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Introduccidén

* Las canalopatias se producen principalmente por mutaciones
en los canales que producen una disrupcion en la transmision
eléctrica normal.

* Hiper excitabilidad

* Canal idnico: son proteinas ubicadas a lo largo de |a bicapa lipidica
de las membranas celulares, donde forman un poro para facilitar la
entrada o salida de iones segun su gradiente electroquimico.




Fisiologia

* Existen 3 tipos de canales idnicos
* Mediados por voltaje a través de la membrana
* Mediados por trasmisores o ligando
* Mediados por factores mecanicos como estiramiento o presion




Canal de sodio

Figura 1
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Clasificacion

Epilepsia generalizada con convulsiones febriles plus
Epilepsia autosdmica dominante nocturna del I6bulo frontal
Convulsiones familiares neonatales benignas

Epilepsia miocldnica severa del lactante de Dravet

Epilepsia miocldnica juvenil AD

Ausencias infantiles con convulsiones febriles

Convulsiones neonatales e infantiles benignas familiares




Tabla N® 3
GENETICA DE LAS CANALOPATIAS EPILEPTICAS

SINDROME CROMOSOMA GEN CANAL IONICO
19q13.1 SCN1B Ma
Epilepsia ganeralizada con 224 SCN1A Ma-
convuisiones febriles plus 224 SCNIA Ma-
5q GABRGZ Cl
Comvulsiones neonatalas 20013.3 KCNO2 K-
famlllares benignas Bq24 KCMO3 L&
Epllepsia autostmica 20013.2-g13.3 CHNR:A Ma-({Ca,-)
dominante nocturna 165024 CHRMAZ Ma-(Ca, )
del lobulo frontal 1p21.1g2 CHRNE2 Na(Ca,”)
Epllepsia miocidnica .
A 2024 SCHN1A Ma
5034 GABRAT Cl
Epilepsia miodionica juvenil 15p? CHNRAT Ma-(Ca,")
6p217 GABABlayb K
mm“ﬁm 5q GABRG2 Cl
Convulsiones neonatales
& Infantiles familiares 224 SOHIA Ma-
benignas
Ausencias juveniles. ? .
ANqA13 ORI W IATREIA / VOL 16 / No.3/ SEPTIEMB
Sindrome da Angelman 159117 GABRN3 cl Bartolini E, Neuro Sci 2020 Apr;41(4):7
Sindrome da Rasmissen N25-247 GRIAZ Ma*
Epllepsia generalizada ap21 GABA B R1ab K
idiopatica Sg24 KCNO3 K




Sindromes epilépticos

GEFS +

* Herencia AD
* CF que persisten > 6 anos

* 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 canalopatias

CN familiar benigna

RN sanos con convulsiones 2-3° dia

CT lateralizadas, que se propagan
de uno a otro hemicuerpo + apneas
y movimientos oculares, de breve
duracion.

Desaparecen desde 7° dia hasta 15
semanas después

EEG: normal o paroxismo theta
rolandico.

Pronostico es bueno, 14% epilepsia




Sindromes epilépticos

EMSL

* Se caracteriza por
presentar CF prolongadas
los 2 primeros afnos +
mioclonias

* Crisis focales — TCG
* RDSM
* Ataxia

* 30% antecedentes
familiares

EADNLF

Epilepsia familias con crisis durante
el sueho

Motoras, despertar, posturas
anomalas, sacudidas violentas de
duracion breve

Se inician a los 10 afos (2-50)

Las crisis ocurren al inicio de la
conciliacion del sueno.

Aprox. 7 crisis por noche

Desencadenantes. estrésy
cansancio




Sindromes epilépticos

EMJ AICF
* Prevalencia 5-10% * CFy posteriormente
* Maximo 13 - 15 afios ausencia tipicas de la
* Multiples tipos de convulsiones + infancia (4-20 segundos)
mioclonias . ~
* Crisis ocurren posteriormente al » Edad de inicio 4-10 afios
despertarse

* EEG: punta—onda

* Desencadenantes: privacion del
suefo, fatiga, luces intermitentes,
emociones, menstruacion.

* Mutaciones en receptor GABA

CIBF
Similar CNBF

* |nicio 1° ano en lactante
previamente sano
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ratamiento
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TABLE 1.
-3 " .
Clinical Summary of Childhood Epilepsy Syndromes
Epilepsy Syndromes Age at Dnset Typical Qinical Symptoms Cause Prognosis Suggested Treatment
BFMNC Days-2 manths Healthy newborm with apnea, | Genetic mutations | Remit PHB ar LVT
generalized or focal tonic,
ar clonic setrures, and oocur
miudtiple times a day. Positive
family history of neonatal
serure
BiNS Filth day of lile Healthy newbom with Unknown Aemit PHB or LVT
generalized or focal tonic or
clonic setrures and/for apnea
BAME| 4 months-3 years | Healthy infanttoddier with Unknown Rermat VT
myoclonic jerks
BAL Adolescent Healthy child with focal Probably gereti Remit by age 16 | LVT or ONC
seizures in the morming that cally influenced years
secondarily generalines
EBOE -6 yoars Prilonged emetis—maostly Probably geneti Remit by age 16 | LVT ar ONC
nocturnal and intact cally influenced FEArs
CONSOIoWLNesL
LICE 811 yean Visual hallucinati ons— beief Unknown Encedlent VT ar OXC
and frequent. AL times,
poatictal headache with
migraine leatures.
CAE 410 years Multiple staring episodes Genetically Excellent ETX
influenced remission rate
JNE 13-15 years Myoacloni jerks in the Genetically Lifelang VPA LTG, ar LNT
morning influenced
bl asny BENC bentgm el avosodel @ sinudins. BINY. Scmive alogaiihi seoniail secwers. BRBT bemigii diveakeia opidciis o o v, BEE berpa wlamfs cpikpi. CAL o ddkiissl
it wpvhgrry, BB carty et S v gl cptieps. ETE etbeausimale. TME javvatle mrsokose cpibepry, O diirsotaet ahugrthin o ipsnd cpilepn. PG i, LT b il
X adarisrepieg. MM phiepobadsal, VB salsrisimne

Resumen

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




Conclusiones

» Los pediatras suelen ser los primeros en encontrarse con nifios con
sindromes de epilepsia, estar familiarizados con las presentaciones clinicas
tipicas pueden ayudar, clasificar y manejar a estos pacientes cuando se
presenten en la consulta.

> Esto puede evitar las morbilidades y los diagnosticos innecesarios, ademas
de contribuir en gran medida a aliviar el miedo de las familias.
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