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Epilepsia mioclónica juvenil 

Francisco J Rogel-Ortiz* 

La eprlepsia mroclónica juvenil (EMJl se presenta 
con unafrecuenciaalrededor de 4 a 10% de lospacien- 
tes con eprlepsia, se caracteriza por su inicio en la 
adolescencia ypor lapresencia de crisis generalizadas 
devarios tpos tónrco-clónrcas, ausencrasy mzoclónic~w: 
en pacientes con un derarrollo neurológico normal 
Esta forma de epilepsiafue descritapor Janz hace 30 
añosyapesardeltiempo transcurridoy desuJrecuencra, 
espráctrcamente desconocidapor elmédzcogeneral, asi 
como tambiénpor un alto porcentqe de especialistas 

Estudiamos la presencra de EMJ en 20 pacientes, 
puntualizandosus caracteristicasclinrcas ysurespuesta 
al tratamiento y hacemos una comparacrón con los 
datospublrcados en la literatura El objetrvo del trabajo 
es llamar la atención hacia esta enfermedady dar irzfor- 
mación para elciiagnóstico y el iratamiento adecuados 
de la m ima  

Palabras clave: Epilepsiamioclónicajuvenil, epilepsia 
de Janz. 

Summary 

Juvenile Myoclonic Epilepsy u an special iype of 
epilepsypresent in approximately 4 to 10% ofpatients 
with eprlepsy This diiorder 1s characterizedby an onset 
in the adolescente and by thepresence of vmrous iypes 
of generalrzed seizures tonic-clonic, typical absences 
and myoclonic in patients with otherwise normal 
neuropsychological development This form of epilepsy 
was descrrbed 30 years ago by Janz, andeven today the 
diagnosis is seldomperformed by the generalphysrcian 
as not well as by many neurologists andneurosurgeons 

Wesrudied JuvenileMyoclonic Eprlepsy m2Opatients, 
underscoring its clinical and electroencephalographrc 
pro$Ies and rts response to treatment, and established a 
comparison ofthese patients with other, exutent in the 
medical literature The goal ofthepresent work is to cal1 
attention to thzs neurologrcal dzsorder and to provrde 
useful information for rts adequate diagnosis and 
treatment 

Key words: Juvenile myoclonic epilepsy, Epilepsy of 
J a m  
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Introducción 

En 1955, Dieter Janz identificó un tipo de epilep- 
sia mioclónica familiarcon excelente pronóstico en 
pacientes que tenían estado mental y desarrollo 
neurológico normal, al cual llamó Pequeño mal im- 
pulsivo.l Eltérmino Epilepsia Mioclónica Juvenil (EMJ) 
fue introducido por Lund en 1 975,2 intentando englo- 
bar los aspectos característicos de la enfermedad. 

Este tipo de epilepsia se caracteriza por su inicio 
en la niñez y en la adolescencia y por la presencia 
de crisis mixtas, que incluyen crisis de Ausencia, 
crisis convulsivas tónico-clónicas generalizadas 
(CTCG) y crisis mioclónicasen presencia de un de- 
sarrolloneurológiconormal.~-4Además hay unfran- 
co predominio de presentación de crisis en las horas 
de la mañana, asociado con supresión de sueño. 

Las crisis de ausencia son las primeras en 
aparecer, habitualmente entre los cinco y los 16 
años de edad y se presentan con una frecuencia 
quevade un 10 hasta un 33% de los  paciente^.^-^ Las 
crisis mioclónicas consisten en una sacudida mus- 
cularsúbita, generalmente breve, que afecta sobre 
todo lasextremidades superiores, sin alteración de 
la conciencia, que se presentan por lo regular por 
la mañana y empeoran notablemente cuando el 
paciente se de~ve la ; '~  un aspecto importante es 
que el paciente por lo regular no las describe 
espontáneamente y tampoco las atribuye a crisis, 
sino a nerviosismo; las mioclonias inician alrede- 
dor de los 15 años de edad. Finalmente las CTCG 
aparecen poco tiempo después de las crisis mio- 
clónicas y también suceden en forma predominan- 
te por la mañana y empeoran con el desvelo. Las 
CTCG son precedidas, regularmente, por una se- 
rie de sacudidas mioclónicas. 

La EMJ es un tipo frecuentede epilepsia y en las 
distintas series se reporta una prevalencia que va 
del 3 al 10% de todos los pacientes  epiléptico^.'-^,^ 

El electroencefalograma (EEG) en pacientes 
con EMJ sin medicación muestra un patrón carac- 
terístico de descargas de espiga y poliespiga-onda 
lenta, generalizadas, que duran desde uno hasta 
20 segundos; la hiperventilación incrementa nota- 
blemente estas descargas.'m2 Algunos pacientes 
no presentan este tipo de descargas y puede 
presentar sólo una lentificación generalizada del 
trazo y menos frecuentemente lentificación focal. 

Este tipo de epilepsia puede durar toda la vida 
del paciente, aunque muestra tendencia a dismi- 
nuir en severidad después de los 40 años de 
edad.l.2.6.7 

La EMJ muestra una fuerte influencia heredita- 
ria y se han descrito patrones de herencia autosó- 
mico dominante, autosómico recesivo y poligénico 
con penetrancia ~ a r i a b l e . ' ~ ~ ~ ~ - ' ~  

La droga más eficaz para el tratamiento de este tipo 
de epilepsia es el valproato de magnesio (VPA),'-3.6,7 
el cual controla los 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 ~lonazepam,~~ 
difenilhidantoha, fenobarbital o carbamazepina, 
en asociación con VPA y por lo regularse logra un 
control total de las crisis. Incluso, existe un reporte 
sobre el uso de acetazolamida como monoterapia 
en pacientes con EMJ logrando éxito en el control 
de las CTCG en 14 de 31  paciente^.'^ 

Material y métodos 

En el periodo comprendido de enero de 1989 a 
diciembre de 1994, se atendió en el servicio de 
Neurología del Centro Médico "Adolfo Ruiz Corti- 
nes" del IMSS, a 648 pacientes con epilepsia y se 
diagnosticó como EMJ a 20 pacientes, que confor- 
man el 3% de la población epiléptica atendida. 

Todos estos pacientes fueron referidos a nues- 
tro servicio por padecerepilepsia y no tener control 
adecuado de sus crisis, a pesar de tomar medica- 
mentos en forma regular. El período de seguimien- 
tofuedeseis meses a cinco años, con un promedio 
de 2.7 años, y en siete pacientes, el seguimiento 
fue por más de cuatro años. 

Resultados 

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

Todos los pacientes tuvieron crisis de patrón 
mixto: 20 tuvieron CTCG y crisis mioclónicas; es 
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importante recalcar que ninguno de ellos refirió las 
crisis mioclónicas espontáneamente, sino en el 
interrogatorio intencionado. Sólo un paciente tuvo 
crisis de ausencias y otro paciente describió la 
presencia de crisis atónicas. Diez de los pacientes 
(50%) tuvieron sus crisis exclusivamente por la 
mañana, tres las presentaron a cualquier hora del 
día y en otros siete el dato no fue recabado. Un 
paciente presentó crisis también durante el sueño. 

La frecuencia de las crisis fue muy variable, 
desde una diaria referida por un paciente hasta 
crisis esporádicas (una o dos por año) en siete 
pacientes. Sin embargo, la mayoría de los pacien- 
tes (n=l 1 )  presentaba un promedio de 2 CTCG por 
mes y múltiples crisis mioclónicas en el mismo 
período; este último tipo de crisis, se presentó en 
la mayoría de los pacientes en numerosas ocasio- 
nes a lo largo del día. Once de los 20 pacientes 
afirmaron sufrir empeoramiento notable de sus 
crisis con el desvelo. 

La exploración fue normal en todos los pacientes. 
Diecinueve de los 20 pacientes iniciaron sus 

crisis entre los 10 y 20 años de edad, con una edad 
promedio de inicio a los 14 años. Sólo un paciente 
inicio sus crisis a los 22 años de edad. 

El EEG en reposo y despierto mostró en los 20 
pacientes una actividad de fondo normal y la pre- 
sencia de paroxismos de espiga y poliespiga-onda 
lenta, confrecuenciade3 a6 Hertz, generalizados, 
simétricos y sincrónicos (Figura 1 y 2). La hiperven- 
tilación y la supresión de sueño acentuó en todos 
ellos la presencia de este tipo de descargas. En 
dos pacientes se encontró actividad lenta genera- 
lizada, en margen teta y delta, exclusivamente en 
la hiperventilación. 

Se realizó tomografía axial computarizada cra- 
neoencefálica en tres pacientes, y en los tres fue 
normal. 

El tiempo transcurrido entre el inicio de las crisis 
y el establecimiento del diagnóstico correcto varió 
desde menos de un año en cuatro pacientes, hasta 
más de 10 años en seis pacientes, con un intervalo 
promedio de siete años de retraso en el diagnósti- 
co adecuado. Incluso, en dos de estos pacientes 
transcurrieron más de 20 años para el diagnóstico 
correcto. Entre los diagnósticos establecidos pre- 
viamente, la mayoría fueron etiquetados Ilana- 
mente como epilepsia (12 pacientes), otros como 

CTCG (n=4) y a dos se les diagnosticó como 
epilepsia del lóbulo temporal. Dos pacientes fue- 
ron diagnosticados como histéricos. 

Un aspecto importante es que 11 de los pacien- 
tes habian sido tratados por médicos neurólogos o 
neurocirujanos, sin establecerse el diagnóstico co- 
rrecto en ninguno de los casos. Diecisiete de los 
pacientes habían recibido tratamiento con polifar- 
macia antiepiléptica, que no incluía VPA, sin éxito, 
en el control de sus crisis. 

Figura 1 .- EEG de paciente masculino de 25 años de edad, 
mostrando descargas paroxisticas de complejos espiga y 
poliespiga-onda lenta generalizados. Derivación longitudinal 
superior. 

Figura 2.- EEG de paciente femenino de 21 años de edad. 
mostrando ~aroxismos de espiqa v poliesliiga-onda lenta. En - . .  . -  
ambos casos las descargas se encuentra superimpuestas en 
un ritmo de fondo normal. Derivación longitudinal superior. 
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En 18 de los 20 pacientes se logró control 
absoluto de sus crisis con el VPA como único fár- 
maco antiepiléptico; en uno de los pacientes hubo 
necesidad de agregar clonazepam, con lo que se 
obtuvo control total de sus crisis. En uno de los 
pacientes el tiempo de seguimiento no fue suficien- 
te, ya que el paciente dejó de acudir a sus citas. En 
nueve de los pacientes se presentó recidiva de las 
crisis al suspender el tratamiento aun después de 
tres años de control total de sus crisis. Al reinstalar 
el tratamiento hubo nuevamente control de las 
crisis. 

Discusión 

Los hallazgos en este trabajoson confirmatorios 
de otros reportados en la literatura. Se encontró 
una frecuencia de 3% de pacientes con EMJ en 
nuestra población de pacientes con epilepsia. 

Las manifestaciones clínicas en este grupo de 
pacientes son típicas, con mioclonias matinales y 
CTCG, que aumentan con la supresión de sueño y 
de inicio en la adolescencia en casi todos ellos. Un 
hecho que debe enfatizarse es que ninguno de los 
pacientes refirió espontáneamente las crisis mio- 
clónicas y éste es uno de los factores que ocasionan 
retraso en el diagnóstico de este tipo de epilep- 
sia.5,13 

Se encontró un solo pacientecon crisis de ausen- 
cias (5%), a pesar de interrogar intencionalmente 
a los pacientes y a sus familiares. Esto difiere con 
lo reportado en la literatura, donde se señala una 
frecuencia de 10 a 33% de crisis tipo ausencia en 
pacientes con EMJ.'".' Esto podría ser debido a 
que las crisis de ausencia hayan pasado inad- 
vertidas en la mayoría de los pacientes, dado el 
carácter fugaz de las mismas y a la ignorancia de 
la población respecto a las manifestaciones de la 
epilepsia. 

El EEG es una herramienta muy útil en el diag- 
nóstico de EMJ. En nuestros pacientes el EEG fue 
anormal en todos los casos y mostró la presencia 
de complejos de espiga y poliespiga-onda lenta 
generalizados que fueron facilitados por la hiper- 
ventilación y el desvelo. 

En el diagnóstico diferencial de EMJ se debe 
incluir a las crisis de ausencia típicas, sin embargo, 
estas últimas aparecen en niños, no hay fenóme- 

nos mioclónicos y sólo raramente hay progresión a 
CTCG.14 La EMJ debediferenciarse también delas 
epilepsias mioclónicas progresivas, como el tipo 
Lafora, pero en estas últimas hay deterioro mental 
progresivo, no hay predominio matutino en las 
mioclónicas y el EEG muestra alteración severa 
con lentificación generalizada del ritmo de fondo y 
paroxismos de espigas multifocales. 

El antecedente de epilepsia en familiares se 
encontró en el 20% de los pacientes incluido en 
este trabajo; en la literatura se reporta dicho ante- 
cedente en el 40 al 60% de los pacientes con 
EMJ.'.2,9 Se han establecido diferentes tipos de 
patrón hereditario, que incluye autosómico domi- 
nante, autosómico recesivo y también un patrón 
poligénico de penetrancia ~a r i ab le . ' , ~ ,~ -~~  Reciente- 
mente se ha confirmado la asociación de EMJ con 
el complejo mayor de histocompatibilidad en el brazo 
corto del cromosoma 6.8,'0 

Se encontró un gran retraso en el diagnóstico 
correcto de estos pacientes, con un promedio de 
siete años. Estos hallazgos también son similares 
a los reportados en otros trabajos, donde se seña- 
lan retardos hasta de 14 años para el diagnósti- 
CO. ' ,~ ,~ , '~  Hay varias razones para explicar este 
retraso notable en el diagnóstico y destacan: 

A. El poco conocimiento de la EMJ, tanto entre los 
médicos generales, como entre los especialis- 
tas; once de nuestros pacientes habían sido 
atendidos por neurólogos o neurocirujanos, sin 
llegar al diagnóstico. 

B El paciente por lo regular no refiere las mioclo- 
nias espontáneamente, o las atribuye a otras 
causas. 

C. El poco valor que se da al hallazgo electro- 
encefalográfico, que generalmente se consi- 
dera un estudio inespecífico y que con el 
advenimientode los métodosde neuroimagen, 
ha sido aún más relegado. 

La importancia de conocer bien este tipo de 
epilepsiaseve resaltada aún más porque tieneuna 
excelente respuesta al tratamiento con VPA y más 
del 90% de estos pacientes se ven totalmente libres 
de crisis con el uso de este farma~o, ' -~,"~ como lo 
confirma también nuestros hallazgos. 

Esta enfermedad tiene una notable tendencia a 
suspender el tratamiento, por lo cual actualmente 
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se aconseja que el tratamiento sea por tiempo 
indefinido.',*,"' Nueve de nuestros pacientes tuvie- 
ron recaidas al suspender el tratamiento, aun des- 
puésde másdetres añosdecontrol absolutode las 
crisis. 

Conclusiones 

1. La EMJ es un padecimientofrecuenteen nues- 
tro medio. 

2. El cuadro clínico y los hallazgos electroence- 
falográficos son tipicos y permiten establecer 
el diagnóstico con facilidad. 

3. Es obligado sospechar la presencia de EMJ en 
todos los adolescentes que inician su padeci- 
miento con CTCG e investigar intencionada- 
mente la presencia de mioclonías y10 crisis de 
ausencia, además de su asociación con el 
desvelo y el predominio matutino. 

4. Existe un notable desconocimiento de este 
tipo de epilepsia entre los médicos generales y 
los especialistas. 

5. Sedebe recurrira ladeprivación desueño para 
hacer más evidente la presencia de descargas 
tipicas en el EEG. 

6. Los estudios de neuroimagen no son indispen- 
sables en este tipo de pacientes y sólo deben 
realizarse en aquellos en los que la enferme- 
dad sea atípica (por ejemplo, aquellos que 
tienen EEG con actividad lenta focal). 

7. La respuesta al VPA es excelente y recalca la 
necesidad de un diagnóstico temprano. 
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