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Acude un nino de 23 meses con su madre.

Habian llamado por teléfono el dia anterior, diciendo
qgue el nino hacia unos movimientos raros. El

enfermero les ha indicado que acudieran a consulta 'y
que, si repetia los movimientos, procuraran grabarlos

Consulta de

pediatrl'a en con el movil.
AtenCK)n Los episodios se iniciaron hace una semanay se
: : repiten a diario, aunque desde los 6 meses habia
Pr| maria tenido movimientos en un brazo u otro, muy breves, a
los que no habian dado importancia. ’

El nino esta cursando un proceso infeccioso virico.
Solo los han visto en casa, ya que suelen ocurrir por /

las tardes




Consulta de
pediatria en

Atencion
Primaria

22 gestacion controlada. Parto vaginal,
eutdcico. APGAR 10/10. PRN: 3760 g

Desarrollo psicomotor: deambulacion

autonoma a los 18 meses, hitos previos
normales. Retraso en la adquisicion del
lenguaje: en la actualidad 4-5 palabras.



iComo
clasificariamos

este tipo de
Ccrisis?




é Queremos clasificar las crisis?

ILAE 2017/2025

* La primera tarea del clinico es
determinar si un evento:
- tiene las caracteristicas de una
crisis epiléptica y

- no es uno de los tantos
imitadores de crisis.

* Elsiguiente paso, caso de ser
una crisis epiléptica, es la
clasificacion en un tipo de crisis.

La clasificacion tiene como objetivo principal establecer
un marco de comunicacion para el ambito clinico.

Se enfoca en tipos de crisis relevantes para la practica
clinica.

Se busca hacerla comprensible para pacientes y
familiares, siendo aplicable a todas las edades, incluso
neonatos. También factible en todos los contextos
desde hospitales complejos a con recursos limitados

La clasificacion del 2025 actualiza la de 2017 tras
observar como se ha aplicado en los siguientes 8 anos
con sus ventajas e inconvenientes



Una crisis epiléptica se define como “la aparicién transitoria de signos y/o sintomas debidos a una actividad

neuronal excesiva o sincronica en el cerebro”

La epilepsia es una enfermedad cerebral que se caracteriza por una tendencia crdnica del cerebro a producir crisis
epilépticas:

La epilepsia puede diagnosticarse ahora (desde 2014) si han ocurrido:
* 1. Al menos dos crisis no provocadas (o reflejas) con >24 h de separacién

e 2. Una crisis no provocada (o refleja) y una probabilidad de presentar nuevas crisis durante los 10 afios
siguientes similar al riesgo general de recurrencia (al menos el 60 %). Hallazgos patoldgicos en el EEG o |a
resonancia magnética indican riesgo de recurrencia superior al 60% a 10 afios

e 3. Diagnostico de un sindrome de epilepsia

Se considera que la epilepsia esta resuelta en los sujetos con un sindrome epiléptico dependiente de la edad que han superado
la edad correspondiente o en aquellos que se han mantenido sin crisis durante los 10 ultimos afos y que no han tomado
medicacion antiepiléptica durante al menos los 5 ultimos anos.
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Definition & Classification

Current Definitions and Classifications

The ILAE strives to provide definitions for key concepts and classification schemes that will help the world epilepsy
community in developing a commen language to communicate effectively regarding the many facets of epilepsy. It is
also hoped that the clear terminology, based on available evidence, will help develop treatments adapted to each
condition.

Updated classification of epileptic seizures
Position paper by the ILAE, Epilepsia (2025)

ILAE Classification and Definition of Epilepsy Syndromes
Position paper by the ILAE Nosology and Definitions Task Force, Epilepsia (2022)

ILAE Classification of Seizures and the Epilepsies: Modification for seizures in the neonate
Position paper by the ILAE Task Force on Neonatal Seizures, Epilepsia (2021)

Operational Classification of Seizure Types by the ILAE
Position paper of the ILAE Commission for Classification and Terminology, Epilepsia (2017)

ILAE Classification of the Epilepsies
Position paper of the ILAE Commission for Classification and Terminology, Epilepsia (2017)

Definition of Epilepsy 2014

Other definition/classification documents
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Updated classification of epileptic
seizures (2025)

Classification and Definition of Epilepsy
Syndromes

Classification of Seizures and
Epilepsies: Neonate

Operational Classification 2017

ILAE Classification of the Epilepsies
(2017)

Definition of Epilepsy 2014
Definition and Classification Archive

Archive of Draft Guideline Comments
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Evitar parcial

Evitar
simple/compleja

awareness and

responsiveness
Awareness is
assessed through
recall.
Responsiveness is
tested using both
verbal and motor
tasks

Clasificacién Operacional de los Tipos de Crisis, Version Extendida ILAE 20171

Conciencia
alterada

Conciencia
preservada

/I_nil:iu motor

Automatismaos
Atonical
Clanica
Espasmo F.-[;:nihé[.:lti'.:w:.il
Hiperquinética
Mioclonica
lonica

Inicio no motor
Autondmica
Detencion del
comportamiento

~

{

Cognitiva

Emocional
\Sensnrial /
Focal a bilateral
Tonica - Clénica

Tonica clanica
Clénica

Tdnica

Mioclanica
Mioclénica-tonica-
clonica
Mioclénica-atonica
Atonica

Espasmo epiléptico

Mioclono negativo

(ausencia)

Tipica

Atipica

Mioclénica
Mioclonia palpebral

'/r Motor -\'

Tonica - Clénica
Otro Mator
No motor

Detencidn del

m Generalizadas Desconoudo siFoG No clasificado

/’I':*‘Intura

comportamiento
o P V4

Espasmo epiléptico

{ No Clasificada® J

Sustituye al término secundariamente
generalizada

Nuevos tipos de crisis generalizadas:

- ausencia con mioclonia palpebral

- ausencia miocldnica, mioclénica-
ténica-clonica

- miocldnica-atdnica

- espasmo epiléptico




Updated classification of epileptic seizures: Position paper of the International League Against Epilepsy

.................................................................................

Unknown Generalized

whether focal
or generalized

Consciousness®?
» Preserved

nsciousn 1.2
»Preserved

»Absence seizures
»Other generalized
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»Impaired » Impaired seizures
Focal to bilateral Bilateral Generalized
tonic-clonic tonic-clonic tonic-clonic
seizure seizure seizure
Basic descriptors: -
With vs. Without observable* manifestations : UnClaSS|ﬁed :

.
.

..........................

1. Operationally defined by awareness and responsiveness.

2. If the state of consciousness is unknown, classify as focal
(without specifying the sub-classification)

3. If the state of consciousness is unknown, classify as unknown whether focal
or generalized (without specifying the sub-classification)

4. Observable manifestations are readily recognized by an eyewitness.
These may be motor, aphasic, autonomic or other (see Table 2). Impaired
consciousness qualifies as an observable manifestation.

Main classes are in red, seizure types are in black, while descriptors are in blue
color. The horizontal vellow background in the figures highlights that bilateral
tonic-clonic seizures—associated with the highest morbidity and mortality—can
occur in all three main seizure classes.

I % International League
Against Epilepsy
&

s

Epilepsia, Volume: 66, Issue: 6, Pages: 1804-1823, First published: 23 April 2025, DOI: (10.1111/epi.18338)



Updated classification of epileptic seizures: Position paper of the International League Against Epilepsy

- Absence-to-tonic-clonic seizure

. - - .
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: : e :: » Myoclonic-atonic ~ *
: siie P » Atonic® :
¢ Focal to bilateral : : Bilateral : toni(ci?:rll:r:?c“z:?zure :
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: caizure s Soizure : : - Myoclonic-tonic-clonic seizure :
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Expanded descriptors:
Semiology descriptors in chronological
sequence*, including focal epileptic spasms,
myoclonus, tonic & clonic*

c
=
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1. Operationally defined by awareness and responsiveness.

2. If the state of consciousness is unknown, classify as focal (without specifying
the sub-classification)

3. If the state of consciousness is unknown, classify as unknown whether focal
or generalized (without specifying the sub-classification)

4. Described using the terms in the ILAE semiology glossary (see table 2)

5. These phenomena may occur also in focal seizures (usually unilaterally or
asymmetrically) as part of the semiology of a focal seizure.

Main classes are in red, seizure types are in black, while descriptors are in blue
color. The horizontal vellow background in the figures highlights that bilateral
tonic-clonic seizures—associated with the highest morbidity and mortality—can

occur in all three main seizure classes.
I % International League
Against Epilepsy )

.

Epilepsia, Volume: 66, Issue: 6, Pages: 1804-1823, First published: 23 April 2025, DOI: (10.1111/epi.18338)
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. Unknown Generalized

whether focal
or generalized

seessen,,

» Typical absence » Myoclonic®

» Atypical absence » Negative
. . ; » Myoclonic absence myoclonic:
: Consciousness'? Consciousness'? » Clonic®

» Eyelid myoclonia

- Absence-to-tonic-clonic seizure

.
® 0000000000000 0000000000000000 0000000000000 0000000"
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»Preserved » Preserved 5 with / without » Epileptic spasms®

»Impaired : » Impaired 3 ‘absence » Tonic®
: » Myoclonic-atonic
E E » Atonic®

Focal to bilateral : Bilateral : toniiirl]c?r:?::gidzure
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: : : : - Myoclonic-tonic-clonic seizure
seizure : seizure :
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Expanded descriptors:
Semiology descriptors in chronological
sequence?, including focal epileptic spasms,
myoclonus, tonic & clonic*
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1. Operationally defined by awareness and responsiveness.

2. If the state of consciousness is unknown, classify as focal (without specifying

the sub-classification)

3. If the state of consciousness is unknown, classify as unknown whether focal
or generalized (without specifying the sub-classification)

4. Described using the terms in the ILAE semiology glossary (see table 2)

5. These phenomena may occur also in focal seizures (usually unilaterally or
asymmetrically) as part of the semiology of a focal seizure.

Main classes are in red, seizure types are in black, while descriptors are in blue
color. The horizontal yellow background in the figures highlights that bilateral
tonic-clonic seizures—associated with the highest morbidity and mortality—can
occur in all three main seizure classes.

I % International League
Against Epilepsy
>,

No clasificada: no hemos visto el inicio
Suponiendo que este sea el inicio
Focal

Con conciencia preservada
Descriptores:

Clénica brazo izquierdo-clénica bilateral-pérdida de
conciencia y automatismos orales de chupeteo



Figura 1.

Marco para la clasificacion de las epilepsias. *Indica el inicio de las crisis. Epilepsia © ILAE
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clasificadas
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- € CriSIS
I Focales Generalizadas Desconocido1

Estructural

Geneética

(
Tipos de epilepsia
Combinadas
Focales Generalizadas generalizadas Desconocidas
y focales
\L

Comorbilidades

Inmunitaria
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=

Desconocida

Sindromes epilépticos
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Translations: Arabic | Japanese

ILAE Classification and Definition of Epilepsy Syndromes with Onset in Neonates and Infants: Position Statement
by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions, Epilepsia (2022)
Online Open Access | PDF Version

Translations: Arabic | Japanese | Ukrainian

ILAE Classification and Definition of Epilepsy Syndromes with Onset in Childhood: Position Paper by the ILAE Task
Force on Nosology and Definitions, Epilepsia (2022)
Online Open Access | PDF Version

Translations: Arabic | Japanese | Spanish | Ukrainian

ILAE Classification and Definition of Epilepsy Syndromes with Onset at a Variable Age: Position Statement by the
ILAE Task Force on Nosology and Definitions, Fpilepsia (2022)
Online Open Access | PDF Version

Translations: Arabic | Japanese | Spanish | Ukrainian

ILAE Definition of the Idiopathic Generalized Epilepsy Syndromes: Position Statement by the ILAE Task Force on
Nosology and Definitions, Epilepsia (2022)
Online Open Access | PDF Version

Translations: Arabic | Japanese | Spanish | Ukrainian

Methodology for Classification and Definition of Epilepsy Syndromes with List of Syndromes: Report of the ILAE
Task Force on Nosology and Definitions, Epilepsia (2022)
Online Open Access | PDF Version

Translations: Arabic | Japanese | Spanish | Ukrainian



Clasificacion sindromica de las epilepsias

[Definicién:
Un sindrome epiléptico es un conjunto de caracteristicas
clinicas y del EEG, generalmente apoyadas por hallazgos
etioldgicos especificos, con implicaciones terapéuticas y
Kpronésticas

~

4 )

La propuesta introduce el concepto de
sindromes epilépticos de etiologia-especifica,
donde una causa especifica se asocia: con un

J

fenotipo clinico  correlato en EEG neuroimagen y/o genética.

Los sindromes también se dividen de acuerdo con
la edad de inicio: neonatal y del lactante, de la
nifez, adolescente

N\ J

- J

-

Los sindromes pueden dividirse en aquellos
con:

- crisis de inicio generalizadas

- crisis de inicio focal

- crisis de inicio focal y generalizado

- encefalopatias epilépticas y/o del
desarrollo o con deterioro neuroldgico
progresivo.

/




(A)

1 wk Imo6mo 1lyr 6 yrs 12 yrs 18 yrs

(B)

1 wk I1mo6mo 1yr 6 yrs 12

yrs 18 yrs

Child Adult

Mesial Temporal Lobe Epilepsy with
Hippocampal Sclerosis

Neonate Infantj Adolescent

FOCAL EPILEPSY SYNDROMES

Self-Limited Epilepsy with Centro-
Temporal Spikes

—llll>—

Self-Limited Epilepsy with
Autonomic Seizures
Self-limited Familial Neonatal and
Infantile Epilepsy

Self-Limited (Familial)
Infantile Epilepsy

v

Sleep-Related Hypermotor

Self-Limited (Familial
oimideioid. ol (Hyperkinetic) Epilepsy

Neonatal Epilepsy

!

Childhood Occipital
Visual Epilepsy

*

Photosensitive Occipital Lobe Epilepsy

Familial Focal Epilepsy with
Variable Foci

2 T

Familial Mesial Temporal
Lobe Epilepsy

r'

Nebnate Infant Child
GENERALIZED EPILEPSY SYNDROMES

Childhood Absence
Epilepsy

Rt

Epilepsy with Eyelid
Myoclonia

Epilepsy with Myoclonic
Absences

Myoclonic Epilepsy in
Infancy

Genetic Epilepsy with Febrile
Seizures Plus

g <
Juvenile Absence
Epilepsy

‘ Adolescent Adult

Juvenile Myoclonic
Epilepsy

::—T

Epilepsy with Generalized

Tonic-Clonic Seizures Alone

e -
,—»

S —

Epilepsy with Reading-

Induced Seizures
| 1

. o —
Epilepsy with
Auditory Features
1 wk Imo6mo 1yr 6 yrs 12 yrs 18 yrs 1 wk Imo6mo 1yr 6 yrs 12 yrs 18 yrs




(C) 1 wk Imo6mo 1yr 6 yrs 12 yrs 18 yrs

Neonate Infant Child Adolescent Adult .
Syndromes with Developmental and Epileptic Encephalopathy and o Epilepsia"
Syndromes with Progressive Neurological Deterioration SPECTAL REPORT
Infantile Epileptic Spasm
Syndrome . L. . .
-l Operational definition of developmental and epileptic
Early Infantile ot i i i encephalopathies to underpin the design of therapeutic
Developmental and Activation in Sleep .
Epileptic trials
Encephalopathy ‘_.'
- Lennox Gastaut Ingrid E. Scheffer'**® | Jacqueline French®® | Kette D. Valente®® |
Sy-ndrome . Stéphane Auvin®®© | J. Helen Cross’® | Nicola Specchi()w‘11
Epilepsy with Myoclonic-
Atonic Seizures
Dravet -
S 2 | OPERATIONALIZING THE DEFINITION OF DEEs
s e i A diagnosis of a DEE includes the following criteria
5
‘3 Rasrgussen
Syndrome . . .
g , 1. Frequent seizures and/or EEG studies showing
Febrile Ir)fection-ReIated Epilepsy Syndrome frequent epileptiform diSChargeS
Progtesslve Myoclanus Epllensy 2. History of developmental slowing or regression
Gelastic Seizures with —
Hypothalamic Hamartoma
R " 3. The underlying etiology also contributes to
. —— . .
Hemiplegia-Epilepsy developmental impairment

1 wk Imo6mo 1yr 6 yrs 12 yrs 18 yrs



Clasificacion sindromica de las epilepsias de inicio en el
neonato y lactante (hasta los 2 afos)

Self-limited epilepsies

* Self-limited neonatal epilepsy (SeLNE)

* Self-limited familial neonatal-infantile
epilepsy (SeLFNIE)

* Self-limited infantile epilepsy (SeLIE)

* Genetic epilepsy with febrile seizures
plus (GEFS+)

* Myoclonic epilepsy in infancy (MEI)

ILAE classification and definition of epilepsy syndromes with onset in neonates and infants: Position statement by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions
Epilepsia, Volume: 63, Issue: 6, Pages: 1349-1397, First published: 03 May 2022, DOI: (10.1111/epi.17239)



Epilepsia Neonatal (familiar) Autolimitada del neonato (SeLNE)

2 > \ 0z
ﬁenetlca: \ P Wesentacu)n \

e Patron de herencia AD, a penetrancia En RN sano entre dias 2 y 7 de vida.
incompleta.

: , . Convulsiones:
» Variantes patogénicas de novo en los Inicio ténicas focales

genes KCNQ2 y KCNQ3. Secuencial con cambios en |la
* Antecedentes familiares necesarios para lateralizacién.

la epilepsia neonatal familiar

autolimitada. Variantes en KCNQ2 son la

Kcausa mas comun (mas del 80%). /

Prondstico:

Pueden incluir vocalizaciones,
automatismos y manif. autondmicas.
Clusters de convulsiones con
comportamiento normal entre eventos/

e Remision de convulsiones generalmente antes de 6m
* Mayoria cesa a las 6 semanas. EEG:
Posible interrupcion de FACE en semanas. * Fondo normal o anomalias no especificas.
Desarrollo normal en la mayoria de los casos. * Alt. epileptiformes focales interictales comunes.
Algunos casos dificultades de aprendizaje o leve deterioro * Patron ictal tipico con atenuacion inicial seguida de
motor. descargas repetitivas

-




Epilepsia Neonatal-Infantil Autolimitada (SeLFNIE)

/ \ o b Wesentacién \
Genética: o @ * Entre 1 dia y 23 meses de vida (media

* Herencia AD con alta penetrancia. de 11 s, mediana de 13 s).

* Asociado principalmente con * en RN sano sin antecedentes
variantes patogénicas en el gen de la
subunidad del canal de sodio: SCN2A

Convulsiones:
* |nicialmente tonicas focales con

k / / | [ RMIC normal ] desviacion de cabeza y ojos, seguidas
@gﬁ; |8 de otras tonicas y cldnicas.
T  Algunos apnea y mirada fija.

e Duracion variade 20 s a 4 min.
- * Las convulsiones febriles son raras.

Prondstico:
* Frecuencia variable de las crisis, algunos tienen pocas

crisis sin necesidad de tratamiento, otros clusters de [ EEG:

muchas crisis al d'a: . * Actividad de fondo tipicamente normal.
* Cese de las convulsiones entre los 12 y 24 meses, sin + Durante periodos de convulsiones mas activas
I

recurrencias. o descargas focales, ppalmente en regiones posteriore
* Se controlan facilmente con FACEs. o enlentecimiento generalizado

-




Epilepsia de lactante Autolimitada (SeLIE)

Genética: - e\ r_efsentacmn |
. _r X Inicio entre 3-20 meses, pico a los 6

Herencia AD con alta penetrancia. _
* Asociado principalmente con TESES Bl AHENILS G20 S

variantes patogénicas en el gen anteced-entes

PRRT2. Puede haber algunos casos Convulsiones:

con SCNSA o SCN2A e Convulsiones son frecuentes al
k / principio y pueden ser dificiles de
@i) -  RMC normal | controlar, resuelven
iRy | = espontaneamente. Focales a BC

e Posteriormente, se amplio al
sindrome familiar de Convulsiones
Infantiles con Coreoatetosis que
asocia un trastorno del
movimiento de discinesia/distonia
paroxistica, con miembros de la
familia afectados por convulsiones,

Pronostico:

* Cese de las convulsiones,
recurrencia en 1-3 meses, /
pero finalmente remiten

EEG:
e Actividad de fondo normal.

e Aparicion de tr del mov

en la ninez. , _ trastorno del movimiento o ambos.
" e Variante con espigas de vertex
e Desarrollo cognitivo 5 lento
en suen

normal. \ /




Epilepsia de lactante Autolimitada (SeLIE)



GEFS+
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LEGEND: [] Unaffected male [l Febrile Seizures [] FS* and myoclonic seizures
(O Unaffected female [] Febrile Seizures Plus (FS*) [0 FS* and atonic seizures
[] Unwitnessed seizures [l FS+* and absences [ Myoclonic-astatic epilepsy
/ Deceased ¥, Proband

Fig. 4 Pedigree of the core fanuly showing the heterogeneity of epilepsy phenotypes seen.

Scheffer et al 1997: 2000 indiv, 286 contactos



Epilepsia Genética con Convulsiones Febriles
Plus (GEFS+)

e Descripcion Inicial:
* Inicialmente descrito como una epilepsia familiar AD con penetrancia variable.

Espectro de fenotipos epilépticos presentes en la misma familia, el mas frecuente CF y CF+, también epilepsia con
crisis miocldnicas atonicas, Sindrome de Dravet, y otros sindromes epilépticos generalizados, asi como focales.

* Fenotipo Comun - Convulsiones Febriles:
* El fenotipo mas comun es el de convulsiones febriles clasicas.
* Otro fenotipo frecuente es "Convulsiones Febriles Plus" (FS+).
* Genética

e SCN1B fue el primer gen identificado. Variantes patdgenas en SCN1A identificadas en ~10% de las familias con
GEFS+.

e Otras variantes genéticas involucran canales idnicos como los de sodio, calcio y potasio, asi como receptores idnicos

ligandos, incluyendo subunidades del receptor colinérgico nicotinico, subunidades del receptor GABA Ay la sintaxina
1B (STX1B).



ﬂesentacién \

[ Genética:

Prondstico:

Las crisis remiten en 6 meses a 5 anos
desde el inicio, la mayoria pueden retirar
los FACEs

Aproximadamente el 10% desarrolla otras
epilepsias, principalmente epilepsia
miocldnica juvenil.

Desarrollo normal en el 63%—85%
Ocasional evolucién con discapacidad

intelectual (Dl) leve, tr. del aprendizaje o de

atencidn con el tiempo.

Raramente, DI moderada a grave, no
necesariamente correlacionada con la
frecuencia de las crisis.

se desconoce J * Inicio entre 4 meses-3 afos, pico 6-18

S

meses

Convulsiones:

* Convulsiones miocldnicas en el inicio,
las cuales pueden ser
desencadenadas por ruido repentino,
sobresalto o tacto, y menos
comunmente por estimulacion fética.

&\

‘[ RMC normal ]

(U

~

e Obligatorio hacer EEG, preferiblemente con video y
electromiografia, para confirmar la naturaleza epiléptica
del mioclono y descartar el Sindrome de Espasmos
Epilépticos Infantiles, mucho mds comun y grave

* Los pacientes con fotosensibilidad pueden tener crisis mas
dificiles de controlar.

" /




Encefalopatias Epilépticas y
del Neurodesarrollo (DEEs)



resentacion
Inicio de la epilepsia en los primeros 3
meses de vida con

EIDEE incluye a neonatos y lactantes
previamente clasificados como sindrome de
Ohtahara y encefalopatia miocldnica

/ \ temprana.

Las pruebas de neuroimagen, metabdlicas y Hallazgos anormales en el examen
genéticas permiten una clasificacion neuroldgico: alteraciones de la postura,
etioldgica precisa en aproximadamente el tono o movimiento.

Convulsiones:
crisis frecuentes que suelen ser resistentes

a los medicamentos.

80% de los casos.

N /

/EEG:

EEG interictal anormal, que puede incluir un patron de
supresion y rafagas, ralentizacion difusa o descargas
\multifocales.

Pronostico:

* Retraso del desarrollo de moderado a profundo

evidente con el tiempo




Encefalopatia Epiléptica del Desarrollo
Temprano en la Infancia (EIDEE)

Crisis Epilépticas en DEE Relacionadas con Variantes Patogénicas:

KCNQ2-DEE:

- Crisis secuenciales (tdnico, clénico, mioclénico, espasmos epilépticos, autondmicas). Investigaciones del metabolismo recomendadas
- También crisis tonicas exclusivas con patron de supresién de rafagas o EEG multifocal.

- DD-Historial familiar: epilepsia infantil familiar autolimitada.

Acidos organicos y aminoacidos en orina.

SCN2A-DEE:
- Crisis secuenciales con predominio ténico y caracteristicas autonémicas. - Alfa aminoadipato semialdehido en orina.
SCNS8A-DEE: - Aminoacidos en plasma.

- Crisis focales. o . _
- Lactato, acido urico, cobre/ceruloplasmina,

STXBP1-DEE: amonioo.

- Crisis ténicas asimétricas o secuenciales (tdnicas, autondmicas, cldnicas, espasmos
epilépticos). - Perfil de acilcarnitina.
CDKL5-DEE:

. - Electroforesis de transferrina.
- Crisis tonicas.

- Secuencia de crisis: "hipercinético-tonico-espasmos". - Acidos grasos de cadena muy larga.

KCNT1-DEE: | | . inoacid
- Crisis ténicas focales con sintomas autondmicos. - Glucosa, aCt?to' p|ruva’to, _ammoac' 05 )
- neurotransmisores en liquido cefalorraquideo
UBA5-DEE:

- Crisis miocldnicas predominantes.



Epilepsia de la Infancia con Crisis Focales
Migratorias (EIMFS)

* Encefalopatia epiléptica poco frecuente con crisis focales migratorias.

e Asociada con variantes genéticas de novo, especialmente en el gen KCNT1.

e Otros genes asociados con este sindrome incluyen entre otros:
SCN1A, SCN2A, SLC12A5, BRAT1,y TBC1D24

* El pronostico es desfavorable, con crisis resistentes a los FACEs,
dlsacapgudad neurologica y motora severa, y una expectativa de vida
reducida.



Acude una nifa de 6 meses con sus padres

Habian [lamado por teléfono el dia anterior, diciendo que la nina hacia unos
movimientos raros.

Los episodios se iniciaron hace una semana vy se repiten a diario, especialmente por
las mananas y la despertar de la siesta

La nifa no esta cursando ningun proceso infeccioso, tampoco hay ambiente
epidémico en la familia ni en |la guarderia.

Como antecedentes perinatales, tuvo una hipoglucemia tras el alta de neonatos, en
casa. Sus padres la veian muy dormida y acudieron a urgencias, donde se detecto
una hipoglucemia severa se ingreso en UCIN 5 dias y se recupero bien.



Sindrome de Espasmos epilépticos infantiles

Caracteristicas obligatorias para el diagndstico:
Crisis

Espasmos epilépticos flexores, extensores o mixtos que a menudo ocurren en racimos o cluster

EEG Interictal:

Hipsarritmia, descargas epileptiformes multifocales o focales

Edad de inicio

1-24 meses ( si los espasmos epilépticos comienzan mas tarde, no seria ISS)

Comorbilidades

Ralentizacion del desarrollo después del inicio de los espasmos, aunque puede estar ausente al principio del
curso (dificil de determinar en un nifio con trastornos del desarrollo significativos existentes)
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Variantes patogenas en muchos genes a menudo son de novo

Etiologia genética puede definirse en hasta el 41% de los casos.

- incluyen la trisomia 21, ARX, CDKL5, STXBP1, IQSEC2, TSC1, TSC2 y
muchos otros

Causas de origen metabdlico



Encefalopatia epiléptica y del neurodesarrollo que se inicia en el 1¢" ano de vida
con crisis convulsivas GTC o hemicorporales clonicas

- facilitadas por cambios de t2 corporal: fiebre, bano
- en lactante con desarrollo previamente normal

Asociada en mas de90% de casos con alteraciones en el gen SCN1A

12 m es._tatu’s,_crisis Epilepsia farmaco-
Crisis con fiebre mioclonicas, resistente
CP,ausenc
CE? EEG normal Déficit intelectual M-S

Enlentecimiento

i Tr. Conducta, tr. Motores
des. psicomotor

SUDEP



Inicio a los 3-5 anos
Suelen tener déficit cognitivo previo
Varios tipos de crisis:

Tonicas

Atonicas

Ausencias atipicas
Cursa con farmcorresistencia y discapacidad intelectual






 KCNQ2

e CDKL5

* PCDH19 Clustering Epilepsy
 (ALDH7A1)-DEE: PD-DEE

; * (PNPO)-DEE: P5PD-DEE

Eti0|08la- * Glucose transporter 1 deficiency syndrome

especificos (Glut1Ds
e Sturge-Weber syndrome (SWS)

* Gelastic seizures with hypothalamic
hamartoma

Sindromes




* Los sindromes con inicio en la infancia se dividen en tres
categorias:

- Sindromes con crisis focales

- Sindromes con crisis generalizadas

Sind romes de - encefalopatias epileptogénicas y/o del desarrollo
inicio en la

* Cada sindrome tiene tipos de convulsiones obligatorias,
caracteristicas en el electroencefalograma, edad de inicio
y hallazgos de investigaciones clave.

ninez

e La identificacion precisa de un sindrome epiléptico '
puede proporcionar informacion util sobre el prondstico
y el manejo.

o




TABLE 1 Childhood epilepsy syndromes

Self-limited focal epilepsies

Genetic generalized epilepsies

Epilepsy
syndromes

with focal
seizures

SeLECTS

SeLEAS

COVE

POLE

Formerly known as

Childhood epilepsy with

centrotemporal spikes, (benign)
Rolandic epilepsy, (benign)
epilepsy with centrotemporal
spikes

Panayiotopoulos syndrome, early

onset (benign) occipital epilepsy

Late onset (benign) occipital

epilepsy or idiopathic childhood
occipital epilepsy-Gastaut type

Idiopathic photosensitive occipital

lobe epilepsy

Epilepsy

syndromes

with

generalized Formerly

seizures known as

CAE? Pyknolepsy,
petit mal

EEM Jeavons
syndrome

EMA Bureau and
Tassinari
syndrome

DEEs
DEEs Formerly known as
EMATtS Doose syndrome
LGS No changes
DEE-SWAS Epileptic
EE-SWAS encephalopathy
Landau-Kleffner with continuous
syndrome spike-and-wave
(subtype of in sleep, atypical
EE-SWAS) (benign) partial
epilepsy (pseudo-
Lennox syndrome)
FIRES AERRPS, DESC
HHE No changes




- Age-dependent occurrence

Epilepsias focales autolimitadas de la nifiez

- Cognition and neurological examination normal

Self-Limited Self-Limited - Remission usually occurs by puberty
Epilepsy with Epilepsy with - Classical seizure semiology
Autonomic Seizures Centrotemporal - Specific EEG features
(SeLEAS) Spikes (SeLECTS)

Range 1-14 years (usual 3-6 years)
Multifocal high voltage spike:

Childhood Occipital Photosensitive Occipital

Visual Epilepsy (COVE) Lobe Epilepsy (POLE)

7N

International League Against Epilepsy classification and definition of epilepsy syndromes with onset in childhood:
Position paper by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions

Epilepsia, Volume: 63, Issue: 6, Pages: 1398-1442, First published: 03 May 2022, DOI: (10.1111/epi.17241)



Focales autolimitadas: las mas frecuentes en el nino

Edad dependientes
Buena respuesta al tto. A veces no precisan

Epilepsia autolimitada de |a ninez con puntas
centrotemporales
Epilepsia con paroxismos occipitales:

e Childhood epilepsy visual epilepsy (Gastaut)
* Childhood epilepsy with autonomic symptoms (Panayiotopulos)
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Inicio en la infancia temprana de convulsiones focales autondmicas a menudo prolongadas.

Las convulsiones focales autondmicas incluyen vomitos, palidez, enrojecimiento y cambios pupilo-
cardiorespiratorios y mas del 70% ocurren durante el suefo.

El EEG puntas focales de alta amplitud con localizacidn variable, activados por el suefo.

Las convulsiones son infrecuentes en la mayoria de los pacientes, con solo un 25% teniendo una
unica convulsion. La epilepsia es autolimitada, con remision generalmente dentro de unos pocos
anos desde el inicio. La duracion media de la enfermedad es de aproximadamente 3 afos.

Edad tipica de inicio es entre 3 y 6 anos, afecta a ambos sexos por igual.
SeLEAS es la causa mas comun de estatus epiléptico no convulsivo afebril en la infancia.
SeLEAS puede evolucionar a otros sindromes epilépticos, siendo SeLECTS el mas comun.

Diagnéstico diferencial incluye otras epilepsias focales, migrafna y sincope.



Sindromes epilépticos genéticos generalizados
de la nifiez

Childhood Epilepsy with

Epilepsy with :
Absence ErelidiMvoclania Myoclonic

Epilepsy Absence

Range 2-13 years (peak 4-10 years)
Generalized spike-wa 3

Uncertain prognosis

- Genetic etiology (complex inheritance) DEE

- Positive family history of epilepsy Epilepsy with

- Cognition and neurological examination variable Myoclonic-Atonic
- Response to drugs variable Seizures

- Classical seizure semiology

- Specific EEG features

International League Against Epilepsy classification and definition of epilepsy syndromes with onset in childhood:
Position paper by the ILAE Task Force on Nosology and Definitions

Epilepsia, Volume: 63, Issue: 6, Pages: 1398-1442, First published: 03 May 2022, DOI: (10.1111/epi.17241)



Sindromes con crisis generalizadas

* Epilepsia de tipo ausencia infantil

* Inicio 5-7 anos. Crisis muy frecuentes

e Desconexidon de menos de 20” de duraciéon x decenas
* Precipitadas por hiperventilaciéon

e EEG tipico con PO a 3Hz

* Inicio temprano < 3 a : pensar en déficit de Glut-1

* 90% desaparecen en edad adulta

* Epilepsia de tipo ausencia juvenil
* |nicio 10-12 anos
e Ausencias menos frecuentes. 80% crisis GTC
* Fotosensibilidad



Encefalopatias epilépticas y/o
del neurodesarrollo



Inicio 2-6 ainos (6m-8a)
% antecedente de CF, fact buen pronostico
Desarrollo previo N 2/3

Inicio a menudo, explosivo de muchas convulsiones y tipos de convulsiones, a menudo
generalizadas tonico-cldnicas y miocldnicas crisis de caida, ausencias atipicas

Las crisis a menudo son resistentes a los medicamentos, especialmente durante la fase de alta
frecuencia

Se observan episodios recurrentes de estatus epiléptico no convulsivo
Durante esta fase, a menudo se evidencia estancamiento o incluso regresion del desarrollo,

Prondstico impredecible:

e Desarrollo normal 2/3 a déficit intelectual 1/3
* Control de crisis 2/3 o epilepsia farmacorresistente
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Las anormalidades interictales consisten en complejos generalizados de punta-onda o complejos de polipunta-
ondas de 2 a 6 Hz a menudo en rafagasde 2a 6 s

Secuencias largas de descargas generalizadas irregulares de punta y onda deben plantear |la pregunta sobre el
estatus epiléptico no convulsivo.



Crisis

 Crisis miocldnicas-atdnicas obligatorias para el diagnostico (breve espasmo miocldnico de
musculos proximales, a menudo asociado con una ligera vocalizacién, seguido de un componente
atonico muy breve, que puede ser sutil, con un movimiento de cabeza, o mas prominente, con
una caida abrupta.

 Las crisis atonicas puras, también comunes, sin componente mioclénico al inicio y con pérdida
abrupta breve del tono axial, con movimientos de cabeza o caida repentina.

 Crisis miocldnicas y también pueden provocar caidas, ausencias y crisis tonico-clénicas
generalizadas con o sin fiebre y son el tipo de convulsion de presentacion en aproximadamente
dos tercios de los casos.

* Las convulsiones tonicas aparecen en algunos pacientes mas adelante en el curso y se asocian con
un peor resultado a largo plazo.



Epilepsias generalizadas idiopaticas de inicio
en la adolescencia

* Epilepsia miocldnica juvenil
* Mioclonias y crisis tonico—cldnicas generalizadas (GTC) al despertar en
adolescentes, fotosensibilidad frecuente y necesidad de tratamiento muy

prolongado

* Epilepsia de ausencias juvenil

e Ausencias menos frecuentes que diarias en adolescentes, a menudo
asociadas a GTC

* Epilepsia con solo crisis generalizadas tonico clonicas

e GTC sin ausencias ni mioclonias, a menudo ligadas a deprivacion de sueno,
estrés o alcohol.



* Unificar clasificaciones ayuda a entenderse y poder compartir

e La clasificacion sindromica ayuda al tratamiento y a establecer un
pronostico

 Si quieres saber de epilepsia en el nino, deja los articulos de la ILAE en
la mesilla de noche para leerlos a menudo y estudia cuidadosamente
a tus pacientes con crisis.



iMuchas gracias!



Bibliografia

e https://www.ilae.org/guidelines/definition-and-
classification/classification-and-definition-of-epilepsy-syndromes

* https://www.ilae.org/guidelines/definition-and-
classification/operational-classification-2017

* https://www.ilae.org/guidelines/definition-and-classification/ilae-
classification-of-the-epilepsies-2017
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Preescolary escolar | Epilepsia occipital visual de la niiiez EOVN
Encefalopatia epilépticay deldesarrollo con EED-EOL-S
activacion de descargas de espiga-onda lenta
en el suefio
Encefalopatia epiléptica con activacion de EE-EOQOL-S
espiga-onda en el suefio
Epilepsia con mioclonias palpebrales EMP
Epilepsia con ausencias mioclonicas EAM
Epilepsia con crisis mioclonico-atonicas EMAL
Sindrome epiléptico relacionado a infeccion SERIF
febril
Sindrome epiléptico con hemiconvulsiony EHH
hemiplejia
Sindrome de Lennox Gastaut SLG
Epilepsia del [6bulo occipital fotose nsible ELOF
Epilepsia autolimitada con crisis autonomicas EA-CA
Epilepsia autolimitada con espigas EA-ECT

centrotemporales




Epilepsias Epilepsia de ausencias de la infancia EAI
generalizadas Epilepsia con crisis ténico clénicas solamente ECTCs
idiopaticas Epilepsia de ausencias juveniles EAJ
Epilepsia mioclonica juvenil EMI
Edad variable
Epilepsia del I6bulo temporal con sintomas ELTSA
auditivos
Epilepsia con crisis inducidas por la lectura ECIL
Epilepsia familiar focal con focos variables EFFFV
Epilepsia Familiar del l6bulo temporal mesial ETM-F
Epilepsia del I6bulo temporal mesial con ETM-EH
sclerosis del hipocampo
Epilepsias mioclonicas progresivas EMP
Sindrome de Rasmussen SR
Epilepsia del l6bulo frontal hipermotora ELF-HS

(hipercinética) del suefio




Sindromes por
grupo etareo

Nombre del Sindrome

Abreviacion

Meonatal-Lactante

Encefalopatia epilépticay deldesarrollo por EED por COKLS

CDKL5

Sindrome de Dravet SD

Encefalopatia epiléptica y deldesarrollo EED-TL

temprana del lactante

Epilepsia del lactante con crisis focales ELCFM

migratorias

Epilepsia genética con crisis febriles plus EGCF+

Crisis gelasticas con hamartoma hipotalamico CG-HH

Sindrome por deficiencia de transportador de SD - GLUT1

glucosa 1

Sindrome de espasmos epilépticos infantiles SEEI

Encefalopatia epilépticay deldesarrollo por FED por KCNQ2

KCNQ2

Epilepsia mioclénica del lactante EML

Epilepsia por racimos por protocaderia 19 E pile psia por racimos
por PCOH19

Encefalopatia epiléptica y deldesarrollo EED-DP

dependiente de pridoxina (ALDH7A1)

Encefalopatia epilépticay deldesarrollo por EED - DP5SF

deficiencia de piridox{am)ina 5'-fosfato

Epilepsia autolimitada neonatal y del lactante EA-NL

Epilepsia autolimitada infantil EA-I

Epilepsia autolimitada neonatal EA-N

Sindrome de Sturge Weber SSW




Links a diferentes tipos de crisis publicados en
yvoutube

* https://www.youtube.com/watch?v=XB7cBa38-uo (espasmos infantiles)

* https://www.youtube.com/watch?v=PLogshMJAfl (varias ausencias breves
con hiperventilacion)

* https://www.youtube.com/watch?v=2KXircyeG1s (tdnica con caida)
* https://www.youtube.com/watch?v=GGzomX7c9BE (focal un brazo)
* https://www.youtube.com/shorts/kDIKCfsMgkg (gelastic)

. https:/)/www.youtube.com/shorts/xweaBApbcCM?feature:share (GTC
peque

* https://youtu.be/HTlqY1u6D8w?t=13 (miocldnica juvenil)
e https://www.youtube.com/watch?v=fsm0iJ6xTCU (desvio ojos)
e https://youtu.be/hf89s8Ftslk?t=9 (ausencia hiperventilacion)



https://www.youtube.com/watch?v=XB7cBa38-uo
https://www.youtube.com/watch?v=XB7cBa38-uo
https://www.youtube.com/watch?v=XB7cBa38-uo
https://www.youtube.com/watch?v=XB7cBa38-uo
https://www.youtube.com/watch?v=PLoqshMJAfI
https://www.youtube.com/watch?v=PLoqshMJAfI
https://www.youtube.com/watch?v=2KXircyeG1s
https://www.youtube.com/watch?v=2KXircyeG1s
https://www.youtube.com/watch?v=GGzomX7c9BE
https://www.youtube.com/watch?v=GGzomX7c9BE
https://www.youtube.com/shorts/kDIKCfsMqkg
https://www.youtube.com/shorts/kDIKCfsMqkg
https://www.youtube.com/shorts/xweaBApbcCM?feature=share
https://www.youtube.com/shorts/xweaBApbcCM?feature=share
https://youtu.be/HTlqY1u6D8w?t=13
https://youtu.be/HTlqY1u6D8w?t=13
https://www.youtube.com/watch?v=fsm0iJ6xTCU
https://www.youtube.com/watch?v=fsm0iJ6xTCU
https://youtu.be/hf89s8FtsIk?t=9
https://youtu.be/hf89s8FtsIk?t=9

Otros conceptos

El término “convulsion” es un término popular, ambiguo, y no oficial, usado para expresar actividad
motora sustancial durante una crisis. Tal actividad puede ser ténica, clonica o tonica-clonica. La palabra
“convulsion” no forma parte de la clasificacion de las crisis de 2017, pero indudablemente persistira en
el uso popular.

El tipo de crisis “focal a bilateral ténica-cldnica” es un tipo especial de crisis, correspondiente a la frase
“inicio parcial con generalizacion secundaria” de la clasificacion de 1981.

Focal a bilateral ténica-cldnica refleja el patron de propagacion de una crisis, mas que un tipo unico de
crisis, pero esta es una presentacion tan frecuente e importante que la categorizacion separada se
mantuvo.

El término “focal a bilateral” en lugar de “secundariamente generalizada” se utilizé para distinguir aun
mas el inicio focal de la crisis del inicio generalizado de una crisis. El término “bilateral” es utilizado
como patron de propagacion, y “generalizado” para crisis que involucran redes bilaterales desde el
inicio.



Clasificacion ILAE 2017

Se_|e§tablecieron tres niveles de diagndstico: tipo de crisis, tipo de epilepsia y sindrome
epiléptico

* Ausencia de Clasificacion de Sindromes Epilépticos de la ILAE:

* Aungue existian sindromes epilépticos reconocidos, no habia una clasificacion formalmente
aceptada por la ILAE.

* La Force Task de Nosologia y Definiciones de 2017-2021 fue encargada de abordar este vacio.

e Estructura de los Documentos de Posicion de la ILAE:

* Se dividen en tres grupos: sindromes con inicio en neonatos e infantes, sindromes con inicio en la
ninez y sindromes con inicio en una edad variable.

e Se afade un cuarto documento sobre epilepsias generalizadas idiopaticas.

e Contenido de los Documentos de Posicion:
* Para cada sindrome, se proporcionan criterios electroclinicos de diagndstico.
* También se incluyen resultados esperados de otras investigaciones como imagen y genética.
* Abordan comorbilidades frecuentes y describen la historia natural del sindrome.



Otros conceptos

* Eltérmino “convulsion” es un término popular, ambiguo, y no oficial, usado para expresar actividad
motora sustancial durante una crisis. Tal actividad puede ser ténica, clonica o tonica-clonica. La palabra
“convulsion” no forma parte de la clasificacion de las crisis de 2017, pero indudablemente persistira en
el uso popular.

* El tipo de crisis “focal a bilateral tdnica-clonica” es un tipo especial de crisis, correspondiente a la frase
“inicio parcial con generalizacion secundaria” de la clasificacion de 1981.

* Focal a bilateral tonica-clonica refleja el patron de propagacion de una crisis, mas que un tipo unico de
crisis, pero esta es una presentacion tan frecuente e importante que la categorizacidon separada se
mantuvo.



Descripcion de los distintos tipos de crisis

* Crisis de Ausencia: Caracterizadas por breves periodos de pérdida de conciencia, a menudo acompafiadas de movimientos
automaticos leves.

* Crisis Tonico-Clénicas Generalizadas: Anteriormente conocidas como "gran mal", estas crisis involucran pérdida de conciencia,
rigidez muscular (fase ténica) y movimientos ritmicos (fase cldnica).

* Crisis Cldnicas: Caracterizadas por movimientos ritmicos y repetitivos, sin la fase ténica observada en las crisis ténico-cldnicas.
* Crisis Tonicas: Se caracterizan por rigidez muscular sostenida.

* Crisis Mioclonicas: Involucran sacudidas musculares repentinas y breves.

* Crisis Atonicas: Caracterizadas por la pérdida subita de tono muscular, lo que puede llevar a una caida repentina.

* Crisis Focales o Parciales: Inician en una parte especifica del cerebro y pueden afectar una region limitada del cuerpo o provocar
sintomas mas complejos, dependiendo de la zona afectada.

* Crisis con Conciencia Preservada: En algunas crisis focales, la persona puede conservar la conciencia a pesar de la actividad
anormal en el cerebro.

* Crisis con Pérdida de Conciencia: En otras crisis focales, la pérdida de conciencia puede estar presente.

* Crisis No Clasificadas: Algunas crisis no se pueden clasificar facilmente en las categorias anteriores.
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