaciones futuras.

ABSTRACT

Epilepsy is one of the most prevalent neurological disorders. Given that its diagnosis is primarily
clinical and based on the medical history obtained during the clinical interview, the scientific
community periodically updates its classifications to standardize terminology worldwide, enhance
the communication of findings, and improve the comparative evaluation of therapeutic interventions.
The 2017 epilepsy classification published by the International League Against Epilepsy (ILAE) proposes
a three-level hierarchical diagnostic framework, according to the information available—clinical
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potential future modifications.

INTRODUCCION

La epilepsia se define como la predisposiciéon duradera del cere-
bro a generar crisis epilépticas y a las consecuencias neurobiol6-
gicas, cognitivas, psicolégicas y sociales de dicha condicion.
Desde el punto de vista practico, se define por la presenciade 10
mas de los siguientes 3 criterios:

1. Dos o mas crisis no provocadas (incluyendo crisis reflejas), sepa-
radas por al menos 24 horas.

2. Una o mds crisis no provocadas asociada a un alto riesgo de
recurrencia de crisis. Este alto riesgo se estima en base a la historia
clinica, el examen neurolégico, el electroencefalograma (EEG) y la
Resonancia Magnética (RM)'.

3. El diagndstico de un sindrome electro-clinico o sindrome epi-
|éptico. Se considera una epilepsia resuelta cuando se presenta
un sindrome electroclinico edad dependiente, esto es, que por
historia natural se conoce que es altamente posible que la epi-
lepsia remita tras una determinada edad, o bien que el paciente
esté libre de crisis por mas de 10 afos y libre de farmacos por los
dltimos 5 anos.

La epilepsia es una de las mas frecuentes enfermedades neu-
rolégicas, con una prevalencia de un 0,5 a 1% de la poblacion
mundial?, y una incidencia de 45/100 000 en paises desarro-
llados, y de 82/100 000 en paises en vias de desarrollo®. Des-
de su creacion en 1909, la ILAE (International League Against
Epilepsy), organismo cientifico internacional que agrupa a dis-
tintos profesionales que se desempenan en el campo de la epi-
leptologia y con capitulos en mas de 120 paises, tiene dentro
de sus objetivos la estandarizacién de la terminologia utilizada
por los médicos tratantes a lo largo del mundo, a fin de facili-
tar la comunicacion entre ellos y mejorar la comparabilidad de
los estudios publicados. Asi, se han dado sucesivos intentos de
clasificar tanto las crisis epilépticas como los tipos de epilep-
sia, apareciendo en forma periédica distintos esquemas que
suscitan gran controversia y debate entre los especialistas®. En
elano 2017 se establece la “Clasificacion de las epilepsias”, ba-
sadas en niveles de diagndéstico segun la cantidad de informa-
cién disponible, incluyendo clinica, electroencefalogramay las
neuroimagenes, principalmente la RM. A mayor profundidad
en el esquema diagnostico, es posible dar tratamientos mas

history, neurophysiological studies, and neuroimaging. The first level corresponds to seizure types
(focal, generalized, or unknown onset); the second, to epilepsy types (focal, generalized, combined,
or unknown); and the third, to epilepsy syndromes, organized into subgroups based on age at onset,
presence of encephalopathy, and prognosis, including both seizure control and cognitive outcomes.

Furthermore, this classification underscores the importance of early etiological investigation, given
its implications for therapeutic decision-making and prognosis. The aim of this article is to review
the current classification of epilepsies and epilepsy syndromes, its conceptual foundations, and

adecuados al tipo de paciente y pronésticos mas certeros. De
esta forma, el nivel mas basico es el tipo de crisis epiléptica,
seguida del tipo de epilepsia, y finalmente, el sindrome epi-
[éptico. A dichos niveles de diagnéstico se agrega la busque-
da de la etiologia, dado que esta determinara el tratamiento
especifico, al igual que el diagnéstico de las comorbilidades
(figura 1). En 2022 se publicé una nueva clasificacion de los
sindromes epilépticos y, posteriormente, en 2025, se actua-
lizé la clasificacion de las crisis epilépticas por la Internatio-
nal League Against Epilepsy (ILAE). Estas revisiones introducen
avances sustantivos. En primer lugar, establecen una termi-
nologia mas precisa y homogénea, corrigiendo ambigiiedades
previas y armonizando conceptos para la investigacién, los
registros clinicos y la comunicacidn internacional. En segun-
do término, refuerzan el énfasis en la etiologia, priorizando la
identificacion de causas especificas, lo que facilita un diagnés-
tico etiolégico mas oportuno y un abordaje terapéutico diri-
gido. Asimismo, incorporan de manera explicita los hallazgos
genéticos y moleculares, reflejando los avances en medicina
de precision. Finalmente, reconocen la existencia de fenoti-
pos y espectros clinicos, admitiendo que una misma etiologia
puede asociarse a una amplia gama de manifestaciones, que
van desde epilepsias autolimitadas y de buen prondstico hasta
encefalopatias epilépticas y del desarrollo.

DIFERENCIAS DE LA ACTUAL CLASIFICACION CON LAS
ANTERIORES
Términos en desuso y desaconsejados actualmente por la ILAE:

. Epilepsia “benigna”: es reemplazada por los términos “auto-
limitada” y “farmacorrespondedora”.

+  Convulsién: crisis epiléptica de manifestacion eminente-
mente motora.

. Sindrome convulsivo: referido a cualquier cuadro que invo-
lucre crisis epilépticas de etiologia no clara.

. Epilepsias idiopaticas, criptogénicas y sintomaticas: concep-
tos presentes en la clasificacion de 1989, y reemplazados en
la clasificacién del afio 2017, atendiendo a los avances en
genética y en neuroimagenes.
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Figura 1. Clasificacion de las epilepsias del afio 2017 (Adaptado de Scheffer et al, 2017°)

«  Epilepsias “primarias o “secundarias”: términos nunca reco-
nocidos por la ILAE, pero ampliamente utilizados en la prac-
tica clinica.

«  Crisis “parciales” con o sin compromiso de conciencia: ac-
tualmente reemplazado por "crisis focales con conciencia
preservada o alterada".

NIVELES DE DIAGNOSTICO DE LAS EPILEPSIAS

A. Tipo de crisis epiléptica (figuras 2 y 3)

La crisis epiléptica se define como la manifestacion clinica transi-
toria de actividad neuronal anormal alteraciones de la conciencia,
motora, sensorial, autonémica, psicoldgica percibidos por el pa-
ciente o un observador®. Es importante destacar que lo que defi-
ne la crisis epiléptica es la manifestacion clinica, y no la sola pre-
sencia de descargas epileptiformes interictales en el EEG, hallazgo
frecuente de encontrar en estudios neurofisioldgicos solicitados
por una causa distinta a la sospecha de epilepsia.

La clasificacion de las crisis epilépticas genera amplio debate entre
los expertos y por lo tanto, es revisada periddicamente. As, se han
creado 3 grandes documentos de consenso aprobados por la ILAE
y publicados en el curso de mas de 60 anos (1964, 1970, 1981,
2017 y 2025), en paralelo a muchas otras propuestas de clasifi-
cacién no reconocidas®. La mas reciente clasificacion de 2025 es-
tablece 3 grandes categorias de crisis, reconociendo definiciones
clasicas, pero también incorporando nuevos conceptos y precisio-
nes’.

1. Crisis focales, esto es, crisis epiléptica que se inician en un 6-
bulo o hemisferio cerebral y cuyas manifestaciones son asocia-

das a la funcién de dichas areas. La clasificacion provee de una
metodologia estandarizada de describir las crisis focales, tanto en
su inicio como en su evolucion. Asi, una crisis focal debe agregar
inmediatamente si se asocio alteracion de la conciencia o no en
cualgquier momento de la evolucién de las crisis, entendiendo la
conciencia como la mantencién de la alerta v la capacidad res-
ponder a los estimulos del medio durante la crisis. Luego, debe
describirse si hubo manifestaciones observables o no, en base a
un glosario de términos predefinido por la misma ILAE (‘modifica-
dores somatotépicos”), y luego detallar en forma cronolégica di-
chas manifestaciones. También debe indicarse si posterior al inicio
focal se sucedid una crisis tonico-clonica bilateral, antes denomi-
nada como “generalizacién secundaria”®. En la nueva clasificacion,
desaparecen términos como ‘con o sin manifestaciones motoras”
siendo reemplazado por “‘con o sin manifestaciones observables”y
se reemplaza el término de “awareness” por “consciousness”.

2. Crisis generalizadas, esto es, cuyas manifestaciones clinicas
desde su inicio se originan en redes que se encuentran en ambos
hemisferios cerebrales. Los 3 grandes tipos de crisis generalizadas
son las crisis ténico-clénico generalizadas, las crisis de ausencia (a
su vez con distintos subtipos) y otras crisis generalizadas, entre las
que se encuentran crisis aténicas, mioclénicas, mioclénico-ato-
nicas, espasmos, clénica generalizada y mioclénica negativa. Al
igual que en el caso de las crisis focales, en la nueva clasificacion
desaparecen términos como “con o sin manifestaciones motoras’,
en el entendido que en las crisis de ausencia también pueden
existir manifestaciones clinicas motoras, aun cuando sean sutiles.

3. Crisis desconocida si es focal 0 generalizada, entendiendo que
estas pueden o no evolucionar a una crisis ténico clénica bilateral.
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VERSION BASICA

Focal Desconocida Generalizada
si es focal o generalizada
Consciencia? Consciencial? Crisis de ausencias
»Preservada » Preservada
»Alterada »Alterada Otras crisis generalizadas
e . P e " - Crisis tonico-clénica
Crisis focal a ténico-clénica bilateral Crisis tonico-clénica bilateral enerallsada
Descriptores basicos: Y
con vs. sin manifestaciones observables® [ N o) CIas Iflcad a ]

Figura 2. Tipos de crisis epiléptica segun la clasificacion del 2025 (version simplificada),
(extraido de Benickzy et al. 20257)

1. Focal (F)
1.2. Crisis Focal con la Consciencia Alterada (FCA)
1.3. Crisis Focal a Ténico-Clonica (FTC)

Descriptores
e Basicos:
o Con manifestaciones observables
o Sin manifestuciones observables
e Expandidos:
o Descriptores semiplogicos presentados en una secuencia cronologica:
Semiologia (glosario*) — Modificadores somatotdpicos

2. Desconaocido si son focales o generalizadas (D)
2.1. Desconocido si son focales o generalizadas — Crisis con la consciencia conservada (CP)
2.2, Desconocido si son focales o generalizadas — Crisis con la consciencia alterada (CA)

ido si s 0 generalizadas  Crisis toni ica bilateral (TCB)

e  Bdsicos:
o Con manifestaciones obscrvables
o Sin manifestaciones observables
o Expandidos:
o Descriptores semiologicos presentados en una secucncia cronolégica:
Semiologia (glosario*) ~ Modificadores somatotipicos

1. Generalizada (G)
3.1. Crisis de ausencias (CA)

3.1.1.  Crisis de ausencia tipica (AT)
3.1.2.  Crisis de ausencia atipica (AA)

3.1.3.  Crisis de ausencia mioclonica (AM)

3.1.4. Crisis de mioclonias palpebrales con o sin ausencia (MPA)
3.2. Crisis ténico-clénica generalizada (TCG)

3.2.1.  Crisis mioclénica-ténico-clonica

3.2.2.  Crisis de ausencia a tonico-clonica
3.3. Otras crisis generalizadas**

3.3.1.  Crisis miocldnica generalizada (MG)

3.3.2.  Crisis cldnica generalizada (CG)

3,33, Crisis mioclénica negativa generalizada (MNG)

334, spasmo epiléptico generalizado (EE

3.3.5. Crisis ténica generalizada (TG)

3.3.6.  Crisis atonica generalizada (AG)

3.37. Crisis mioclénica v aténica generalizada (MAG)

4. No clasificada

Figura 3. Tipos de crisis epiléptica segun la Clasificacion del 2025 (version extendida) (extraido de Benickzy et al 20257)
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B. Tipo de epilepsia

El segundo nivel de diagnéstico es el tipo de epilepsia, recono-
ciendo epilepsias focales, generalizadas, y formas combinadas de
epilepsias focales y generalizadas. El diagnéstico del tipo de epi-
lepsia es clinico, es decir, se basa fundamentalmente en el tipo
de crisis, y es apoyado por los hallazgos del EEG. El diagnostico de
epilepsia generalizada se establece clinicamente, con la presencia
de crisis generalizadas (figuras 1y 2), respaldado por la presenta-
cién de descargas epileptiformes interictales generalizadas, que
pueden ser exacerbadas por maniobras de estimulacién como la
estimulacion fética intermitente y la hiperventilacion. El diagnds-
tico de epilepsia focal se establece en base a la presencia de cri-
sis focales y actividad epileptiforme interictal y/o ictal en el EEG.
Las epilepsias focales pueden ser unifocales, multifocales, o bien
afectar un hemisferio, con crisis focales que pueden o no presen-
tar compromiso de conciencia, y que pueden o no evolucionar
a crisis tonico-clénica bilateral. En algunos casos, el diagndstico
del tipo de epilepsia puede ser el nivel final alcanzable, no siendo
posible determinar un sindrome epiléptico claramente estable-
cido, ya sea por la falta de informacién disponible o de acceso a
métodos diagndsticos mas avanzados.

C. Sindrome epiléptico

El tercer nivel es el diagndéstico de un sindrome epiléptico (o sin-
drome electroclinico), esto es, un cuadro clinico caracterizado
por un conjunto de caracteristicas que definen una condicion
epiléptica particular, incluyendo edad de inicio de las crisis, tipo
de crisis, EEG caracteristico, prondstico y habitualmente una
etiologia identificada (especialmente genética)’. La mas recien-
te clasificacion es la del ano 2022, el cual en una serie de docu-
mentos publicados dicho ano se establecen distintos sindromes
epilépticos en base a la edad de presentacion, la gravedad de la
epilepsia, y al prondstico en el largo plazo. Respecto a la grave-
dad, se definen términos como “epilepsia autolimitada”, y “En-
cefalopatia Epiléptica y del Desarrollo (EED)”. El término “autoli-
mitada” implica buena respuesta a tratamiento farmacolégico y
remision espontanea en el tiempo, reemplazando a los términos
“benigna”. En contraste con este concepto, el término “ence-
falopatia epiléptica”, reconocido por la ILAE el 2001, se refiere
a una epilepsia en la cual la actividad epileptiforme - interictal
como ictal- contribuye de manera directa al deterioro cognitivo
y conductual, m3s alld de lo esperable por la sola patologia sub-
yacente por si sola'®.

Posteriormente, en el documento de consenso de 2017, estas
definiciones fueron ampliadas e incorporaron nuevos términos.
Entre ellos destaca la “encefalopatia epiléptica y del desarrollo”
(EED), definida como aquella epilepsia en la que tanto la actividad
epileptiforme como la etiologia subyacente participan en el re-
traso o estancamiento del desarrollo psicomotor (DSM).

Asimismo, se reconoce el término “encefalopatia del desarrollo
con epilepsia”’, el que se aplica a pacientes con retraso del DSM
y/o déficit cognitivo previo al inicio de la epilepsia, en quienes la
actividad epiléptica no determina un empeoramiento adicional
del pronéstico intelectual.

Los sindromes epilépticos por edad de inicio y segun asociacion a
EED, son los siguientes:
1. Sindromes epilépticos de inicio en el recién nacido (RN) y lactante
(antes de los 2 arios).
Este grupo de epilepsias se caracterizan por una edad de inicio
antes de los 2 anos, respuesta a los farmacos anticrisis y por ceder
en forma espontanea tras haber alcanzado una cierta edad.

a. Epilepsia neonatal autolimitada (SeLNE).

b. Epilepsia familiar del neonato-lactante autolimitada.

c. Epilepsia autolimitada del lactante.

d. Epilepsia genética con crisis febriles plus.

e. Epilepsia mioclénica del lactante.

2. Encefalopatias epilépticas y del desarrollo de inicio en RN y lactan-
te (inicio antes de los 2 anos).

Las EED del RNy lactante se inician entre los O a los 2 anos. Todas
ellas asocian grados variables de retraso del DSM, estancamiento
o regresion del desarrollo psicomotor, ya sea previa o concomi-
tante el inicio de la epilepsia, y habitualmente requieren del uso
de mdltiples farmacos anticrisis.

a. Encefalopatia epiléptica y del desarrollo de inicio precoz
(antes de los 3 meses, incluyendo el periodo de RN). Este
término recoge los antiguos términos “encefalopatia epi-
[éptica infantil precoz (sindrome de Ohtahara)”y la “ence-
falopatia mioclénica precoz”.

b. Epilepsia del lactante con crisis focales migratorias.

c. Sindrome de espamos epilépticos del lactante (antes de-
nominado “sindrome de West”).

d. Sindrome de Dravet (antes llamado “epilepsia mioclénica
severa del lactante”).

3. Encefalopatias epilépticas y del desarrollo del preescolar-escolar.
Las EED del preescolar se inician entre los 2 a los 10 anos. To-
das ellas involucran grados variables de retraso del DSM, estan-
camiento o regresion del desarrollo psicomotor ya sea previa o
concomitante el inicio de la epilepsia, y habitualmente requieren
del uso de mdltiples farmacos anticrisis.

a. Sindrome de Lennox Gastaut (LGS).
Epilepsia con crisis mioclénico-aténicas (anteriormente
denominada “sindrome de Doose” o “epilepsia con crisis
mioclonico-astaticas”).

c. EED con activacion de espiga onda en sueno (EE/EED
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SWAS). Esto agrupa los antiguos términos “encefalopatia
con status eléctrico del sueno” (ESES), “sindrome de Lan-
dau Kleffner”, y la “epilepsia focal idiopatica de evolucion
atipica”.

d. Sindrome de estado epiléptico relacionado a infeccion fe-
bril (FIRES, del inglés: Febrile Infection Related Epileptical
Status).

e. Sindrome Hemiconvulsién - Hemiplejia epilepsia (HHE,
del inglés: Hemiconvulsion Hemiplejia Epilepsy).

4. Epilepsias focales autolimitadas de la ninez (figura 4)

Este grupo de epilepsias abarcan 25% de las epilepsias pedia-
tricas y se caracterizan por una edad de inicio entre los 2 y
los 10 anos, crisis de semiologia caracteristica y bien definida,
examen neurolégico, incluyendo evaluacion cognitiva normal,
EEG con actividad epileptiforme focal, pero de ubicacion va-
riable segin el sindrome, RM normal, predisposicion genética,
aunque de herencia compleja, y ser farmacosensibles. Dentro
de este sugbrupo, las epilepsias del Grupo 1 son de excelente
pronostico, con tasas de remision de la epilepsia que supe-
ran el 90% después de los 10 anos de edad, esperando una
remision de todos los casos en la adolescencia, por lo que no
deberfa continuarse el tratamiento mds alld de esa edad; en
cambio, en las epilepsias del Grupo 2, si bien la remision es
todavia probable, algunos pacientes pueden persistir con crisis
después de la adolescencia.

Epilepsia
Autolimitada
con Puntas
Centrotemporales
(SeLECTS)

Epilepsia
Autolimitada
con Crisis
Autonémicas
(SeLECTs)

Rango de 3 a 14 afios
(Pico 7 afios)

Rango de 1 a 14 afios
(Usual 3 a 6 afios)
Puntas multifocales de alto voltaje

Puntas Occipitales, sensibilidad por
eliminacion de la vision central
Rango de 3 a 14 arios (Usual 8 — 9 afios)

Epilepsia Occipital
Visual de la Infancia
[(e{0)¥3)]

Puntas centrotemporales

Las epilepsias de este grupo son las siguientes:

a. Epilepsia focal autolimitada con crisis autonémicas (Se-
LEAS), antes llamada “sindrome de Panayiotopoulos” o
“epilepsia focal occipital idiopatica de inicio precoz”.

b. Epilepsia focal autolimitada con espigas centro tempora-
les (SeLECTs), antes llamada “epilepsia focal idiopatica con
espigas centrotemporales” o “epilepsia rolandica”.

c. Epilepsia occipital visual de la infancia (COVE), antes lla-
mada “epilepsia focal occipital idiopatica de inicio precoz”
o0 “sindrome de Gastaut”.

d. Epilepsia del l6bulo occipital fotosensible (POLE).

5. Epilepsias genéticas generalizadas (EGG)

El término “epilepsia genética generalizada” (EEG) se refiere a un
grupo de epilepsias que presentan principalmente crisis genera-
lizadas (figuras 1y 2) y descargas epileptiformes generalizadas en
el EEG en forma de espiga-onda y/o poli espiga-onda, de presen-
tacién aislada o a frecuencia a 2,5 a 6 Hz, que pueden activarse
con maniobras como la hiperventilacion y la estimulacion fética
intermitente’?, aun cuando también pueda observarse fragmen-
tacion de la actividad epileptiforme con descargas focales de ca-
racter alternante en un hemisferio u otro durante el sueno NREM,
sin constituir un foco consistente o estar inscritas en una lentitud
subyacente. Si bien su nombre sugiere que debiera existir ante-
cedentes familiar de epilepsia, la mayoria de ellas son de etiologia
poligénica, esto es, multiples genes contribuyen en forma varia-

» Ocurrencia edad dependiente

« Historia y antecedentes sin importancia

« Cognicion y examen neurolégico normal

» Su remision usualmente ocurre para la pubertad
* Semiologia de las crisis clasica

» Rasgos del EEG especificos

Puntas Occipitales
Rango 1-50 afios

(Mas comun entre 4 a 17 aios,
promedio 11 afios)

Epilepsia del Lébulo
Occipital Fotosensible
(POLE)

Figura 4. Epilepsias focales autolimitadas de la infancia (Zuberi et al, 2022%)
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ble a su patogenia, siendo solo una minoria de ellas de herencia
monogeénica, y por ello potencialmente estudiables mediante
tests comercialmente disponibles, tales como el panel de genes
de epilepsia y el exoma (Whole Exome Sequencing WES). Dentro
del grupo de las EGG se reconoce el subgrupo de las epilepsias
idiopdticas generalizadas (EGI), que compartiendo las caracteristi-
cas del resto de las EGG tienen algunas caracteristicas distintivas:
tipos de crisis bien definidas (tonico clénica generalizadas, ausen-
cias tipicas, mioclonias, mioclénico-ténico-clonicas), buen pro-
noéstico en cuanto a control de crisis, ausencia de encefalopatia
y/o discapacidad intelectual severa, aun cuando los problemas de
aprendizaje y de animo sean mas frecuentes que en la poblacion
general sin epilepsia’®. Por el contrario, el grupo de las EGG no EGI
se caracterizan por mayor farmacorresistencia al tratamiento, asi
como poder estar asociados trastornos cognitivos mas severos,
desde la Encefalopatia Epiléptica (EE) hasta la encefalopatia del
desarrollo con epilepsia.

Las epilepsias de este grupo reconocidos por la ILAE son las si-
guientes: (figura 5)

Epilepsia generalizadas idiopaticas (EGI)
a. Epilepsia ausencia infantil.
b. Epilepsia ausencia juvenil.
c. Epilepsia mioclénica juvenil.
d. Epilepsia con crisis TCG solamente.

Epilepsias generalizadas genéticas (EGG) fuera del grupo de las EGI

a. Epilepsia con crisis mioclénico-atonicas (antes llamada
“sindrome de Doose” o epilepsia mioclénica-atonica”).

b. Epilepsia con mioclonias palpebrales (antes llamado “sin-
drome de Jeavons”).

c. Epilepsia con ausencias mioclénicas.
Epilepsia mioclonica del lactante.

6. Sindromes epilépticos de inicio de edad variable

a. Epilepsia hipermotora del sueno (@ntes denominada epi-
lepsia del l6bulo frontal autosémico dominante nocturna).
Epilepsia focal familiar de foco variable.
Epilepsia familiar del [6bulo temporal mesial.
Epilepsia focal con sintomas auditivos.

® a0 o

Epilepsia del l6bulo temporal mesial con esclerosis hipo-
campal.

7. Epilepsias etiologia especificas

La clasificacion de las epilepsias reconoce un nuevo grupo de
entidades denominadas epilepsias etiologia especificas, las
que configuran un cuadro clinico caracteristico, habitualmen-
te con una etiologia genético y/o estructural identificable y
con tratamientos altamente especificos, tales como suple-
mentacion de vitaminas, uso precoz de ciertos farmacos an-
ticrisis, o cirugfa.

Las entidades reconocidas en este grupo son [as siguientes:

EPILEPSIAS GENETICAS GENERALIZADAS

Epilepsia de

Ausencias juveniles

EAJ

Epilepsia con
crisis tonico
clonicas
solamente
ECTCS

Epilepsias Generalizadas Idiopaticas

Encefalopatia Epiléptica

Epilepsia con crisis

mioclénicas aténicas
EMAL

Encefalopatia
epiléptica y del

Epilepsia Miocl6nica en
la infancia
EMI

Encefalopatia

del desarrollo

Figura 5. Epilepsias generalizadas genéticas (adaptado de Hirsch et al, 2022%?)
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- EED por KCNQ2

- EED piridoxina dependiente

- EED por deficiencia de piridoxal fosfato

- EED por CDKL5

- Epilepsia en cluster por PCDH19

- Sindrome de déficit de transportador de glucosa 1 (GLUT1T)
- Sindrome de Sturge Weber

- Crisis gelasticas con hamartoma hipotalamico

D. La etiologia

La clasificacion de 2017 establece 6 grandes grupos etiolégicos:
estructural, genético, metabdlico, infeccioso, autoinmune, y des-
conocido. Es importante la busqueda etiolégica desde el primer
momento del diagnéstico (figura 1), en orden a sus implicancias
terapéuticas. Por ejemplo, en el caso de un tumor de bajo grado
asociado a epilepsia, como es el caso del ganglioglioma o del tumor
neuroepitelial disembrioplastico, el tratamiento quirdrgico resecti-
vo es el Unico tratamiento con posibilidad de curacion; en el caso
del sindrome de Dravet por variante patogénica en el gen SCN T4,
los farmacos de eleccidn y a evitar estan claramente definidos; en el
caso de una epilepsia de etiologia autoinmune como la encefalitis
por anticuerpos contra el receptor NMDA-R, el tratamiento inmu-
nomodulador es la primera linea de tratamiento. Es de destacar
que una misma enfermedad puede encajar en 2 0 mas categorias
diagnosticas, por ejemplo, en el caso del complejo esclerosis tube-
rosa, causado por variantes patogénicas en los genes TSCT y TSC2,
es tanto una epilepsia de etiologia genética como estructural, o
una epilepsia por dependencia a la piridoxina correspondera tanto
a etiologfa genética como metabdlica.

E. Limitaciones y proyecciones de la actual clasificacion

La clasificacion actual ha experimentado algunas criticas. Entre
ellas, se menciona su excesiva complejidad y redundancia, espe-
cialmente en medios de recursos limitados; aunque se reconoce la
importancia de la etiologia genética, no explica claramente como
las variantes genéticas deben modificar el diagnéstico ni cémo in-
terpretar multiples variantes en las epilepsias de etiologia poligé-
nica, el mecanismo causal mas frecuente en las epilepsias genera-
lizadas idiopaticas; las epilepsias de “etiologia especificas” quedan
reducido a una pequena fraccion del ndmero total de epilepsias
con etiologia conocida, pareciendo arbitrarias el reconocimiento
de una u otra entidad en esta categoria, habiéndose descrito ya
mas de 800 genes asociados a epilepsia.

Una nueva clasificacion deberia lograr un mayor integracion ge-
nético-molecular, identificando categorias etiolégicas basadas
en mecanismos y en la interaccién genotipo-fenotipo; también
deberia incluir biomarcadores funcionales y metabdlicos mas alla
del EEG y la RM anatémica, tales como PET-CT, RM funcional y EEG
cuantitativo; podria agregar una definicién de redes involucra-
das, superando la sola descripcion de un foco epiléptico; incluir
una dindmica temporal, que describa la edad de inicio, evolucién,
remision y transicion entre sindromes, especialmente a medida
que aumenta la sobrevida de pacientes con EED genéticas que
anteriormente fallecian precozmente; incluir la respuesta tera-
péutica y pronostico, considerando en forma individualizada la
potencial respuesta a farmacos, cirugia, tratamientos génicos o
de neuroestimulacién incluso antes de iniciar terapia; incluir la
perspectiva funcional y de calidad de vida, incluyendo indicado-
res de discapacidad y participacion social efectiva; y finalmente,
deberia tener mayor flexibilidad, permitiendo incorporar nuevos
sindromes sin la necesidad de una exhaustiva revision completa
cada una cantidad periédica de anos.

Para recordar

1. La clasificacién establece varios niveles de diagndstico en
epilepsia: crisis epilépticas, tipo de epilepsia y sindrome
epilépticos.

2. Las crisis focales se clasifican en crisis con o sin conciencia
preservada, con y sin manifestaciones observables, y luego
deben describirse en forma cronolégica los signos presen-
tados de acuerdo al glosario sugerido por la ILAE.

3. Las crisis generalizadas se clasifican en 3 grupos: ausencias,
ténico clonico generalizadas, y otras crisis generalizadas.

4. Las epilepsias se dividen en epilepsias focales, generalizadas,
y desconocidas, de acuerdo al tipo de crisis y a los hallazgos
en el EEG.

5. Los sindromes epilépticos se clasifican en distintas formas
segun la edad de presentacion y su asociacion a encefalo-
patia epiléptica y del desarrollo.

6. Una nueva clasificacion deberia integrar mecanismos fi-
siopatoldgicos, biomarcadores funcionales y metabdlicos,
evolucién temporal, prediccién de respuesta a tratamien-
to, perspectiva de calidad de vida, y ser mas flexible en la
incorporacion de nuevos cuadros de diagnéstico.
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