INTRODUCCION

La enfermedad epiléptica puede expresarse en cualquier edad, adoptando unas

caracteristicas especificas en dependencia de la etapa madurativa en que aparezca,
condicionando la presentacion de diferentes epilepsias y sindromes epilépticos a los que
atribuimos la condicién de epilepsias edad-dependientes, en funcion de la frecuente variacién
en su manifestacion clinica y electroencefalogréfica, con la progresién cronoldgica del nifio,
dado que esta supeditada a los cambios neurolégicos conocidos como maduracion cerebral,
que reflejan el proceso de mielinizacion y diferenciacién neurometabdlica neuronal.

El primer enfoque diagnéstico de un nifio con episodios clinicos sugestivos de epilepsia
debe iniciarse con la reflexion de si realmente hemos de considerar esta posibilidad, o por el
contrario es necesario establecer un planteamiento diagnéstico mas amplio, introduciendo la
alternativa de los Trastornos Paroxisticos no Epilépticos (TPNE), episodios muy frecuentes en

la practica neuropediatrica™?

, que en mas ocasiones de las deseables se confunden con crisis
epilépticas®® y en donde subyacen un importante nimero de problemas, tanto inherentes al
paciente, que con inusitada frecuencia le son prescritos tratamientos innecesarios sin obtener
beneficios, pero sometiéndole a los riesgos de los efectos adversos de los farmacos
empleados, como a los familiares, que sufren el estrés psicoemocional de un diagnéstico
erréneo y que aun encierra un elevado grado de estigmatizacion social*®. Pero la problematica
se extiende al propio médico, dado que un desconocimiento de ésta circunstancia induce la

mala praxis, con las responsabilidades que ello implica®?.

PRIMERA APROXIMACION DIAGNOSTICA

De todos los episodios paroxisticos que hacen su aparicion en la edad infantil tienen un

significado neuropsicologico alrededor del 15 al 18%, de los cuales el 1,5-3% son crisis
epilépticas, aunque las recurrentes y por tanto definitorias de una epilepsia sélo un tercio de
ellas, otro 3,5% son crisis ocasionales entre las que cabe destacar por su elevada frecuencia
las crisis febriles y que no definen una epilepsia, y finalmente el 10% restante engloban el
amplio grupo de los trastornos paroxisticos no epilépticos(s).

Es importante insistir en éste punto, dado que con mayor frecuencia de la esperada se
comprueba la inexactitud diagndstica, aplicando la etiqueta de epilepsia a aquello que no lo es,

alcanzado en algunas series porcentajes de hasta el 23% de error®,



FUNDAMENTOS DEL ERROR DIAGNOSTICO

Se basa en cuatro consideraciones fundamentales:

Problemas relacionados con la Anamnesis:

Es obligado insistir en un hecho universalmente conocido, pero no siempre cumplido, el
mayor porcentaje del diagndstico se basa en la adecuada realizacion de la Historia Clinica, que
obviamente debe basarse en una anamnesis detenida y meticulosa™®. Este aserto adquiere, si
cabe, una mayor importancia en epileptologia, dado que usualmente vamos a fundamentar
nuestros razonamientos sobre lo que nos relatan y no sobre lo que vemos, pero ademas los
datos obtenidos unas veces nos los proporcionan personas que no han presenciado las crisis
del nifio, como por ejemplo cuando han ocurrido durante su permanencia en la escuela, otra
veces nos relatan los fenédmenos ictales acaecidos en la fase final de la crisis, ya que fueron
conscientes de la misma cuando ya se habia iniciado, como ocurre en las crisis desarrolladas
durante el suefio, y finalmente el estrés que la familia sufre durante el desarrollo de la crisis
epiléptica les impide, con frecuencia, captar los datos que les solicitamos, fijandose no pocas
veces en lo anecddtico y no en lo esencial. Un ejemplo tipico es la informacién obtenida sobre
la duracién de la crisis, que puede diferenciarse notablemente de lo referido en la primera
informacion segun interroguemos a un familiar u otro. Es basico por tanto elaborar una
anamnesis adecuada y dirigida, que sélo puede confeccionarse cuando se conocen con
precision las diferentes epilepsias y sindromes epilépticos"”.

A todo ello se asocia la dificultad, en ocasiones imposibilidad, de obtener informacion
directamente del paciente, en éste caso del nifio, para conocer los componentes subjetivos que
éste nos pueda referir, y que adquieren gran interés para conocer la posible existencia de aura
epiléptica, o la situacion real del estado de conciencia durante el episodio epiléptico, con lo que
se podria alcanzar una aproximacion diagnéstica mas real sobre el tipo de crisis, que a su vez
nos permitiria orientar con menor margen de error el sindrome epiléptico que estamos
intentando esclarecer®®?.

Dentro de éstas reflexiones debemos recordar el interés de indagar sobre los
antecedentes familiares de epilepsia o crisis epilépticas, dato que tiene interés al intentar ubicar
el proceso, aunque tan malo es olvidar éste aspecto como sobrevalorarlo, no debiendo en
ningun caso emplearlo como base del diagnéstico, ante el confusionismo que en no pocas
ocasiones existe en las familias sobre procesos que o bien el tiempo ha difuminado en el
recuerdo, o bien la estigmatizacién social de la enfermedad ha condicionado un conocimiento
muy sesgado de la realidad.

Valoracion clinica deficiente:

No es preciso insistir en la necesidad de combinar la informaciéon de la anamnesis con
los datos que podamos obtener, objetivamente en el examen clinico. Constatar si el paciente
tiene 0 no un adecuado nivel de maduracién neuropsicolégica nos permitira confirmar o
descartar el primer planteamiento diagnéstico, siendo asimismo esencial conocer la existencia
de focalidad neuroldgica o de discromias que ayuden a configurar una primera aproximacion

etiologica™®.



En definitiva una insuficiente valoracion clinica es sin duda la antesala del error
diagnéstico, problema que en no pocas ocasiones esta fundamentado en el abuso de empleo y
de confianza informativa de los examenes complementarios, basando el diagndstico, por
ejemplo, en el registro electroencefalografico (EEG), cuando sus alteraciones en ningln caso
son sinénimo irrefutable de epilepsia™®*®.

Pruebas complementarias mal interpretadas:

El EEG es el examen complementario basico para el correcto diagnéstico de la
epilepsia, aunque existe un elevado riesgo de sobrevaloracion, de forma que la alteracion del
mismo no es sindnimo de epilepsia, siendo necesario insistir en que estamos ante un proceso
que debe fundamentarse en las manifestaciones clinicas para su correcto diagnéstico. Es
conocida la existencia de porcentajes significativos de alteraciones paroxisticas en el
electroencefalograma en nifios libres de patologia epiléptica, desde los trabajos de Gibs y Gibs,
hasta el de Okubo? treinta afios mas tarde en el gque se determina que en un 5% de su serie
aparecen estas anomalias sin que traduzcan una enfermedad epiléptica subyacente,
predominando entre todas ellas las alteraciones de localizacion rolandica, como ya habia
referido anteriormente Cavazzuti®®.

Es asimismo necesario remarcar que si bien un EEG normal no excluye el diagnostico
de epilepsia, no por ello estamos en una situacién que debamos considerar definitiva. Esto es,
cuando hay suficientes bases clinicas para sostener el diagnostico de epilepsia y el registro
convencional es normal se debe establecer un protocolo diagnostico basado en la realizacién

de registros en diferentes situaciones, especialmente en suefio***”

, asi como registro de larga
duraciéon (EEG continuo o Holter EEG) y finalmente video-EEG, exploracién mediante la cual
se registra en tiempo real el trazado y las manifestaciones clinicas del paciente, con lo que se

®1019) 4| tiempo que se ha

puede conocer el auténtico significado de los episodios clinicos
erigido como la forma mas precisa de diagnosticar las pseudocrisis.

Desconocimiento de los trastornos paroxisticos no epilépticos:

Finalmente llegamos a la cuarta circunstancia que explica la razén por la que existe un
elevado porcentaje de errores diagndsticos, es el desconocimiento de los diferentes Trastornos
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Paroxisticos no Epilépticos®*®, capitulo esencial en éste diagnéstico diferencial, aunque la

consideracion de los diferentes tipos existentes excede la intencion de esta exposicion.

PROTOCOLO DE ACTUACION AL DESARROLLAR LA INVESTIGACION DIAGNOSTICA
DE UNA POSIBLE EPILEPSIA

Después de las consideraciones anteriores obviamente cabe establecer la

investigacion diagnostica cumpliendo tres niveles de actuacion:
a) .Anamnesis

b) Exploracion.

¢) Pruebas complementarias.

Anamnesis:



Es necesario insistir en el obligado requisito de establecer un interrogatorio clinico
amplio y que cubra a su vez tres vertientes clinicas, la anamnesis de los antecedentes
personales del paciente, de los antecedentes familiares y la anamnesis especifica sobre las
caracteristicas de las crisis. Por ello junto a interrogar sobre los antecedentes de embarazo,
parto, periodo neonatal y desarrollo psicomotriz y cognitivo, se intentara conocer la existencia
de antecedentes familiares de patologia semejante a la que motiva la investigacion del
paciente, asi como la posibilidad de otra patologia neuroldgica familiar, especialmente si hay o
no miembros con anomalias del desarrollo psicomotriz y cognitivo® ",

El apartado de la anamnesis de las crisis propiamente dichas es muy importante, pero
debe ser dirigido adecuadamente, para indagar sobre los hechos mas importantes de cada tipo
de epilepsia y/o sindrome epiléptico, quedando en evidencia que s6lo aquel que conoce bien la
epileptologia es capaz de hacerlo adecuadamente, en caso contrario es dificil orientar
razonadamente el diagnoéstico diferencial. En el cuadro | quedan reflejados los datos mas
descollantes de éste apartado, aunque siempre es necesario insistir en la importancia de
documentar grafica y objetivamente los episodios que sufre el nifio, objetivo facil en la época
actual de predominio de los medios audiovisuales, ya que con gran frecuencia es posible que
los padres tengan una camara de video que les permita grabar las crisis del nifio, con lo que se
pueden analizar detenidamente, apreciando los datos necesarios, todo lo cual se

complementara con la anamnesis antes comentada®.

Existencia de un Unico tipo de crisis, o combinacién de diferentes tipos.

Posibilidad de factor desencadenante: Luz, TV, Videojuego, enfermedad intercurrente,

farmaco asociado, fiebre, vémitos, menstruacion, privacion de suefio, etc.

Relacién con el ciclo suefo / vigilia: Al inicio de suefio, al despertar, en vigilia, etc...

Existencia de posibles prédromos.

Manifestacion clinica predominante: Signos motores, sensoriales, vegetativos, sensitivos.

Situacién del estado de conciencia durante la crisis: Conservada / afectada.

Duracion de la crisis propiamente dicha.

Sintomas postictales: Caracteristicas y duraciéon

Cuadro | : Datos méas importantes en la anamnesis de la crisis propiamente dicha.

Exploracién:

Estd fundamentada en la realizacion de una adecuada exploracion clinica general,
como principio basico de toda exploracion clinica especializada que siempre debe estar
supeditada a ella. No tiene justificacion con examen exhaustivo de los pares craneales, o de las
diferentes pruebas clinicas cerebelosas si antes no se conoce cual es la situacién pediatrica del
nifio, tanto en lo que a su estado general se refiere como a la sistematica exploracion por
Organos y aparatos, como por ejemplo la palpaciéon abdominal, que puede revelar la existencia

de visceromegalias, 0 a la adecuada auscultacion cardiopulmonar(lo).




Posteriormente la exploracion neurolégica requiere tiempo, paciencia, experiencia y
saber en definitiva lo que se desea buscar. Es la fase en la que se va a desarrollar el contacto
directo entre el nifio y el médico, debiendo ser estructurada teniendo en cuenta los datos
obtenidos durante la anamnesis. La colaboracion del nifio habitualmente va a ser escasa, hay
gue buscarla, con todos aquellos estimulos que se consideren pertinentes, aunque casi
siempre son imprescindibles los estimulos afectivos y la busqueda del factor sorpresa, que
condiciona que la inmensa curiosidad infantil favorezca llevar al pequefio a donde deseamos,
induciéndole la ejecucion de diversas actividades que van a poner en evidencia lo que
buscamos (temblor, dismetria, caracteristicas de la marcha, movimientos oculares, etc..) 1o

Pruebas Complementarias:

El desarrollo actual de los examenes complementarios, tanto en la ver-tiente
bioquimica, virolégica, inmunolégica, genética, neurofisiolégica, como de neurocimagen
(RM)(SPECT)(PET), representa una herramienta de trabajo de in-calculable valor al
enfrentarnos al proceso diagnéstico de cualquier patologia neurologica y obviamente al de la
epilepsia, si bien la utilidad de todas estas posibilidades decrece considerablemente si no se
sustentan en el previo cono-cimiento de las bases clinicas y fisiopatoldgicas del proceso que

deseamos diagnosticar®'%?.

Pero hay que considerar paralelamente que la patologia
neuropediatrica pasa, inexorablemente, por una diferente expresividad en funcién de la etapa
madurativa en que se halle, existiendo un importante nimero de sindromes epilépticos con
presentacion edad-dependiente, cuyo adecuado conocimiento permite enfocar con precision
los examenes complementarios mas idoneos para esa sospecha.

Por orden légica de conveniencia en la exploracién complementaria de un proceso que
supuestamente puede ser una epilepsia es recomendable proceder a la exploracién de un EEG
de vigilia en el que indefectiblemente debe aplicarse la estimulaciéon con hiperventilaciéon y

(19)

estimulacién luminosa intermitente™, que si no esclarece el diagnéstico debe seguirse de un

EEG en suefio, bien con previa privacion o bien en suefio fisioldgico nocturno®*"

, aunque en
caso de una patologia epiléptica de presentacion en vigilia y si deseamos recoger un registro
ictal es aconsejable la realizacion de un registro de larga duracion (EEG continuo o Holter
EEG) y finalmente video-EEG, que como anteriormente se ha mencionado nos permite recoger
en tiempo real el EEG y las manifestaciones clinicas del paciente(®®!011422,

Posteriormente se establecera la conveniencia de un examen de Neuroimagen,
especialmente en las epilepsias sintomaticas y criptogénicas, siendo sin duda la de eleccion la
Resonancia Magnética por razones sobradamente conocidas. Obviamente y en dependencia
de cada caso en particular se estableceran otros examenes concretos, buscando la etiologia
especifica de los casos en los que se pueda llegar a determinar con exactitud, como es el caso

de las investigaciones de genética molecular, por ejemplo, en la Enfermedad de Angelman.

PRINCIPIOS DIAGNOSTICOS BASICOS EN EPILEPSIA

Deben considerarse una serie de criterios elementales y que han de tenerse presentes

antes de configurar un enfoque diagnéstico de epilepsia:



1. La presencia aislada de una crisis no es suficiente como para hablar de epilepsia, ni
aun encontrando alteraciones en el EEG.

2. Para poder establecer el diagnéstico de epilepsia es necesario que haya recurrencia de
crisis, esto es que el paciente haya tenido dos o mas de dos crisis epilépticas
espontaneas 0 no provocadas.

3. Es imprescindible hacer un adecuado diagnéstico diferencial con los Trastornos
Paroxisticos no Epilépticos, asi como con las Crisis Febriles.

4. EIl EEG permite confirmar el diagnéstico de epilepsia pero en ningln caso establece el
diagndstico.

5. Es necesario concretar el diagnéstico y no hacer enfoques diagnésticos imprecisos y
difusos, para ello es preciso tener un adecuado conocimiento de las diferentes
epilepsias y sindromes epilépticos.
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