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Resumen

La epilepsia mioclénica juvenil (EMJ) se presenta
CON una frecuencia alrededor ded a 10% delos pacien-
tes CON epilepsia; Se caracteriza por su inicio en la
adolescenciaypor lapresencia decrisisgeneralizadas
devarios tipos tonico-clonicas, ausenciasy mioclénicas,
en pacientes con un desarrollo neurolégico normal
Esta forma de epilepsia fue descrita por Janz hace 30
afosyapesar deltiempotranscurridoy de sufrecuencia,
es prdcticamente desconocidapor el médico general, asi
como tambiénpor un alto porcentage de especialistas

Estudiamos la presencia de EMJ en 20 pacientes,
puntualizando sus caracteristicas clinicas y surespuesta
al tratamiento y hacemos una comparacicn con 10s
datospublrcadosenlaliteratura El objetrvodel trabajo
esllamar laatencion hacia estaenfermedady dar infor-
macion para e/ diagndstico y €l tratamiento adecuados
dela misma

Palabrasclave: Epilepsiamioclénicajuvenil, epilepsia
deJanz.

Summary

Juvenile Myoclonic Epilepsy U an special type of
epilepsy present in approximately 4 to 10% of patients
witheprlepsy Thisdisorder s characterized by an onset
n the adolescence and by the presence of various types
of generalized seizures tonic-clonic, typical absences
and myoclonic i patients with otherwise normal
neuropsychological development This form of epilepsy
wasdescrrbed30 yearsago by Janz, and even today the
diagnosisis seldom performed bythe general physician
asnot well asby many neurologists and neurosurgeons

We studied Juvenile Myoclonic Epilepsy in 20 patients,
underscoring its clinical and electroencephalographic
profiles and its response to treatment, and established a
comparison of these patientswith other, existent m the
medical literature Thegoal ofthepresent work is to call
attention to this neurological disorder and to provide
useful information for its adequate diagnosis and
treatment

Key words: Juvenile myoclonic epilepsy, Epilepsy of
Janz.
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Introduccién

En 1955, DieterJanzidentificéuntipo de epilep-
siamioclénica familiarcon excelente prondsticoen
pacientes que tenian estado mental y desarrollo
neurolégiconormal, al cual llamé Pequefiomalim-
pulsivo.! EltérminoEpilepsia Mioclénica Juvenil (EMJ)
fueintroducidopor Lund en 19752 intentandoenglo-
bar los aspectoscaracteristicosde la enfermedad.

Estetipo de epilepsia se caracterizapor suinicio
enla nifiezy en la adolescenciay por la presencia
de crisis mixtas, que incluyen crisis de Ausencia,
crisis convulsivas ténico-clénicas generalizadas
(CTCG)y crisis mioclénicasenpresenciade un de-
sarrollo neurolégico normal. Ademas hay un fran-
co predominiode presentacion de crisis en las horas
de la mafiana, asociado con supresionde suefio.

Las crisis de ausencia son las primeras en
aparecer, habitualmente entre los cinco y los 16
afios de edad y se presentan con una frecuencia
quevade un10hastaun 33%delos pacientes.?* Las
crisismioclénicasconsistenenuna sacudidamus-
cular subita, generalmentebreve, que afectasobre
todo lasextremidades superiores, sinalteracionde
la conciencia, que se presentan por lo regular por
la mafiana y empeoran notablemente cuando el
paciente se desvela;'* un aspecto importante es
que el paciente por lo regular no las describe
espontaneamentey tampoco las atribuye a crisis,
sino a nerviosismo; las mioclonias inician alrede-
dor de los 15 afios de edad. Finalmente las CTCG
aparecen poco tiempo después de las crisis mio-
clénicas y tambiénsuceden en forma predominan-
te por la mafianay empeorancon el desvelo. Las
CTCG son precedidas, regularmente, por una se-
rie de sacudidas mioclénicas.

LaEMJes untipo frecuentede epilepsiay enlas
distintas series se reporta una prevalencia que va
del 3 al 10% de todos los pacientes epilépticos. 5

El electroencefalograma (EEG) en pacientes
con EMJ sin medicacién muestra un patron carac-
teristico de descargas de espigay poliespiga-onda
lenta, generalizadas, que duran desde uno hasta
20 segundos; la hiperventilacién incrementa nota-
blemente estas descargas.”? Algunos pacientes
no presentan este tipo de descargas y puede
presentar s6lo una lentificaciéon generalizada del
trazo y menos frecuentementelentificacionfocal.
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Este tipo de epilepsia puede durar toda la vida
del paciente, aunque muestra tendencia a dismi-
nuir en severidad después de los 40 afios de
edad.’287

La EMJ muestra una fuerteinfluenciaheredita-
ria y se han descrito patrones de herenciaautosé-
mico dominante, autosdmico recesivoy poligénico
con penetrancia variable. 2810

La droga més eficaz para el tratamientode este tipo
de epilepsia es el valproato de magnesio (VPA), 367
el cual controlalos tres tipos de crisis en el 90% de
los pacientes. En aquellos pocos pacientes en los
cuales el VPA no es suficiente para lograr un
control absoluto se puede utilizar clonazepam, '
difenilhidantoina, fenobarbital o carbamazepina,
en asociacion con VPA y por lo regularse logra un
controltotal de las crisis. Incluso, existe unreporte
sobre el uso de acetazolamidacomo monoterapia
en pacientes con EMJ logrando éxito en el control
de las CTCG en 14 de 31 pacientes.™

Material y métodos

En el periodo comprendidode enero de 1989 a
diciembre de 1994, se atendié en el servicio de
Neurologia del Centro Médico "Adolfo Ruiz Corti-
nes" del IMSS, a 648 pacientes con epilepsiay se
diagnosticé como EMJ a 20 pacientes, que confor-
man el 3% de la poblacién epiléptica atendida.

Todos estos pacientes fueron referidos a nues-
tro servicio por padecerepilepsiay no tenercontrol
adecuadode sus crisis, a pesar de tomar medica-
mentos enformaregular. El periodo de seguimien-
tofuedeseis mesesa cincoafios, conun promedio
de 2.7 afios, y en siete pacientes, el seguimiento
fue por méas de cuatro afios.

Resultados

La edad de los pacientes fue de 14 a 39 afios,
hubo 11 mujeres y nueve hombres. Cuatro de estos
pacientes tuvieron antecedentes familiaresde epi-
lepsia (20%), pero en ninguno fue posible estable-
cer el tipo de crisis que padecfan sus familiares.

Todos los pacientes tuvieron crisis de patrén
mixto: 20 tuvieron CTCG vy crisis mioclénicas; es
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importanterecalcar que ningunode ellosrefirid las
crisis mioclénicas espontaneamente, sino en el
interrogatorio intencionado. Sélo un pacientetuvo
crisis de ausencias y otro paciente describi6 la
presenciade crisis aténicas. Diez de los pacientes
(50%) tuvieron sus crisis exclusivamente por la
mafiana, tres las presentaron a cualquierhoradel
dia y en otros siete el dato no fue recabado. Un
paciente presento crisis tambiéndurante el suefio.

La frecuencia de las crisis fue muy variable,
desde una diaria referida por un paciente hasta
crisis esporadicas (una o dos por afio) en siete
pacientes. Sin embargo, la mayoria de los pacien-
tes (n=11) presentabaun promediode 2 CTCG por
mes y multiples crisis mioclénicas en el mismo
periodo; este Ultimo tipo de crisis, se presentd en
la mayoriade los pacientes en numerosasocasio-
nes a lo largo del dia. Once de los 20 pacientes
afirmaron sufrir empeoramiento notable de sus
crisis con el desvelo.

La exploraciénfue normal en todos los pacientes.

Diecinueve de los 20 pacientes iniciaron sus
crisisentrelos 10y 20 afios de edad, con una edad
promediode inicio a los 14 afios. S6lo un paciente
inicio sus crisis a los 22 afios de edad.

EI EEG en reposo y despierto mostré en los 20
pacientes una actividad de fondo normaly la pre-
senciade paroxismos de espigay poliespiga-onda
lenta, confrecuenciade3 a6 Hertz, generalizados,
simétricosy sincrénicos (Figuraly2). La hiperven-
tilacién y la supresion de suefio acentud en todos
ellos la presencia de este tipo de descargas. En
dos pacientes se encontro actividad lenta genera-
lizada, en margen teta y delta, exclusivamenteen
la hiperventilacién.

Se realizé tomografia axial computarizadacra-
neoencefélica en tres pacientes, y en los tres fue
normal.

Eltiempotranscurridoentre el iniciode las crisis
y el establecimiento del diagnéstico correcto varid
desde menosde unafio encuatro pacientes,hasta
mas de 10 afios en seis pacientes, con un intervalo
promedio de siete afios de retraso en el diagnésti-
co adecuado. Incluso, en dos de estos pacientes
transcurrieron mas de 20 afios para el diagnéstico
correcto. Entre los diagnésticos establecidospre-
viamente, la mayoria fueron etiquetados llana-
mente como epilepsia (12 pacientes), otros como
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CTCG (n=4) y a dos se les diagnostico6 como
epilepsia del I6bulo temporal. Dos pacientes fue-
ron diagnosticadoscomo histéricos.

Un aspecto importantees que 11 de los pacien-
tes habian sido tratados por médicos neurélogos o
neurocirujanos, sin establecerseel diagnésticoco-
rrecto en ninguno de los casos. Diecisiete de los
pacientes habian recibido tratamiento con polifar-
macia antiepiléptica,que no incluia VPA, sin éxito,
en el control de sus crisis.

Figura 1.- EEG de paciente masculino de 25 afios de edad,
mostrando descargas paroxisticas de complejos espiga y
poliespiga-ondalenta generalizados. Derivacién longitudinal
superior.
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Figura 2.- EEG de paciente femenino de 21 afios de edad.
mostrando paroxismos de espiga V poliespiga-onda lenta. En
ambos casos las descargas se encuentra superimpuestas en
un ritmo de fondo normal. Derivacién longitudinal superior.




En 18 de los 20 pacientes se logré control
absoluto de sus crisis con el VPA como Unico far-
maco antiepiléptico; en uno de los pacienteshubo
necesidad de agregar clonazepam, con lo que se
obtuvo control total de sus crisis. En uno de los
pacienteseltiempode seguimientono fue suficien-
te, ya que el paciente dej6 de acudira sus citas. En
nueve de los pacientes se presentdrecidivade las
crisis al suspender el tratamiento aun después de
tres afios de controltotal de sus crisis. Al reinstalar
el tratamiento hubo nuevamente control de las
crisis.

Discusién

Loshallazgosen estetrabajoson confirmatorios
de otros reportados en la literatura. Se encontré
una frecuencia de 3% de pacientes con EMJ en
nuestra poblacién de pacientes con epilepsia.

Las manifestaciones clinicas en este grupo de
pacientes son tipicas, con mioclonias matinalesy
CTCG, que aumentan con la supresiénde suefioy
de inicioen la adolescenciaen casitodos ellos. Un
hecho que debe enfatizarse es que ningunode los
pacientes refiri6 espontaneamente las crisis mio-
clénicas y éste es uno de los factoresque ocasionan
retraso en el diagnoéstico de este tipo de epilep-
Sia.5‘13

Se encontréun solo pacienteconcrisis de ausen-
cias (5%), a pesar de interrogar intencionalmente
alos pacientesy a sus familiares. Esto difiere con
lo reportado en la literatura, donde se sefiala una
frecuencia de 10 a 33% de crisis tipo ausenciaen
pacientes con EMJ."*7 Esto podria ser debido a
que las crisis de ausencia hayan pasado inad-
vertidas en la mayoria de los pacientes, dado el
caracter fugaz de las mismasy a la ignoranciade
la poblacién respecto a las manifestacionesde la
epilepsia.

El EEG es una herramientamuy (til en el diag-
nésticode EMJ. En nuestros pacientes el EEG fue
anormal en todos los casos y mostré la presencia
de complejos de espiga y poliespiga-ondalenta
generalizados que fueron facilitados por la hiper-
ventilacién y el desvelo.

En el diagnéstico diferencial de EMJ se debe
incluiralas crisis de ausenciatipicas, sinembargo,
estas Ultimas aparecen en nifios, no hay fenéme-
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nos mioclénicosy séloraramentehay progresiéna
CTCG."“LaEMJdebediferenciarsetambiéndelas
epilepsias mioclénicas progresivas, como el tipo
Lafora, pero en estas Ultimas hay deterioro mental
progresivo, no hay predominio matutino en las
mioclénicasy el EEG muestra alteracion severa
con lentificaciongeneralizadadel ritmo de fondoy
paroxismos de espigas multifocales.

El antecedente de epilepsia en familiares se
encontré en el 20% de los pacientes incluido en
este trabajo; en laliteratura se reporta dicho ante-
cedente en el 40 al 60% de los pacientes con
EMJ."2° Se han establecido diferentes tipos de
patrén hereditario, que incluye autosémico domi-
nante, autosémico recesivo y también un patrén
poligénicode penetranciavariable. 2810 Reciente-
mente se ha confirmadola asociaciénde EMJ con
el complejo mayor de histocompatibilidaden el brazo
corto del cromosoma 6.5.°

Se encontré un gran retraso en el diagnéstico
correcto de estos pacientes, con un promedio de
siete afios. Estos hallazgostambién son similares
alos reportadosen otros trabajos, donde se sefia-
lan retardos hasta de 14 afios para el diagnésti-
co."2513 Hay varias razones para explicar este
retraso notable en el diagndstico y destacan:

A. ElpococonocimientodelaEMJ, tanto entrelos
médicosgenerales,como entre los especialis-
tas; once de nuestros pacientes habian sido
atendidos por neurélogos o neurocirujanos, sin
llegar al diagnéstico.

B Elpacientepor lo regularno refiere las mioclo-
nias espontaneamente,o las atribuye a otras
causas.

C. El poco valor que se da al hallazgo electro-
encefalogréfico, que generalmente se consi-
dera un estudio inespecifico y que con el
advenimientodelos métodosde neuroimagen,
ha sido aiin mas relegado.

La importancia de conocer bien este tipo de
epilepsiaseve resaltadaalinmésporquetiene una
excelenterespuestaal tratamientocon VPA y mas
del 90% de estos pacientesse ventotalmente libres
de crisis con el uso de este farmaco, %7 como lo
confirmatambién nuestros hallazgos.

Esta enfermedadtiene una notable tendenciaa
suspender el tratamiento, por lo cual actualmente
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se aconseja que el tratamiento sea por tiempo
indefinido."2%7 Nueve de nuestros pacientestuvie-
ronrecaidasal suspender el tratamiento, aun des-
puésde masdetres afiosdecontrol absolutodelas
crisis.

Conclusiones

1. LaEMJesunpadecimientofrecuenteennues-
tro medio.

2. El cuadro clinicoy los hallazgos electroence-
falograficos son tipicos y permiten establecer
el diagnéstico con facilidad.

3. Esobligado sospecharlapresenciade EMJen
todos los adolescentes que inician su padeci-
miento con CTCG e investigar intencionada-
mente la presencia de mioclonias y/o crisis de
ausencia, ademas de su asociaciéon con el
desvelo y el predominio matutino.

4. Existe un notable desconocimiento de este
tipo de epilepsiaentre los médicos generalesy
los especialistas.

5. Sedeberecurriraladeprivacionde suefio para
hacermas evidentela presenciade descargas
tipicas en el EEG.

6. Losestudiosde neuroimagenno sonindispen-
sables en este tipo de pacientes y sélo deben
realizarse en aquellos en los que la enferme-
dad sea atipica (por ejemplo, aquellos que
tienen EEG con actividad lenta focal).

7. Larespuestaal VPA es excelente y recalcala
necesidad de un diagnéstico temprano.
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