EPILEPSIA PARCIAL CONTINUA.
UN RETO DIAGNOSTICO

Macarena Reolid Pérez. R2 Pediatria.

Tutores: Paco Gémez y Rocio Jadraque.
Servicio: Neuropediatria.




CASO CLINICO

Nina de 2 anos trasladada al HGUA procedente de
H.Alcoy por ESTATUS EPILEPTICO.

INICIO DE LA ENFERMEDAD:

Movimientos clonicos de miembros superiores de 5 horas
de evolucion precedidos de hipotonia en hemicuerpo
derecho e irritabilidad. No disminucion de conciencia.
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CASO CLINICO

EXPLORACION FiSICA: T2 37.72C. GSC 15 puntos.

- Irritabilidad.

- Movimientos tonico-clonicos de MSD que se extienden
a MSly MID.

- Lateralizacion cabeza a la derecha y mirada a la
izquierda.

- Exploracion fisica general normal

TRATAMIENTO:

- Diacepam + fenitoina y, finalmente, midazolam.

- Se decide traslado HGUA para ingreso en UCIP.
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CASO CLINICO

ANTECEDENTES PERSONALES:

Desarrollo psicomotor normal.

Estancamiento aumento de la talla 6 meses antes inicio
de las crisis.

ANTECEDENTES FAMILIARES:

- No antecedentes familiares de interés.
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INGRESO EN UCIP

22/09 INGRESO

- AS: HG y BQ. Ac lactico elevado
- RX TORAX: Normal.

-TACy RMN: Normal

- PL: Proteinorraquia y pleocitosis
leve. CULTIVO y PCR virus
neurotropos negativos.

-EEG: Actividad paroxisitica en areas
centrales y centrotemporales izq

RETIRADA SEDACION

- ESTUDIO

NEUROMETABOLICO:

Normal

29/09 INGRESO EN PLANTA

y dchas.

]

l

]

-TTO: Aumento de sedacion+
Ventilacion mecanica.

-Fenitoina + Levetiracetam.

Con lo que ceden las crisis
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INGRESO EN PLANTA PEDIATRIA

30/09 Inicia

movimientos

miclénicos mano
INGRESO 29/09) | 1., ; 14/10 EEG:
EF: Edema 04/10 Persiste Aumento
generalizado. EEG: Hallazgos generalizacion anomalias
Irritable. No compatibles AC-antiNMDA y crisis. epileptiformes
movimientos epilepsia parcial Glutl: 08/10 RMN: p s
anémalos cgntill:')\ua i Normales. Ingresa en UCIP No/rmal y lentificacion

: i durante 4 dias. : global.

l ! ! ! l l

CRISIS PARCIAL CONTINUA CON CRISIS MOTORAS FOCALES Y MIOCLONIAS l

TTO: Ac. TT0: TT0: Se inician TTO: Se inicia || TTO: Se inician
valproico + Ac. valproico + Corticoides. perfusion IG . 16/10
Levetiracetam. | |Levetiracetam+ midazolam. _Se retiran Traslado
Fenitoina. Ac.valproico,Lev
etiracetamy
Fenitoina.

o
P Servicio de
- INICI . -
SElllEe Pediatria
CIObaZam y fE"i“,;*"_fo‘;T?:“",,5.*,";10

Lacosamida




INGRESO H. NINO JESUS

16/10 INGRESO

- AS: HG Normal. BQ
aumento GOT/GGT.

- CULTIVOS: Negativos.
-AC-ANTINEURONALES:

Negativos.

- ESTUDIO
METABOLICO: Normal

-BIOPSIA MUSCULAR:
Cadena respiratoria
mitocondrial sin
alteraciones.

-17/10 VIDEO-EEG:

-20/10 RMN 3T: Cambios
secundarios a estatus prologado.
Mayor afectacion hemisferio
derecho. Edema postcritico.

Valorar SDM DE ALPERS.

-FDG-PET, PET-RMN:
Hipermetabolismo temporo-
parieto-occipital y taldmico dchos|

-23/10 Se descarta cirugia

-ESTUDIO GENETICO:
mutacion C del gen POLG.

EPILEPSIA PARCIAL CONTINUA +
HEPATOPATIA + GENETICA:

SINDROME DE ALPERS-
HUNTTENLOCHER.

1

l

epilepsia.

!

CRISIS PARCIAL CONTINUA CON CRISIS MOTORAS FOCALES Y MIOCLONIAS

TTO:
-Midazolam
- Lacosamida
- Clobazam

TTO: Se retira tto
actual.

Se inician
progresivamente:
-Levetiracetam

- Fenitoina

- Zonisamida

Se inicia dieta - ciclo 1G.
cofactores. cetogénica.
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RESUMEN EVOLUTIVO

Nifia de 2 afos. Sana. Desarrollo normal. No AF de interés.

Inicia crisis parciales complejas resistentes a FAES, CORTICOIDES y IG que
evolucionan a ESTATUS PARCIAL COMPLEJO.

EEG: Inicialmente actividad epileptiforme puntas y puntas-onda en ambas
regiones temporales.

HEMOGRAMA, BIOQUIMICA, CULTIVOS normales.

TACy RMN normales.

ESTUDIO NEUROMETABOLICO normal.

Tras 24 dias en estatus parcial complejo sin filiar etiologia se decide traslado
H.Nifio Jesus para valorar cirugia epilepsia.

VEEG, RMN 3T y ESTUDIO GENETICO: Compatible con SDM DE ALPERS-
HUTTERLOCHEN

Actualmente permanece en ESTATUS PARCIAL COMPLEJO de 5 meses de

evolucion. .
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Sdm de ALPERS-HUNTTENLOCHER

1. ETIOLOGIA

Enfermedad mitocondprial rara.

Herencia autosdmica recesiva.

Se asocia a mutaciones en la ADN-replicasa
mitocondrial, polimerasa-y (POLG1).

Manifestaciones fenotipicas aparecen a los 2-4 afos en
NiNOS previamente sanos.

Pediatria

Servicio de
Afecta a cerebro, SNP, higado, tubo digestivo. T




Sdm de ALPERS-HUNTTENLOCHER

2. CRITERIOS DIAGNOSTICOS
+ >2

- RMN con especroscopia: disminucion N-
acetyl aspartato, Cr normal, Lactato

- i<i ici elevado.

Crisis comiciales con - PL: Proteinas > 100mg/dl.

escasa respuesta a FAES. | |- pérdida volumen cerebral.

- EEG alterado.

- Ceguera cortical o atrofia dptica.

- Regresion desarrollo - Potenciales evocados alterados.
. - Disminucién ADN mitocondrial en m.
psicomotor. esquelético o higado.

- Deficiencia actividad polimerasaY¥ en

. m.esquelético o higado.

- Fallo hepatlco, - Aumento lactacto en sangre o LCR.

- Defecto complejos IV, |, 11l cadena
transportadora de electrones.

- Hermano con Sdm de Alpers.




Sdm de ALPERS-HUNTTENLOCHER

3. CLINICA

A. CRISIS COMICIALES RESISTENTES A FAES.
- Manifestacion inicial en el 50% de los casos.

- Semiologia de las crisis es variable. Crisis focales que
evolucionan a crisis parciales continuas y estatus
epiléptico.

- Progresivamente mas resistentes a tratamiento.

- EEG: Al inicio descargas punta/polipunta localizacién

predominantemente occipital, uni o bilaterales. |« ,
. i
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Sdm de ALPERS-HUNTTENLOCHER

3. CLINICA
B. FALLO HEPATICO.
- Aparece durante la evolucion de enfermedad.

- Se ve acelerado por exposiciones ambientales.

- El tratamiento con Acido Valproico lo precipita. Aparece

2-3 meses tras éste.
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Sdm de ALPERS-HUNTTENLOCHER

4. DIAGNOSTICO DE CONFIRMACION
- TEST GENETICOS: Secuenciacidon polimerasa-y.

- ENZIMOLOGIA: Estudio cadena transportadora de

electrones.
- ESTUDIO CONTENIDO ADN MITOCONDRIAL.

5. TRATAMIENTO

- De soporte. Mejorar calidad de vida.
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Saludadrid




K 59 Volver
EPILEPSIA PARCIAL CONTINUA

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

TUMORAL METABOLOPATIAS
DISPLASIA CORTICAL ASOCIADO A LESIONES
ORIGEN INFECCIOSO VASCULARES

ORIGEN AUTOINMUNE ASOCIADA A TCE

GENETICO ASOCIADO A FARMACOS




