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Introducción 
• Las canalopatías se producen principalmente por mutaciones 

en los canales que producen una disrupción en la transmisión 
eléctrica normal. 
• Hiper excitabilidad 

• Canal iónico: son proteínas ubicadas a lo largo de la bicapa lipídica 
de las membranas celulares, donde forman un poro para facilitar la 
entrada o salida de iones según su gradiente electroquímico. 



Fisiología 
• Existen 3 tipos de canales iónicos 

• Mediados por voltaje a través de la membrana
• Mediados por trasmisores o ligando 
• Mediados por factores mecánicos como estiramiento o presión 



Canal de sodio 

Mutaciones subunidad alfa 
Todos expresados SNC
(SCN1A, SCN2A, SCN8A)
Causa epilepsia en humanos IATREIA / VOL 16 / No.3 / SEPTIEMBRE / 2003

Bartolini E, Neuro Sci 2020 Apr;41(4):749-761



Clasificación 
• Epilepsia generalizada con convulsiones febriles plus 
• Epilepsia autosómica dominante nocturna del lóbulo frontal 
• Convulsiones familiares neonatales benignas 
• Epilepsia mioclónica severa del lactante de Dravet
• Epilepsia mioclónica juvenil AD
• Ausencias infantiles con convulsiones febriles 
• Convulsiones neonatales e infantiles benignas familiares 



IATREIA / VOL 16 / No.3 / SEPTIEMBRE / 2003
Bartolini E, Neuro Sci 2020 Apr;41(4):749-761



Síndromes epilépticos
GEFS +

• Herencia AD
• CF que persisten > 6 años 
• Mantienen CTCG afebriles hasta la 

adolescencia 
• Antecedentes familiares
• EEG: descargar punta-onda lenta o 

polipunta-onda lenta a 3 ciclos por 
segundo

• Canales de Na y receptor GABA

• 15% debido a canalopatías

CN familiar benigna 
• RN sanos  con convulsiones 2-3° día 
• CT lateralizadas, que se propagan 

de uno a otro hemicuerpo + apneas 
y movimientos oculares, de breve 
duración. 

• Desaparecen desde 7° día hasta 15 
semanas después 

• EEG: normal o paroxismo theta 
rolándico. 

• Pronostico es bueno, 14% epilepsia 



Síndromes epilépticos
EMSL

• Se caracteriza por 
presentar CF prolongadas 
los 2 primeros años + 
mioclonías 

• Crisis focales – TCG
• RDSM
• Ataxia 
• 30% antecedentes 

familiares 

EADNLF
• Epilepsia familias con crisis durante 

el sueño
• Motoras, despertar, posturas 

anómalas, sacudidas violentas de 
duración breve

• Se inician a los 10 años (2-50)
• Las crisis ocurren al inicio de la 

conciliación del sueño. 
• Aprox. 7 crisis por noche 

• Desencadenantes. estrés y 
cansancio



Síndromes epilépticos
EMJ

• Prevalencia 5-10% 
• Máximo 13 – 15 años 
• Múltiples tipos de convulsiones + 

mioclonías 
• Crisis ocurren posteriormente al 

despertarse 
• EEG: punta – onda 
• Desencadenantes: privación del 

sueño, fatiga, luces intermitentes, 
emociones, menstruación. 

• Mutaciones en receptor GABA

AICF
• CF y posteriormente 

ausencia típicas de la 
infancia (4-20 segundos) 

• Edad de inicio 4-10 años 

CIBF

• Similar CNBF
• Inicio 1° año en lactante 

previamente sano



Bartolini E, Neuro Sci 2020 Apr;41(4):749-761



Tratamiento 

• Eur J Pediatr Neurol. 2020 enero; 24: 123-128



Resumen [Pediatr Ann. 2015;44(2):e30-e35.]



Conclusiones 
 Los pediatras suelen ser los primeros en encontrarse con niños con 

síndromes de epilepsia, estar familiarizados con las presentaciones clínicas 
típicas pueden ayudar, clasificar y manejar a estos pacientes cuando se 
presenten en la consulta. 

 Esto puede evitar las morbilidades y los diagnósticos innecesarios, además 
de contribuir en gran medida a aliviar el miedo de las familias. 
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