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RESUMEN

Introduccidén: la epilepsia es uno de los
trastornos neuroldgicos créonicos mas
frecuentes, afectando 1-1.5% de |Ia
poblacién mundial. Mas de la mitad de
los casos estanrelacionadosauna causa
genética. Objetivo: proporcionar una
visién holistica de la epilepsia, abarcando
desde sus fundamentos genéticos hasta
sus ramificaciones en la vida cotidiana de
los pacientes. Presentacion del caso:
paciente de 29 afios presentado por su
madre donde nos ha manifestado que su
hijo ha estado experimentando cuadros
epilépticos completos y agresivos desde
la nifiez. Discusidn del caso: el manejo de
la epilepsia refractaria es un desafio
clinico que requiere un enfoque integral
y personalizado. La cirugia de la epilepsia
emerge como opcidn terapéutica
efectiva en casos seleccionados.
Consideraciones finales: el manejo de la
epilepsia refractaria, sigue siendo un
desafio clinico importante. A pesar de
recibir multiples tratamientos
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farmacolégicos, estos
contindan
epilépticas.
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ABSTRACT

Introduction: epilepsyisone of the most
common chronic neurological disorders,
affecting 1-1.5% of the world's
population. More than half of cases are
related to a genetic cause. Objective: to
provide a holistic view of epilepsy,
encompassing everything from its
genetic foundations to its ramifications in
the patients' daily lives. Case
presentation: a 29-year-old patient was
presented by his mother, who stated that
her son has been experiencingcomplete
and aggressive epileptic episodes since
childhood. Case discussion: the
management of refractory epilepsy is a
clinical challenge that requires a
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comprehensive and personalized Despite receiving multiple

approach. Epilepsy surgery is emerging pharmacological treatments, these
as an effective therapeutic option in patients continue to experience seizures.
selected cases. Final considerations: the Key words: epilepsy, neurological
management of refractory epilepsy disorder, refractory epilepsy, epileptic
remains a significant clinical challenge. seizures.
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INTRODUCCION

A nivel mundial, se estima que la frecuencia de la epilepsia es de 69 millones de personas,
con una prevalencia de epilepsia activade 6, 38 por cada 1000 habitantes, el 65 % de los
69 millones de personas con epilepsia viven en zonas rurales de paises en desarrollo, el 25
% en zonas urbanas de estos paises y el resto, en paises desarrollados. Alrededor de 5
millones viven en América Latinay el Caribe, con una medianade prevalencia que oscila
entre 15, 8 y 17, 8 pacientes por cada 1000 habitantes. Las tasas de incidencia son mas
altas en los paises en desarrollo, especialmente en Africa y América Latina, donde las
cifras pueden superar los 150 por cada 100 000 habitantes. A nivel mundial, casi 2, 4
millones de personas son diagnosticadas con epilepsia cada afio.?

La epilepsia esunadelas afecciones neuroldgicas crénicas mas comunes, y se estima que
el 1.2% de la poblacién tiene un diagndstico activo de epilepsia. Esto convierte a la
epilepsia en la complicacién neuroldgica mayor mas frecuente en el embarazo.

Se estima que estos pacientes, al menos el 60 % no son diagnosticadas o no reciben un
tratamiento a pesar de la efectividad del régimen farmacolégico.

A pesar de que existen avances en su estudio desde la genética molecular, neurofisiologia,
imagenologia y psicofarmacologia, la epilepsia sigue figurando como un grave problema
de salud publica, tanto entre los profesionales de la salud como en aquellos que la
padecen ).

Es objetivo de la presente investigas: proporcionar una vision holistica de la epilepsia,
abarcando desde sus fundamentos genéticos hasta sus ramificaciones en la vida cotidiana
de los pacientes, e incluyendo aspectos como el estigma social, la calidad de vida y las
opciones terapéuticas contemporaneas como la cirugia de la epilepsia, mediante el
analisis de un caso clinico.
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PRESENTACION DEL CASO

Anamnesis
Datos de filiacion

Nombre: DMGA Edad: 11 afios. Estado civil: Soltero

Sexo: Masculino  Ocupacion: Estudiante.

Religion: Catdélica Estudios: Primaria. Etnia: Mestizo.

Motivo de consulta

Paciente de 11 afios presentado por su madre con historia de episodiosde convulsiones.
Ademas, la madre reporta problemas de aprendizaje, falta de concentracién y bajo
rendimiento académico en la escuela. El paciente refiere dolores de cabeza recurrentes,
dificultades para conciliar el suefio y fatiga inexplicada. Se solicita evaluacién completa
paradeterminarla etiologia de estos sintomas y establecer un plan de manejo adecuado.

Antecedentes patoldgicos personales APP:

Producto primera gesta, parto por cesarea por poddlico, bajo peso 2600 g, necesito
termocuna durante 15 dias.

Luxacion congénita de caderas necesito pafial ortopédico no requirid cirugia.
Antecedentes patoldgicos familiares APF:

Antecedentes alérgicos: Ninguno

Habitos

Habito de ejercicio he: ninguno  fuma:no  alcohol:no  drogas: no
Medicamentos: ninguno.

Antecedentes hereditarios:

Examen fisico

Peso: 26,7 kg Altura: 1.35 m indice de masa corporal (IMC): 14.65 kg/m?
(normal)
Presidn arterial: 98/71 mmHg. Frecuencia cardiaca: 80 latidos por minuto

Estado de conciencia.

Paciente despierto(vigilia). Estado de conciencia: (lucidez)
Escala de Glasgow: rebelo una puntacion de 15 puntos(Normal)
Respuesta ocularde 4 puntos

Respuestaverbal de 5
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Respuesta motora 6

Actitud y postura: decubito activo

Habito: Longilineo / Asténico

Facies: facie normal

Estado nutricional: normal

Estado de hidratacion: normal

Sistema tegumentario:

Piel sin ninguna alteracién
Temperaturanormal (37.1 °C), piel humeda.
Fanerassin ningunas manifestaciones(normales)
Sistema celular subcutdaneo: normal

Aparato circulatorio
Unidad cardiovascular: 2 latidos irregulares, ruidos cardiacos normales, sin soplos,
chasquidos ni chasquidos.

Examenes complementarios
Secuenciacion del exoma completo (WES):Genes afectados SCN1A, SCN2A,DEPDCS,
PCDH19. Imagenes de las pruebas genéticas no proporcionadas.

Hemograma completo, exdmenes bioquimicos, aglutinaciones febriles(ver en anexos las
imagenes reales).

Tabla 1. Hemograma completo.

HEMATOLOGICOS

PARAMETRO RESULTADO VALOR NORMAL (NINOS)
Leucocitos 5.900 4,500-13,500 células/mm~3
glébulos rojos 4’ 670.000 4.5-5.1 millones/mm~"3
Hematocrito 42,0 36 %-44 %

Hemoglobina 14,0 12-16 g/dL
Sedimentacion 13 0-15 mm/hora

Férmula leucocitaria:

Segmentados 44,70 % 25 %-50 %

Linfocitos 31,60% 20-40%

Monocitos 6,70 % 2 %-8 %

Eosindfilos 3.87% 1%-4%

Caracteristicas de los eritrocitos normales

Recuento de plaquetas 211000 150.000 —400. 000 mm?3

Tabla 2. Exdmenes bioquimicos

EXAMENES BIOQUIMICOS

PARAMETRO RESULTADO VALORES DE REFERENCIA
Hb. GLICOSILADA 4.88% Menos del 5.7 %

UREA 11.1 mg/dl 7-20 mg/dL

CREATININA 0.86 mg/dl 0.50-0.90 mg/dI
TRIGLICERIDOS 136.2 mg/dI Menos de 150 mg/dL
T.G.O. 33.6U/L Menos de 40 U/L
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| T.G.P. | 35.8U/L Menos de 40 U/L

Diagnostico
El neurdlogo lo diagnostica con epilepsia.

Tratamiento

Farmacolagico inicial
Fenitoina 100 mg: 2 cada dia - administracién oral
Diazepam 0.2 mg: 3 cada dia - administracién oral

Seguimiento o evolucién

Jueves, 03 de mayo de 2012.
Paciente ya de 17 afios se realiza una resonancia magnética simple y contrastada del
cerebro mas espectroscopia.

Hallazgos: El estudio practicado demuestra signos de cambios involutivos corticales y
centrales leves, supra e infratentoriales. Se incluyen los hipocampos o predominio
izquierdo, pero no se acompafiade cambio de seiial ni de morfologia.

Figura 1. Resonancia magnética

Las relaciones metabdlicas en el hipocampo derecho se encuentran dentro de limites
normales. En el izquierdo el marcador neuronal también estd dentro de limitesnormales.
La relacion Cho/Crse aprecia discretamente definida, y sugiere discreta desmielinizacién,
a correlacionarse con la clinica del paciente.

Diagnostico: Epilepsia secundaria a esclerosis hipo campal izquierdo

20/06/2017
Acude al hospital eugenio espejo (servicio de neurologia). Se realiza un video
electroencefalograma(VEEG)
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Figura 2. Video electroéncefalogra ma(VEEG).

EEG anormal, por abundante actividad epileptiforme que se extiende a todas las
derivaciones, con notable predominio en regiones frontales y frontales inferiores de
ambos hemisferios en ocasiones alternante. Se presentan unas dos crisis ictales con

duracion de menosde 10 segundos.

22/02/2019
Solicitud para intervenirlo quirdrgicamente.

03/09/2019
El paciente se realiza un PET CT cerebral.

Figura 3. PET CT cerebral

Estructuras cerebrales sin alteraciones, cisternas basalesy sistema ventricularde aspecto
normal, adecuada diferenciacidon entre sustancia blanca y gris, no se aprecian lesiones
intra o extra axiales. Estructuras del cerebelo, talloy base del crdneo normal

Domingo 7 de abril del 2024

Anamnesis(actual).
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Datos de filiacion

Nombre: DMGA Edad: 29 anos. Estado civil: Soltero
Sexo: Masculino Ocupacion: Ninguna.

Religidn: Catdlica Estudios: Bachiller. Etnia: Mestizo.

Motivo de consulta

Paciente de 29 afios presentado porsu madre donde nos ha manifestado que su hijo ha
estado experimentando cuadros epilépticos completos y agresivos desde la nifiez. En
varias ocasiones, ha quedado en coma durante un mes o mas debido a estos episodios.
Ademads, he notado que mi hijo estd experimentando pérdida de memoria, especialmente
en lo que respecta a su infancia y adolescencia. Me preocupa que la epilepsia esté
afectando su capacidad para retener informacién a largo plazo, ya que parece tener
dificultades pararecordar detallesimportantes de su vida. También me preocupa que los
episodios epilépticos estén ocurriendo con frecuenciay que puedan ser desencadenados
por cualquier pequefa alteracidon. Necesitamos ayuda para manejar estos problemas y
mejorarla calidad de vida de mi hijo.

Antecedentes patoldgicos personales APP:
Producto primera gesta, parto por cesarea por poda podalico, bajo peso 2600 g, necesito
termocuna durante 15 dias.

Luxacion congénita de caderas necesito pafial ortopédico no requirid cirugia.
Epilepsia detectadaalos 11 afios.

Crisis epilépticas espontaneas.

Higado graso (por los medicamentos).

Antecedentes patoldgicos familiares APF:
Antecedentes alérgicos: Ninguno

Habitos

Habito de ejercicio HE: camina al dia 10 a 15minutos.

Fuma: NO Alcohol:NO Drogas: NO  Medicamentos: Lamotrigina, Acido valproico.
Alimentaciéon: No puede café, bebidas energizantes, alimentos con colorantes y grasas
trans.

Antecedentes hereditarios: NO

Examen fisico

Peso: 65,5 kg Altura: 1.78 m indice de masa corporal (IMC): 20.67 kg/m?
(normal)

Presidn arterial:124/71 mmHg.  Frecuencia cardiaca: 78 latidos por minuto;

Estado de conciencia: Paciente despierto(vigilia) Estado de conciencia: (somnoliento)
Escala de Glasgow:10 /10 puntos: Respuesta ocular de 3 puntos, verbal de 4, motora 3.
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Actitud y postura: decubito pasivo

Habito: Longilineo / Asténico Facies: facie normal Estado nutricional: normal
Estado de hidrataciéon: normal

Sistema tegumentario: Piel sin ninguna alteracion.

Temperatura 37.1 °C, pielhiumeda. Fanerassin ningunas manifestaciones.
Sistema celular subcutaneo: normal

Examenes complementarios
Hemograma y analisis bioquimicos normales. No se le ha realizado actualmente.

Diagnostico
Epilepsia refractaria(no encuentran el origen o zona del cerebro donde se genera la
epilepsia exactamente).

Tratamiento

Farmacolégico actual

Lamotrigina 100 mg: 2 cada dia - administracion oral. Acido valproico 500 mg: 2 cada dia -
administracién oral. Levetiracetam 1000 mg: 2 cada dia - administracidonoral, Clonazepam:
cuando tiene eventos epilépticos cortos

DISCUSION DEL CASO

El 50 % de los casos de epilepsia tienen un componente genético, lo que ha impulsado
avancesimportantes en genéticay epilepsia. Larelacidon entre el genotipoy el fenotipo en
diversos sindromes epilépticos ha sido transformada por el descubrimiento de genes que
afectan el funcionamientode los canalesidnicos, como CHRNA4 asociado a la "Epilepsia
Autosémica Dominante Nocturna del Lébulo Frontal" y los genes SCN1A, SCN1B

relacionados con "Epilepsia Generalizada con Convulsiones Febriles Plus (GEFS+)".®

El caso clinicoilustrala complejidad de la epilepsia refractariadesde la infancia hasta la
adultez. A pesar de multiples tratamientos farmacoldgicos, incluyendo Levetiracetam,
Lamotrigina, Acido Valproico y Clobazam, continta experimentando crisis epilépticas,
afectando su calidad de vida y funcionalidad. La persistencia de las crisis a pesar de la
medicacién hallevado a considerarla cirugia de la epilepsia como opcidn terapéutica para
mejorar el control de las convulsionesy calidad de vida. "

El manejo de la epilepsia refractaria es un desafio clinico que requiere un enfoque integral
y personalizado. La cirugia de la epilepsia emerge como opcidon terapéutica efectiva en
casos seleccionados, ofreciendo la posibilidad de mejorar el control de las crisis y calidad
de vida en pacientes que no responden adecuadamente a la terapia farmacoldgica
convencional. Se enfatiza la necesidad de una evaluacién exhaustiva de cada caso,
incluyendo estudios avanzados deimagen vy electrofisiologia, para determinar la viabilidad
de la intervencién quirtrgica.®
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CONCIDERACIONES FINALES

El manejo de la epilepsia refractaria, sigue siendo un desafio clinico importante. A pesar
de recibir multiples tratamientos farmacoldgicos, estos pacientes contintdan
experimentando crisis epilépticas. En tales situaciones, la cirugia de la epilepsia se
considera unaopcion terapéutica viable para mejorarel control de las convulsionesy la
calidad devida del paciente.
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