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Resumen

Introduccion: la epilepsia con mioclonia palpebral (EEM) consta de una triada de
sintomas que incluyen mioclonia palpebral (con o sin crisis de ausencias), crisis EEG
inducidas por el cierre del ojo y fotosensibilidad. La edad de aparicion oscila entre los 2 y
los 14 afios. Aunque se han realizado investigaciones de las caracteristicas clinicas,
electroencefalogréaficas y neuroldgicas de la EEM, el funcionamiento neuropsicoldgico no ha
sido suficientemente abordado para realizar una caracterizacion, a pesar de la hipétesis de ser
un sindrome con la presencia de una variante que cursa con discapacidad intelectual.

Objetivo: el propésito de este estudio fue caracterizar el funcionamiento
neuropsicoldgico de adolescentes que presentan EEM.

Metodologia: estudio exploratorio descriptivo con disefio de casos multiples. La
muestra (N = 4) varié en edad de 10 a 17 afios. Todos los participantes completaron un
protocolo de evaluacion neuropsicoldgica basado en un modelo teorico factorial (Modelo
integrado SNP-CHC).

Resultados: Los analisis estadisticos desscriptivos revelaron un rendimiento
intelectual en rango muy bajo, dado principalmente por alteraciones en el lenguaje, sistemas
de memoria y flexibilidad cognitiva, con preservacion de habilidades en integracion
visomotora, razonamiento visoespacial, teoria de la mente, inhibicién de respuesta y atencién
sostenida.

Discusion: los resultados obtenidos son concordantes con otras investigaciones en
cuanto a las alteraciones del lenguaje, sistemas de memoria y funciones ejecutivas, con
preservacion de habilidades de atencion. Un aporte realizado por esta investigacion tiene
relacion con la inclusién de medicién de teoria de la mente. Sin embargo, se abre el debate
para continuar delineando el perfil neuropsicolégico de la EEM, incluyendo pruebas
especificas de funciones cognitivas adicionales a la evaluacion por escalas de inteligencia
Wechsler.

PALABRAS CLAVE: Perfil neuropsicoldgico, Epilepsia con Mioclonia Palpebral (EEM),

Sindrome Jeavons (JS), Desarrollo cognitivo.
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1. Formulacion del problema

La OMS ha sefialado que a nivel mundial las personas con epilepsia ain siguen siendo
objeto de discriminacion debido a la alta estigmatizacion asociada a esta condicién. Lo
anterior, lleva a que las personas afectadas no busquen tratamiento ain cuando esa accion
conlleve consecuencias en la calidad de vida e integracién social. De este modo, se plantea
la necesidad de generar mayor investigacion con la finalidad de mejorar los conocimientos y
trabajar en la concienciacion sobre la epilepsia en diversos entornos para reducir la
estigmatizacion (Organizacion Mundial de la Salud, 2019). Ya que, se estima que cerca del
80% de las personas con epilepsia viven en paises de ingresos medios y bajos, por lo tanto,
es mas probable que se vean enfrentados a déficits terapeuticos que superan el 50% en la
mayoria de paises con ingresos medianos, a pesar de la eficacia y bajo costo de los

tratamientos (Organizacion Mundial de la Salud, 2019).

Sumado a lo anterior, se ha problematizado que es necesario aumentar las inversiones
en investigacion, para que las personas con epilepsia reciban tratamientos apropiados ya que
el 70% de quienes cuentan con un uso efectivo de farmacos podrian dejar de tener crisis,
impactando de forma significativa en la calidad de vida de un nimero amplio de personas y
familias que cargan con esta condicion de salud (Organizacién Mundial de la Salud, 2019).
Por lo tanto, la proporcion de atencion de calidad se vuelve un reto puesto que es una
condicion compleja en cuanto a la considerable comorbilidad y cronicidad que presenta
(Organizacion Mundial de la Salud, 2019). Para las intervenciones de salud, se ha planteado
un modelo asistencial escalonado, que incluye desde el diagndstico inicial hasta tratamientos
no farmacoldgicos tales como la cirugia en las epilepsias farmacorresistentes. Dentro de este
modelo escalonado, se plantea que los equipos multidisciplinarios son escenciales para la
prestacion de atencion centrada en la persona, atiendo de esta manera no solo las crisis, sino
que también, las comorbilidades presentes en la condicion de epilepsia (Organizacion
Mundial de la Salud, 2019).

La epilepsia ha sido definida por la Liga Internacional contra la Epilepsia (ILAE, por
sus siglas en inglés) como una enfermedad cerebral caracterizada por una predisposicion

continua a la generacion de crisis convulsivas. En la practica, este cuadro clinico se observa



como la manifestacion de al menos dos crisis no provocadas, que ocurren separadas por un
periodo superior a 24 horas, con una posibilidad de recurrencia mayor al 60% en los proximos

10 afios, o bien presentar un sindrome epiléptico (Fisher et al., 2014).

La epilepsia infantil, al igual que los trastornos del neurodesarrollo, ocurren dentro
de un sistema nervioso que es mas dinamico en comparacion al de un adulto, ya que se
encuentra en proceso de desarrollo, por lo cual las implicaciones neuropsicolédgicas reflejan
los cambios de maduracion en curso, asi como también el impacto que tienen los factores
ambientales y sociales sobre el desarrollo (Jambaqué et al., 2007; Rosselli & Ardila, 2016).
De la misma manera en que existen diferentes consideraciones diagnosticas desde la
neurologia y la genética en las epilepsias que comienzan en la nifiez y edad adulta, la
neuropsicologia como disciplina cientifica también difiere en cuanto a la comprension del
diagnostico segun la edad. Se comprende que el impacto de las convulsiones y los patrones
de activacion neuronal anormal serd diferente en un cerebro en desarrollo y en uno ya
modularizado (Jambaqué et al., 2007). Asimismo, se apreciara una disociacion entre la edad
de unalesion y laaparicion de los sintomas, por esta razon a medida que el ambiente demande
el despliegue de conductas pertenecientes a dominios afectados por lesiones previas, se

podran observar las dificultades en la expresion de tales destrezas (Rosselli & Ardila, 2016)

Se ha descrito en la literatura que el desarrollo cognitivo en la epilepsia pediatrica en
general esta caracterizado por un rezago, cuando se compara nifios con epilepsia y nifios sin
diagnosticos del neurodesarrollo (Kasradze et al., 2021; Triplett et al., 2014). Estos
compromisos cognitivos pueden ser estables durante varios afios, presentando variabilidad
interindividual segun las caracteristicas de cada epilepsia, a saber, etiologia, severidad y
frecuencia de las crisis, tipo de tratamiento con farmacoterapia, lateralizacion y foco
epiléptico (Kim & Ko, 2016; Rathouz et al., 2014). Por ejemplo, en grupos de nifios que han
debutado con epilepsia del 16bulo temporal a edades tempranas, se ha observado que las
reducciones del volumen de tejido cerebral no se limitaban a esa area, y se observaron tanto
ipsi como contralateral al lugar del inicio de la convulsion (Jambaqué et al., 2007). No
obstante, se podria suponer que esta presentacion puede tener ventajas, principalmente
debido a que el inicio temprano de una epilepsia permitiria la redistribucion de una funcion

a otras areas del cerebro (Jambaqué et al., 2007).



La presencia de alteraciones del desarrollo cognitivo, conductual y emocional son
frecuentes, precediendo incluso a las propias crisis epilépticas, constituyendo una primera
manifestacion de una disfuncion cerebral especifica o global, o bien, siendo una
manifestacion secundaria a la enfermedad, dependiendo del tipo de crisis, la cantidad de
farmacos antiepilépticos (FAE's) y trastornos neuropsiquiatricos asociados (Pérez & Barr,
2013). Los estudios han demostrado que existe una alteracion en el funcionamiento
neuropsicoldgico incluso cuando no se presenta discapacidad intelectual, siendo una queja

constante para los consultantes y sus familias (Zilli et al., 2015).

En el contexto de las quejas subjetivas de los consultantes y sus familias respecto a
dificultades en el funcionamiento cognitivo y conductual es que desde la psicologia podemos
realizar un aporte sustancial desde la especialidad de la neuropsicologia clinica mediante
evaluaciones de perfiles neuropsicoldgicos. Las evaluaciones neuropsicoldgicas estan
enfocadas en realizar un perfil del desarrollo cognitivo, considerando el estado emocional y
conductual, y tomando en cuenta factores sociales y contextuales, con la finalidad de apoyar
el proceso diagndstico, el seguimiento del tratamiento, y aportando especialmente al cuidado
integral y bienestar del consultante. Actualmente, la valoracién neuropsicol6gica se
encuentra dentro de los protocolos de atencion a consultantes con epilepsia para evaluar el
posible impacto de la intervencion, manejo farmacoldgico y/o quirdrgico en la calidad de

vida, bienestar y el aprendizaje (Ministerio de Salud, 2014; Pérez & Barr, 2013).

En cuanto a la evidencia nacional disponible sobre las caracteristicas del desarrollo
cognitivo o neuropsicoldgico de nifios con epilepsia no es posible encontrar evidencia que dé
cuenta de los perfiles que tienen los consultantes pediatricos en nuestra poblacion. Ahora
bien, se han realizado protocolos de evaluacion neuropsicolégica que incluyen propuestas
para poblacion infantil (Ministerio de Salud, 2014; Pérez & Barr, 2013). La existencia de
protocolos de evaluacion neuropsicol6gica permite realizar una comparacion tanto inter
como intrasujetos de acuerdo con el rendimiento obtenido, asi como también permite
establecer una trayectoria de desarrollo cuando las evaluaciones estdn orientadas al
seguimiento de un caso con algun trastorno del neurodesarrollo o presente alguna enfermedad

que impacte en su desarrollo cerebral.
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Ahora bien, debido a la multiplicidad de epilepsias y caracteristicas de esta
enfermedad, como el foco epileptogénico, tratamiento farmacolégico, edad de inicio, etc.,
resulta complejo establecer un perfil neuropsicolégico que englobe a todas las epilepsias, por
lo que desde hace algunos afios el trabajo ha estado orientado a diferenciar perfiles
neuropsicoldgicos segun tipos de epilepsias. Asi pues, podemos encontrar que los sindromes
epilépticos son afecciones bien definidas que comprenden caracteristicas clinicas
particulares, es decir, tipos de convulsiones, edad de inicio, respuesta al tratamiento, y
cambios electroencefalogréficos caracteristicos (Scheffer et al., 2017; Specchio et al., 2022).
Sin embargo, sus etiologias y prondsticos posteriores pueden variar (de la Jara et al., 2021).
Dentro de los sindromes epilépticos, encontramos la epilepsia con mioclonia palpebral
(EEM, por sus siglas en inglés), también conocida como Sindrome de Jeavons, esta epilepsia
ha comenzado a ser mayormente estudiada en los ultimos afios, siendo reconocida por la
ILAE en 2017 como un sindrome epiléptico generalizado que presenta convulsiones no
motoras, caracterizadas por mioclénicas palpebrales con o sin crisis de ausencias,
presentando caracteristicas clinicas y electroencefalogréficas propias para considerarse un

sindrome (de la Jara et al., 2021).

La EEM, es considerada una epilepsia generalizada idiopéatica que se caracteriza por
la siguiente triada: mioclonias palpebrales con o sin ausencias; cierre palpebral con
paroxismos electroencefalograficos (descargas epileptiformes y/o convulsiones); vy
fotosensibilidad (Zawar & Kbnight, 2020). Dentro de la categoria de las epilepsias
generalizadas puede llegar a ocupar hasta el 12,9%, pero se ha visto que se encuentra
subdiagnosticada y que en una proporcion importante de casos existe un retraso en el
diagndstico, lo que hace dificil estimar la prevalencia exacta de la EEM (de la Jara et al.,
2021; Smith et al., 2018; X. Wang et al., 2014; Zawar & Knight, 2020). Su presentacion es
dos veces mas frecuente en nifias, siendo la edad media de aparicién entre los 6 y 8 afios
(oscilando entre 2 y 14 afios) (de la Jara et al., 2021; Smith et al., 2018), un porcentaje
importante presenta refractariedad al tratamiento farmacolégico y tendencia a persistir
durante la vida (Zawar & Knight, 2020). Los antecedentes familiares de epilepsia en EEM
se informan positivos en tasas del 30% al 80% (Nilo et al., 2021; Smith et al., 2018).

Referente a los hallazgos clinicos relacionados al desarrollo cognitivo de estos

usuarios, usualmente se ha descrito como un desarrollo normal, pero hasta el 23% de los
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usuarios tienen discapacidad intelectual que varia de leve a moderada, o bajo el promedio,
basado en el coeficiente intelectual (Arvio et al., 2018; Scuderi et al., 2000; Smith et al.,
2018). No obstante, la evidencia encontrada en relacion con el desarrollo cognitivo, la
mayoria de las investigaciones al respecto han basado sus conclusiones en base al reporte de
pruebas de inteligencia que permiten conocer el coeficiente intelectual (Arvio et al., 2018; de
la Jara et al., 2021; Nilo et al., 2021; Scuderi et al., 2000; Smith et al., 2018). Sin embargo,
para establecer perfiles neuropsicoldgicos se requiere de evaluaciones que consideren otros
aspectos del desarrollo cognitivo (Kasradze et al., 2021; Kernan et al., 2012; Pérez & Barr,
2013), como las funciones sensoriomotoras basicas, funciones cognitivas (memoria y
aprendizaje, habilidades visoespaciales, lenguaje, funciones ejecutivas, y cognicion social),
y los factores inhibidores/facilitadores (atencion, memoria de trabajo y velocidad de

procesamiento) (Miller & Maricle, 2019).

Por lo tanto, surge la pregunta, ¢Cual es el perfil neuropsicologico de la epilepsia con
mioclonia palpebral (EEM) en adolescentes? Con el objetivo de contribuir a definir los
perfiles neuropsicologicos de adolescentes con EEM, en particular, por la ausencia de

investigaciones especificas sobre las caracteristicas neuropsicoldgicas de este grupo.
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2. Marco teorico

2.1. Epilepsia
2.1.1. Definicién de las epilepsias.

La OMS define a la epilepsia como una enfermedad neuroldgica que se caracteriza
por una actividad eléctrica anormal que provoca convulsiones, fendmenos motores
involuntarios y en ocasiones pérdida de conciencia. Representa una carga importante en
morbilidad a nivel mundial, ya que tiene consecuencias neuroldgicas, cognitivas,
psicoldgicas y sociales, afectando a unos 50 millones de personas a lo largo de todo el ciclo
vital (Organizacién Mundial de la Salud, 2019).

Otros organismos como la ILAE, por su parte, realiza un definicion més especifica
sefialando que la epilepsia es una patologia del sistema nervioso central que tiene al menos
una de las siguientes caracteristicas: minimo dos crisis imprevistas que ocurren en una
separacion mayor de 24 horas entre ellas; crisis no provocadas y presencia de riesgo para
otras crisis equivalentes después de dos crisis no provocadas; minimo dos crisis en contexto
de epilepsia expresa (Fisher et al., 2014). Se considera que la epilepsia es una condicion
tratable, ya que en el 70% de los casos las crisis podrian desaparecer con un adecuado

dsiagnostico y tratamiento (Organizacion Mundial de la Salud, 2019).

Como se puede ver, en estas definiciones se resalta el carécter transitorio de las
descargas electricas excesivas en el sistema nervioso, ademéas de tomar en cuenta la
complejidad de esta condicion como una compleja enfermedad neuroldgica no provocada,
por lo que promueve la idea de la multicausalidad. Ademas, se especifica dentro de estas
definiciones que la epilepsia es una condicion que se caracteriza por una predisposicion
permanente a generar crisis, generando de este modo, consecuencias neuroldgicas,

cognitivas, y psicosociales.

Junto con la epilepsia, pueden aparecer comorbilidades psiquiatricas, dentro de las
mas frecuentes encontramos la depresion (23%) y la ansiedad (20%). La comorbilidad con

trastornos psiquiatricos como la depresion y ansiedad, contribuyen al empeoramiento de las
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crisis y reducen la calidad de vida de quien vive con epilepsia. Por otra parte, en la poblacién
infantil la comorbilidad mas frecuente encontrada corresponde a la discapacidad intelectual,
presentandose en aproximadamente el 30-40% de los casos (Organizacion Mundial de la
Salud, 2019). Se estima aproximadamente, que en la mitad de los casos, la epilepsia coexiste
con otras dificultades fisicas o psiquiatricas, lo que aumenta la necesidad de atencion en
salud, menor calidad de vida y mayor exclusion social (Organizacién Mundial de la Salud,
2019).

Como es posible constatar hasta este punto, el diagnostico de la epilepsia requiere de
la intervencion multidisciplinaria que sostiene como objetivo comun el mejorar la calidad de
vida del usuario. De este modo, para establecer el diagndstico se pueden utilizar diferentes
herramientas, que incluyen técnicas con neuroimagenes, neurofisioldgicas y la evaluacion
clinica (Hampel et al., 2019). Por una parte, los estudios de neuroimagen tienen por objetivo
localizar zonas de origen del foco epileptogeno, aunque en epilepsias de tipo generalizado es
dificil encontrar la zona alterada (Hampel et al., 2019). Dentro de los estudio de neuroimagen,
los mas utilizados en contextos de epilepsia son la tomografia axial computarizada (TAC) y
las imagenes por resonancia magnética (IRM). Por otra parte, los estudios de neurofisiologia,
permiten valorar el estado funcional de la actividad eléctrica cerebral y se considera que son
mas sensibles para el diagnéstico en crisis locales y generalizadas. No obstante, la
localizacion de la zona epileptogena es mas compleja. Dentro de los estudios de
neurofisiologia, el electroencefalograma (EEG) ocupa una parte importante en el diagnéstico
de la epilepsia, los patrones patoldgicos en el EEG como los potenciales epileptiformes, las
puntas y los complejos punta-onda, se correlacionan significativamente con la presencia de
crisis epilépticas. En cuanto a establecer el diagndstico, tenemos entonces que la
combinacion de actividad epileptiforme en el EEG mas la presencia de una crisis epiléptica

permiten establecer el diagnostico de epilepsia (Hampel et al., 2019).

En cuanto a los tratamientos utilizados para las crisis agudas, existen los
anticonvulsivos, anticomiciales o antiepilépticos (FAE’s). La utilizacion del término
anticomiciales es el mas amplio, ya que no todas las crisis se acompafian de convulsiones, ni
todas las convulsiones son de tipo epiléptico. Sin embargo, para facilitar el lenguaje comun,
se mantendra el uso de FAE’s para referirse al tratamiento farmacologico por ser el término

mas utilizado en esta area.
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Las personas con epilepsia, en general, requieren tratamiento con FAE’s durante
varios afos, y en ocasiones durante toda su vida. La retirada brusca de los medicamentos
podria en algunos casos tener consecuencias mortales, tales como el estado epiléptico, el que
se caracteriza por crisis que duran mas de 30 minutos o que ocurren unas muy cerca de otras
sin espacio para que se produzca una recuperacion entre ellas (Organizacion Mundial de la
Salud, 2019; Scheffer et al., 2017). De acuerdo a lo anterior, se ha planteado que el acceso a
FAE’s ofrece la posibilidad de que aproximadamente un 70% de las personas con epilepsia
logran vivir sin crisis (con medicacion), lo que impacta significativamente en una mayor
calidad de vida (Organizacion Mundial de la Salud, 2019).

Se ha estimado que la epilepsia se presenta en alrededor de 50 millones de personas
a nivel mundial. Sin embargo, los datos epidemiologicos no son exactos debido a la aun
persistente dificultad para realizar el diagnostico (Ministerio de Salud, 2014; Organizacion
Mundial de la Salud, 2019). Se estima que alrededor de 7,6 de cada 1000 personas tienen
epilepsia en algun momento de su vida, presentando una distribucion por edades que es
bimodal, con picos en los méas jovenes y los mayores de 60 afios (Organizacion Mundial de
la Salud, 2019). En una revision sistematica reciente se ha sefialado que la incidencia mundial
seria de 61,4 en 100.000 habitantes por afio, mientras que la prevalencia de epilepsias activas
se estima en 6,38 casos por cada 1.000 habitantes (Fiest et al., 2017). Los reportes en Chile
indican que la incidencia es de 114 por 100.000 habitantes al afio, mientras que la prevalencia
es de 10.8 a 17 por 1.000 habitantes (Ministerio de Salud, 2014).

2.1.2. Clasificacion de las epilepsias

Cuando revisamos la clasificiacion actual y mas reciente de la ILAE 2017 sobre las
epilepsias es posible identificar una clasificacion multinivel, compuesto por tres niveles de
clasificacion y la etiologia. Entonces, estos niveles corresponden a la especificacion de la
epilepsia segun el tipo de convulsién, el tipo de epilepsia y los sindromes, y por otra parte, la
etiologia de esa epilepsia en particular (Scheffer et al., 2017). A continuacion, revisaremos
en qué consiste cada una de estos niveles de clasificacion y las diferentes etiologias para
contextualizar el lugar desde el que estaremos observando el fendmeno de estudio de esta

investigacion.
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2.1.2.1.  Clasificacién segun tipo de convulsion

Se considera de acuerdo a esta nueva clasificacion que después de que el médico
diagndstica que la persona tuvo una crisis epiléptica, debe especificar el tipo de convulsion
del consultante. De este modo, este nivel de clasifiicacion especifica respecto de la
convulsion si es de inicio focal, inicio generalizado o inicio desconocido (Scheffer et al.,
2017).

Se describe que las crisis de inicio focal son aquellas donde puede existir la presencia
de signos y sintomas motores y no motores (sensoriales), en algunos casos puede haber
alteracion del nivel de conciencia (Fisher et al., 2017). Las crisis de inicio generalizado se
dividen en crisis motoras (crisis tonicas, atonicas, clonicas, miocldnicas y tonico-clonicas) y
no motoras (ausencias) (Fisher et al., 2017). Finalmente, las convulsiones de inicio
desconocido, es una nomenclatura utilizada mientras se encuentra en estudio el tipo de

convulsién presentada por el usuario (Fisher et al., 2017).

2.1.2.2.  Clasificacién segun tipo de epilepsia

Un segundo nivel de clasificacion consiste en especificar el tipo de epilepsia, en este
nivel se incluyen las epilepsias generalizadas, las epilepsias focales, las epilepsias
combinadas generalizadas y focales, y también un grupo de epilepsia desconocido (Pack,
2019; Scheffer et al., 2017). Se menciona ademas, que muchas epilepsias pueden presentar

mas de un tipo de convulsion.

Las epilepsias generalizadas idiopéaticas corresponden a aquellas en las que una
persona mostrara una actividad de punta onda generalizada en un EEG. Las manifestaciones
de este tipo de epilepsia incluyen convulsiones de ausencia, mioclénicas, atonicas, ténicas y
tonico-clonicas. Para este tipo de diagnostico, se necesita la observacion clinica y un hallazgo
de descargas EEG interictales compatible de epilepsia generalizada (Pack, 2019; Scheffer et
al., 2017).

Por otra parte, las epilepsias focales son aquellas, que incluyen trastornos unifocales
o multifocales, o convulsiones que afectan a un solo hemisferio cerebral. Dentro de las

manifestaciones clinicas se pueden observar convulsiones focales conscientes, con alteracion
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de la conciencia, motoras focales, no motoras focales, y convulsiones ténico-cldnicas focales
a bilaterales (Pack, 2019; Scheffer et al., 2017). En el registro de EEG se muestra usualmente
descargas epileptiformes focales, pero como siempre el diagndstico se basa en la clinica
(Scheffer et al., 2017).

De acuerdo a la nueva clasificacion, existe un nuevo tipo de epilepsias combinadas
generalizadas y focales, donde los estudios de EEG pueden mostrar descargas epileptiformes
focales y punta-onda generalizadas, es usual ver ambos tipos de convulsiones en los

sindromes de Dravet y el sindrome de Lennox-Gastaut (Pack, 2019; Scheffer et al., 2017).

Finalmente, tenemos el tipo de epilepsia desconocido. Este término es utilizado
cuando el consultante tiene epilepsia pero ain no se ha podido determinar si es un tipo de
epilepsia focal o generalizado, porque ain no se cuenta con la suficiente informacion, esto
ocurre en los casos donde no se ha podido tener acceso a EEG, o los resultados arrojen
normalidad (Pack, 2019; Scheffer et al., 2017).

2.1.2.3.  Sindromes Epilépticos

El tercer nivel de clasificacion corresponde a evaluar la presencia de un sindrome,
donde se puede realizar un diagndéstico sindromico especifico. Un sindrome se refiere a un
grupo de caracteristicas definidas que incluyen tipos de convulsiones, patrones en EEG e
imagenes que co-ocurren de manera conjunta. Adicionalmente, se sefiala que presentan
caracteristicas mas especificas como la edad de inicio y remision (segin corresponda),
desencadenantes, variacion diurna y, en ocasiones, pronéstico (Wirrell et al., 2022).
También, pueden presentarse comorbilidades distintivas como dificultades intelectuales y

psiquiatricas, hallazgos especificos en EEG y estudios de imagen (Scheffer et al., 2017).

Los sindromes de inicio en la infancia, se dividen en tres categorias: epilepsias focales
autolimitadas, epilepsias generalizadas genéticas y encefalopatias del desarrollo y/o
epilépticas (Specchio et al., 2022; Wirrell et al., 2022). En primer lugar, las epilepsias focales
autolimitadas comprenden cuatro sindromes: epilepsia autolimitada con puntas
centrotemporales, epilepsia autolimitada con convulsiones autondémicas, epilepsia visual
occipital infantil y epilepsia del 16bulo occipital fotosensible (Scheffer et al., 2017; Specchio

et al., 2022; Wirrell et al.,, 2022). En segundo lugar, estdn las epilepsias genéticas

17



generalizadas (EGG) dentro de las que encontramos las epilepsias genéticas idiopaticas
(IGE), que incluyen cuatro sindromes: epilepsia de ausencia infantil, epilepsia de ausencia
juvenil, epilepsia miocldnica juvenil y convulsiones tonico-clénicas generalizadas; otros
sindromes de epilepsia generalizada genética (EGG) infantil incluyen dos sindromes
distintos, epilepsia con ausencia mioclénica (EMA) y epilepsia con mioclonia palpebral
(EEM) (Scheffer et al., 2017; Specchio et al., 2022; Wirrell et al., 2022). En tercer y Gltimo
lugar, tenemos las encefalopatias del desarrollo y/o epilépticas, las que comprenden cinco
sindromes: epilepsia con convulsiones miocldnicas-atonicas, sindrome de Lennox-Gastaut,
encefalopatia del desarrollo y/o epiléptica con activacion de puntas y ondas durante el suefio,
sindrome de hemiconvulsion-hemiplejia-epilepsia y sindrome de epilepsia relacionado con
infeccion febril (Specchio et al., 2022; Wirrell et al., 2022).

Esta descripcion de las clasificaciones realizadas por la ILAE resulta trascendental
para comprender el trabajo realizado en esta investigacion, ya que se toma en cuenta la nueva

definicion para comprender el tipo de epilepsia que presenta el grupo de estudio.
2.1.2.4. Etiologia de las epilepsias

La epilepsia tiene multiples causas, por lo que se considera que su etiologia es diversa.
Se han podido identificar factores estructurales, genéticos, metabdlicos, infecciosos,

inmunitarios y desconocidos (Organizacion Mundial de la Salud, 2019)

La nueva clasificacion de las epilepsias realizada por la ILAE incorpora la etiologia
en cada etapa, enfatizando sobre todo la necesidad de considerar este estudio en cada paso
del diagndstico, por sus importantes implicaciones en el tratamiento. De este modo, la
etiologia se divide en seis subgrupos, agrupados segun sus posibles consecuencias
terapéuticas. Es importante mencionar, que en el desarrollo de una epilepsia puede exitir mas
de una etiologia posible (Pack, 2019; Scheffer et al., 2017):

- Etiologia estructural: implica una anormalidad en las imégenes corticales, que
pueden ser adquiridas, tales como, accidentes cerebrovasculares, traumatismos e
infecciones. O bien, podrian ser genéticas, como muchas malformaciones del

desarrollo cortical.
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- Etiologia genética: resultan de una mutacién genética conocida o supuesta en la
cual las convulsiones son un sintoma del trastorno. La inferencia de una etiologia
genética puede basarse en los antecedentes familiares de un trastorno autosémico

dominante.

- Etiologia infecciosa: considerada como la etiologia mas comun que resulta de una
infeccion conocida en la cual las convulsiones son un sintoma central del
trastorno, ejemplos de lo anterior, incluyen neurocisticercosis, tuberculosis, VIH,
paludismo cerebral, panencefalitis esclerosante subaguda, toxoplasmosis cerebral
e infecciones congénitas como el virus Zika y el citomegalovirus. También, la
etiologia infecciosa se puede referir al desarrollo posterior a la infeccion de una

epilepsia, como en los casos de encefalitis viral.

- Etiologia metabdlica: son un area en expansién en cuanto a investigacion. Las
causas metabolicas de una epilepsia se refieren a un defecto a nivel metabdlico
que genera manifestaciones o cambios bioquimicos en el organismo. La mayoria
de las epilepsias metabolicas pueden tener una base genética, pero también
pueden ser adquiridas. La identificacion de causas metabdlicas tiene un impacto
extremadamente importante en las terapias especificas y prevencion de deterioro

cognitivo.

- Etiologia inmunitaria: un trastorno inmunitario causa la epilepsia, como una
autoinflamacion del sistema nervioso central mediada por el sistema inmune. Se
ha decidio por la ILAE separar este subgrupo etiolégico ya que tiene

implicaciones especificas de tratamiento con inmunoterapias dirigidas.

- Etiologia desconocida: la causa de la epilepsia aiin no se conoce, por dificultad en

la realizacion del diagndstico especifico fuera de la semiologia electroclinica.
2.2.  Neuropsicologia pediatrica
2.2.1. Neuropsicologia clinica en epilepsia infanto juvenil

Como se ha mencionado anteriormente, la epilepsia puede ser causante de deterioro

cognitivo, emocional y conductual, pudiendo presentarse estas dificultades antes del inicio
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de las crisis 0 como efecto secundario a las mismas, y de otros factores como la frecuencia
de las crisis, efectos secundarios al uso de FAE’s y de los posibles efectos sociales de la
condicién (Organizacion Mundial de la Salud, 2019; Pérez & Barr, 2013). De este modo, se
inserta el trabajo de la neuropsicologia desde hace casi un siglo con el objetivo de contribuir
a la mejora de calidad de vida de estos usuarios, considerando las necesidades que puedan

presentar desde diferentes aspectos de su desarrollo (Mirabel et al., 2020).

La evaluacion neuropsicologica suele tener el propdsito de abordar una pregunta de
derivacion, teniendo en cuenta el historial médico del paciente y el funcionamiento
psicosocial mas amplio (Wilson et al., 2015). De este modo, la evaluacién busca identificar
las fortalezas y debilidades que pueden usarse para focalizar las intervenciones prescriptivas,
proporcionando a los otros profesionales y padres una descripcion general completa de las
funciones neurocognitivas que pueden usarse para adaptar las estrategias educativas y
clinicas (Miller & Maricle, 2019; Pérez & Barr, 2013; Wilson et al., 2015). En concordancia
con lo anterior, la evaluaciéon neuropsicoldgica en poblacion pediatrica con condicion de
epilepsia, tiene por objetivo establecer una linea base sobre la que se pueden constatar
cambios cognitivos y conductuales, ayudar a lateralizar y localizar focos epileptdgenos y
detectar trastornos neuroldgicos o psiquiatricos comorbidos (Pérez & Barr, 2013; Wilson et
al., 2015).

Respecto al compromiso cognitivo de la epilepsia que inicia en la infancia, es usual
que puedan observarse antes o después del diagndstico dificultades, que pueden mantenerse
estables durante varios afios. En relacién a eso, se ha mencionado que existe una variabilidad
interindividual que depende de varios factores, tales como la etiologia, severidad de las crisis,
foco epiléptico y el tipo de tratamiento farmacol6gico (Kasradze et al., 2021; Kim & Ko,
2016; Rathouz et al., 2014). La epilepsia puede afectar de varias formas el desarrollo infantil,
es decir, un nifio puede dejar de desarrollar una habilidad y frenar el progreso normal a lo
largo de un desarrollo continuo; puede existir una trayectoria de desarrollo méas lenta al
adquirir una habilidad o conducta; o bien, se puede generar un retroceso o pérdida de

habilidades del desarrollo previamente alcanzadas (Jambaqué et al., 2007).

En cuanto a la evidencia disponible, en un estudio realizado con una muestra de 600

nifios con epilepsia y 300 nifios en el grupo control, se observé en los analisis de regresion
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multivariante, que la edad temprana de inicio de la epilepsia, mayor duracién de la epilepsia,
la etiologia, anomalia cerebrales en estudios de imagen cerebral y el tratamiento con FAE’s
se relacionaban en mayor medida con menor rendimiento en las praxias, funciones verbales,
aprendizaje verbal, correspondencia visoespacial, habilidades visomotoras, motricidad fina,
memoria de trabajo y memoria fonoldgica (Kasradze et al., 2021). En otras investigaciones
se ha visto que los nifios con epilepsia muestran un rendimiento méas bajo en pruebas de
atencion, funciones ejecutivas, habilidades sensoriomotoras y en la percepcion social en
tareas de reconocimiento de afecto que los nifios de grupos control (Triplett et al., 2014; Zilli
et al., 2015). Como limitacion del estudio antes mencionado, se puede constatar que la
muestra estuvo constituida por un grupo de usuarios con coeficiente intelectual superior a 85
y con epilepsias de causa genética o desconocida, sin configurar entonces, un grupo
homogéneo en relacion al tipo de epilepsia. Previamente como se ha podido visualizar en
esta revision, y de acuerdo a la clasificacién mas reciente de la ILAE que es importante que
los grupos de estudio estén conformados por un grupo heterogéneo en cuanto al diagnéstico
de la epilepsia, ya que cada una de ellas puede discrepar en cuanto a la manisfestacion
sintomatoldgica y clinica, asi como también en cuanto a las posibles consecuencias

cognitivas, conductuales y socioemocionales.

De acuerdo con investigaciones previas sobre los perfiles cognitivos asociados a
sindromes epilépticos especificos, no se han logrado acuerdos completos sobre la relacion
entre habilidades preservadas y deterioradas en diferentes dominios cognitivos, asi como
tampoco respecto al modo en que las dificultades en una habilidad pueden impactar de forma
secundaria en otras habilidades o dominios (Zilli et al., 2015). Sin embargo, se ha mostrado
un consenso importante, respecto de la importancia de realizar evaluaciones
neuropsicoldgicas profundas para comprender la totalidad de las manifestaciones cognitivas
y conductuales en las epilepsias y de este modo, asegurar un manejo efectivo de la condicion
(Kasradze et al., 2021; Kernan et al., 2012; Pérez & Barr, 2013).

2.2.2. Dominios cognitivos en la evaluacion neuropsicoléogica

Para trazar perfiles neuropsicoldgicos se utiliza bateria comprehensiva que busca

cubrir los principales dominios cognitivos: atencidn/concentracion, aprendizaje y memoria,
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lenguaje, habilidades visoespaciales y visoperceptivas, funciones ejecutivas, ademas del

funcionamiento intelectual global (Pérez & Barr, 2013)

En esta investigacion se tendra como referencia el Modelo conceptual de
Neuropsicologia Escolar Integrada/Cattell-Horn-Carroll (Modelo integrado SNP/CHC)
(Miller & Maricle, 2019), pero se incorporaran para la comprension del estudio referencias a

la cognicion social, funcion que no esta incorporada dentro de este modelo.

Miller & Maricle (2019) introducen el modelo conceptual neuropsicologico escolar
como una forma de organizar los datos de evaluacion de baterias cruzadas en edad escolar
basados en los principales constructos neuropsicologicos subyacentes que se estan midiendo.
El modelo se revisd en 2013 sobre la base de investigaciones psicométricas y teoricas
actualizadas y se denomindé Modelo SNP/CHC integrado. Este modelo abarca cuatro
clasificaciones principales: (a) funciones sensoriomotoras basicas, (b) facilitadores e
inhibidores, (c) procesos cognitivos basicos, y (d) conocimiento adquirido (Miller & Maricle,
2019). Se entiende desde este modelo conceptual, que las habilidades mencionadas se
encuentran influenciadas entre si, asi como también por factores socioemocionales, culturales
y ambientales (Miller & Maricle, 2019). A continuacion, se describen las clasificaciones de

este modelo:

- Funciones sensoriomotoras basicas: sirven como bloques de construccion
esenciales para todos los demas procesos cognitivos de orden superior, incluyen
evaluaciones de referencia de la vista, la audicion y el tacto. Asimismo, las
funciones motoras incluyen evaluaciones de referencia de las habilidades motoras
finas y gruesas, integracion visomotora, exploracion visual, el equilibrio y la

coordinacion.

- Facilitadores/inhibidores: incluyen tres categorias: (a) asignar y mantener la
atencion, (b) memoria de trabajo y (c) velocidad, fluidez y eficiencia de
procesamiento. Desde este modelo se explica que estas habilidades impregnan
casi todos los demas procesos y funciones descritos en el modelo, actuando como
facilitadores/inhibidores para mejorar el desempefio de otras funciones
cognitivas. Dentro de esta categoria los procesos de atencion se pueden subdividir

en componentes de atencidn selectiva/focalizada, atencion sostenida, atencién

22



alternante y capacidad de atencién. Por otra parte, la memoria de trabajo se puede
subdividir en memoria de trabajo verbal y memoria de trabajo visual. Finalmente,
la velocidad, fluidez y eficiencia del procesamiento, se subdivide en cinco
clasificaciones secundarias: fluidez de desempefio, fluidez en la recuperacion,
fluidez en el conocimiento adquirido, la influencia de la fluidez en la precisién
del desempefio y comportamientos cualitativos que se relacionan con la velocidad

y la eficiencia del procesamiento.

Procesos cognitivos: son las funciones visoespaciales, auditivas, de aprendizaje y
memoria y ejecutivas. Las habilidades visoespaciales se subdividen en las
siguientes areas: percepcion visoespacial y razonamiento visoespacial; los
procesos auditivos se subdividen en: discriminacion de sonidos y procesamiento
auditivo/fonoldgico; el aprendizaje y la memoria dependen de las funciones
sensoriomotoras, los procesos de atenciéon, el procesamiento visoespacial y los
procesos auditivos. Se dividen conceptualmente en cuatro clasificaciones
principales: curva de aprendizaje, memoria inmediata, memoria a largo plazo, y
memoriay aprendizaje asociativos; los procesos ejecutivos sirven como centro de
comando y control para los otros procesos cognitivos y se clasifican en las amplias
clasificaciones de formacién de conceptos, resolucion de problemas y

razonamiento, flexibilidad cognitiva y regulacion conductual y emocional.

Conocimiento adquirido, que incluye habilidades linguisticas (expresivo,
receptivo), asi como las otras areas de rendimiento con conocimientos adquiridos,

como lectura, escritura y matematicas.

Este modelo tedrico pone énfasis respecto a que en cada evaluacion debe existir una

consideracion final al interpretar cualquier resultado de evaluacion respecto a las

contribuciones que puedan realizar los factores socioemocionales, ambientales y culturales
del usuario (Miller & Maricle, 2019).

De forma adicional, se incorporaran pruebas de cognicion social en la evaluacion

neuropsicoldgica para usuarios pediatricos con epilepsia, habilidades que no han sido

suficientemente exploradas hasta ahora en esta poblacion (Zilli et al., 2015). La cognicion

social nos permite elaborar representaciones mentales de las relaciones sociales y utilizarlas
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adecuadamente en un entorno social (Mirabel et al., 2020). Uno de sus principales atributos
es la llamada Teoria de la Mente, que consiste en la capacidad de atribuir creencias,
intenciones, emociones y sentimientos a uno mismo y a los demas. (Guida et al., 2019). Entre
tales deficiencias, las disfunciones de la cognicién social son de interés relativamente reciente
en el campo de las neurociencias (Guida et al., 2019; Happé & Frith, 2014; Henry et al.,
2015; Mirabel et al., 2020). A nivel neurobioldgico, la cognicién social depende de la
eficiencia de una red cerebral distribuida estructural y funcional, en la que estan implicadas
redes cerebrales particulares, que incluyen la corteza prefrontal, la corteza cingulada anterior,
las areas temporoparietales, los I6bulos temporales y las areas temporo-mesiales como la

amigdala y la insula (Mirabel et al., 2020).

Finalmente, tenemos la inteligencia la cual ha sido definida como la capacidad de
aprender de la experiencia, utilizando procesos metacognitivos para mejorar el aprendizaje,
y la capacidad de adaptarse al entorno que lo rodea. La inteligencia puede requerir diferentes
adaptaciones segun los diferentes contextos sociales y culturales (Sternberg, 2018).
Actualmente, el mayor desarrollo para la evaluacion de habilidades de funcionamiento
intelectual se ve reflejado en las escalas de inteligencia de Wechsler, que evalGan constructos
que en los estudios factoriales relacionan positivamente con habilidades intelectuales (Rosas
etal., 2009, 2017).

2.3. Epilepsia con mioclonia palpebral (EEM)
2.3.1. Semiologia de las crisis de la epilepsia con mioclonia palpebral (EEM)

De acuerdo con la categorizacion revisada previamente sobre las epilepsias, la
epilepsia con mioclonia palpebral (EEM, por sus siglas en inglés “epilepsy with eyelid
myoclonia”, previamente conocido como Sindrome de Jeavons), la EEM se encuentra dentro
del nivel de los sindromes dentro del grupo de las epilepsias generalizadas 0 EGG y se
caracteriza por la triada de mioclonias palpebrales frecuentes, con o sin ausencias, inducidas
por cierre de ojos y estimulacién luminica, apareciendo de forma mas frecuente al despertar
(Specchio et al., 2022). Esta epilepsia se describid por primera vez como una forma separada
de la epilepsia fotosensible en 1977 (Jeavons, 1977). La EEM es un sindrome de etiologia

genetica con predominio femenino caracterizado por mioclonias palpebrales, actividad
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electroencefalografica inducida por cierre ocular, paroxismos o crisis de ausencia y
fotosensibilidad (Arvio et al., 2018)

La EEM es poco frecuente y aln no existen estudios de incidencia basados en la
poblacion. Los estudios que se han realizados por centros de epilepsia sefialan una incidencia
entre el 1,2% vy el 2,7% del total de los casos de epilepsia, con un predominio 2:1 de mayor
presentacion en nifias que en varones, viéndose que la edad de inicio es entre los 2 y 14 afios,
con una mayor incidencia entre los 6 y 8 afios de edad (Specchio et al., 2022). Ademas, existe
evidencia de que entre el 25 a 83% de los casos existe historia familiar de epilepsia o
convulsiones, por lo que se considera que tiene una etiologia genética (Reyhani & Ozkara,
2020; Specchio et al., 2022; Zawar & Knight, 2020).

Respecto a las caracteristicas clinicas asociadas a la EEM, a menudo se ha observado
que es resistente a los medicamentos, ya que solo lograrian controlar las convulsiones ténico-
clénicas generalizadas, mientras que las mioclonias palpebrales no se controlarian por
completo, siendo la EEM una condicion de por vida (Reyhani & Ozkara, 2020; Specchio et
al., 2022). También se ha mencionado, que EEM puede ir asociada a crisis de ausencia con

leves alteraciones de conciencia en este grupo de usuarios (Specchio et al., 2022).

Las mioclonias palpebrales son distintivas de esta epilepsia y se manifiestan como
parpadeo, temblor, aleteo, espasmos o sacudidas de los parpados, los 0jos pueden permanecer
abiertos junto con la mirada fija o bien los parpados pueden abrirse, retraerse y contraerse
junto con una desviacién de la mirada hacia arriba (Zawar & Knight, 2020) y extension de la
cabeza (Specchio et al., 2022). Las crisis de miclonias palpebrales son muy breves y suelen
durar tipicamente entre 1 y 6 segundos, ocurriendo varias veces al dia o inclusive, varias
dentro de una misma hora (Specchio et al., 2022). Respecto a la fotosensibilidad, lo que se
ha reportado en este grupo es que las convulsiones usualmente estan asociadas a estar
expuestos a una fuente de luz directa o presentar comportamientos como agitar la mano frente
a los ojos, frotarse la frente o la utilizacion de otros medios que creen un efecto de respuesta

de parpadeo en algunos usuarios (Specchio et al., 2022; Zawar & Knight, 2020).

De acuerdo con los resultados de las intervenciones, se ha visto que la fotosensibilidad

se reduce con la edad y con FAE’s (Zawar & Knight, 2020). Por otra parte, en los estudios
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de neuroimagen, como una resonancia magnéticas, no se suelen encontrar anomalias causales
(Specchio et al., 2022).

2.3.2. Caracteristicas EEG de la epilepsia con mioclonia palpebral (EEM)

En cuanto a la caracterizacion electroencefalografica de la EEM y de acuerdo con las
actuales clasificaciones diagndsticas, se espera que el registro EEG de este grupo de usuarios
presente actividad de fondo normal, con breves rafagas de complejos de ondas y polipuntas
generalizadas irregulares rapidas (Specchio et al., 2022; Zawar & Knight, 2020). Cuando en
el desarrollo del examen se le agrega la maniobra de fotoestimulacion, se suele activar la
actividad epileptiforme anormal y generalmente, provocar mioclonias que pueden o no, ir
acompanadas de crisis de ausencia (Specchio et al., 2022). A menudo, se suele encontrar que
durante el suefio los estallidos de actividad generalizada de picos y onda se vuelven méas
breves y fragmentados. Por otra parte, los registros ictales de las mioclonias palpebrales
muestran complejos de polipunta o polipunta y onda generalizados e irregulares de amplitud
que pueden ser seguidos por complejos ritmicos de punta o polipunta y onda, terminandose

con la eliminacion completa de la luz (Specchio et al., 2022; Zawar & Knight, 2020).

Sin embargo, la evidencia disponible muestra estudios en los cuales sefialan que
pueden aparecer descargas epileptiformes focales posteriores occipitales predominantes o
descargas epileptiformes frontales predominantes seguidas de descargas epileptiformes
generalizadas en registros de EEG interictal e ictal (Nilo et al., 2021; X. Wang et al., 2014;
Zawar & Knight, 2020). Un estudio encontro alteraciones focales en el 31,2% de una muestra
de 12 sujetos (Reyhani & Ozkara, 2020). Al respecto, se ha postulado que las descargas
interictales con dominancia occipital y actividades posteriores pueden sugerir la posibilidad
de un mal funcionamiento en la corteza occipital provocados por el cierre ocular y la
fotosensibilidad observada en EEM (Nilo et al., 2021; Reyhani & Ozkara, 2020; Vaudano et
al., 2014; Zawar & Knight, 2020), y que a medida que la actividad occipital se acerca a una
siguiente etapa, las descargas epileptiformes se propagan a la corteza frontocentral a traves
de vias transcorticales o talamocorticales, lo que da como resultado una excitacion
generalizada (Reyhani & Ozkara, 2020; Zawar & Knight, 2020)
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2.3.3. Perfiles cognitivos asociados a epilepsia con mioclonia palpebral (EEM)

Respecto al desarrollo en sujetos que presentan EEM, se reporta que tanto los
antecedentes del nacimiento como aquellos previos a la aparicion de la epilepsia suelen ser
normales (Specchio et al., 2022). Se ha sefialado que usualmente el desarrollo y la cognicion
aparecen en rangos normales (X. Wang et al., 2014; Zawar & Knight, 2020). Sin embargo,

los hallazgos clinicos de las investigaciones han sido discrepantes.

Por una parte, se observd en un estudio que el 88%, de los sujetos estudiados
presentan un funcionamiento intelectual y capacidad de aprendizaje normal (Smith et al.,
2018; X. Wang et al., 2014). En otro estudio este porcentaje corresponde a un porcentaje
entre el 40 y 65% (considerando dentro del grupo con puntuaciones normales a un porcentaje
de al menos el 50% que presentaba un rendimiento entre un CIT de 70-85) (Nilo et al., 2021).
No obstante, el porcentaje de sujetos que presentaban discapacidad intelectual entre leve y
moderada correspondia a un 23% (Smith et al., 2018), mientras que en otro estudio este

porcentaje correspondia al 35% (Nilo et al., 2021).

En los estudios previos donde han incluido variables relacionadas con el
funcionamiento cognitivo global (Capovilla et al., 2009; Nilo et al., 2021; Scuderi et al.,
2000; Smith et al., 2018; Viravan et al., 2011; X. Wang et al., 2014; Zawar & Knight, 2020)
no se han detallado los puntajes de coeficiente intelectual total o medidas especificas
utilizadas para obtenerlos. Ademas, en estos estudios se menciona que existe una alteracion
en el funcionamiento intelectual en una proporcion de casos, pero los estudios no dan cuenta
de una comprensiédn del estado de otras habilidades que expliquen tal rendimiento intelectual.
En concordancia con lo problematizado anteriormente, llama la atencion respecto a la EEM,
que existe una basta informacion disponible y actualizada sobre las caracteristicas clinicas,
neurofisiologia y neuroimagenologia, en cambio el funcionamiento neuropsicoldgico en esta

poblacién no ha sido suficientemente abordado (Fournier-Goodnight et al., 2015).

Existen estudios que han abordado con mayor precisién los aspectos
neuropsicoldgicos, pero corresponden a estudios de caso unico en los que los pacientes tenian
coeficientes intelectuales en rango medio bajo (CIT=88) (Termine et al., 2006) o
extremadamente bajo (CIT=46) (Ogura et al., 2005) en escalas Wechsler. En vista de lo

anterior, se han desarrollado otras investigaciones sobre perfiles neuropsicoldgicos. Sin
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embargo, la evidencia disponible es limitada por lo que encontramos pocos estudios que han
abordado la necesidad de realizar una caracterizacion del funcionamiento cognitivo en este

grupo de pacientes (Arvio et al., 2018; Fournier-Goodnight et al., 2015).

En un estudio en el que utilizaron la escala de Wechsler para nifios (WISC-1V), Test
de rendimiento continuo de Conners (CPT-11 V.5) y la Evaluacion de rango amplio de
memoria y aprendizaje (WRAML-2), se encontrd que el coeficiente intelectual estaba bajo
el promedio. Sin embargo, el perfil neuropsicolégico era disarménico en este grupo. Por un
lado, se observaron dificultades en la velocidad de procesamiento, en el razonamiento verbal
y el aprendizaje de memoria, mientras que se observd un rendimiento conservado en el
razonamiento no verbal, la memoria visual y la atencion (Fournier-Goodnight et al., 2015).
En este estudio se hipotetiza que las dificultades en la comprensidn verbal pudieran asociarse
a dificultades en la verbalizacion de reglas y normas sociales apropiadas, pudiendo presentar

dificultades en la socializacion.

En otro estudio de 4 casos Unicos se vio que presentaban dificultades para comprender
y nombrar con precision, en el razonamiento verbal de orden superior, funciones ejecutivas,
funciones visomotoras, con rendimiento de acuerdo con lo esperado en percepcion de detalles

visuales y memoria a largo plazo (Arvio et al., 2018).

Se necesitan estudios en los que se informen de medidas especificas y puntajes
asociados, ya que se ha hipotetizado una variante de EEM que se caracterizaria por
alteraciones en el funcionamiento cognitivo o discapacidad intelectual en este grupo de
pacientes (Capovilla et al., 2009; Caraballo et al., 2009).

28



3. Objetivos

3.1. Objetivo General

Caracterizar el funcionamiento neuropsicoldgico de adolescentes que presentan
Epilepsia con Mioclonia Palpebral (EEM), residentes de la Region Metropolitana.

3.2. Objetivos Especificos

- Analizar conjuntamente el funcionamiento neuropsicolégico con los registros de

actividad electroencefalogréafica de cada caso.

- Describir el funcionamiento neuropsicologico de adolescentes que presentan
Epilepsia con Mioclonia Palpebral (EEM), a través del rendimiento observado en el

protocolo de evaluacion neuropsicoldgica segn el modelo SNP-CHC.

- Describir un perfil neuropsicologico de fortalezas y debilidades de habilidades

cognitivas en el en el grupo de adolescentes que presentan EEM.
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4. Marco Metodologico

4.1. Disefio de investigacion

La investigacion es de tipo exploratoria descriptiva y tiene un disefio de casos
multiples, este tipo de investigacion se refiere al estudio o0 examen intensivo y en profundidad
de los diversos aspectos de una unidad observacional. Consiste basicamente en tomar una
situacion real en su contexto y analizarla para la forma en que se manifiestan y evolucionan
los fendmenos. También se ocupa cuando los casos resultan relevantes en cuanto a su
potencial de explicar en profundidad fendmenos y en cuanto a la capacidad de establecer un

primer acercamiento a estos (Simons, 2011).

Destaca en este tipo de estudios una mirada fenomenoldgica, ya que el caso presenta
un interés secundario frente a la teorizacién de situaciones mas generales para comprender
la complejidad y singularidad de la practica clinica. De esta forma, el caso necesita ser
estudiado de manera intensa y profunda, considerando las imposibilidades de generalizacion,

pero permitiendo la expansion sobre el contexto donde tiene lugar (Simons, 2011).
4.2. Poblacion

Los participantes fueron adolescentes que presentaron diagnostico de Epilepsia con
Mioclonia Palpebral (EEM) atendidos en el Servicio de Neuropsiquiatria Infantil del Hospital
San Juan de Dios (HSJD) de Santiago de Chile. El tipo de muestreo fue por conveniencia y
estuvo constituida como se sefiala en la Tabla 1. Los nombres mencionados a continuacion
son ficticios, y cumplen el fin de poder identificar a los participantes, resguardando la

confidencialidad.

Tabla 1

Datos Sociodemograéficos de la muestra de estudio

Usuario Edad Genero Curso
Alejandro 10 afios Masculino Cuarto basico
Daniela 11 afios Femenino Sexto basico
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Camila 17 afios Femenino Cuarto medio

Josefina 17 afios Femenino Segundo medio

4.2.1. Criterios de inclusion y exclusion

Criterios de Inclusion:

Tener una edad entre 10 y 18 afios.

Presentar diagnostico de Epilepsia con Mioclonia Palpebral (EEM) realizado por un
médico especialista en neurologia infantil.

Usuarios colaboradores que han aceptado voluntariamente la evaluacion, mediante la

firma de consentimiento y asentimiento informado.

Criterios de exclusion:

Presentar un diagnoéstico clinico y electrofisiologico de otro tipo de epilepsia, ya sean

focales, generalizadas u otros sindromes.

Descripcion de la intervencién y procedimientos para la recoleccion

de informacion

Etapa 1. Obtencién de la muestra:

Se seleccion6 un grupo clinico con diagnéstico de EEM, realizado por un médico

especialista en neurologia infantil y epileptologia del Hospital San Juan de Dios.

Se contacto a los padres y cuidadores de los participantes para citacion a proceso de

evaluacion neuropsicolégica previamente solicitada por médico neurdlogo tratante.

Antes de comenzar entrevista de anamnesis, se les plantea a los padres y cuidadores
la posibilidad de participar dentro del estudio, los objetivos del mismo, asi como los
riesgos y beneficios. Cuando se resolvieron las dudas que presentaban se les realizo
entrega del consentimiento informado (Anexo 1) y el asentimiento informado al

adolescente (Anexo 2).

Etapa 2. Evaluacién Neuropsicoldgica:
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- La evaluacon requiere de un manejo e interpretacion, en funcion de la edad del
evaluado y de su estadio evolutivo, asi como de su condicion médica, y de la
informacion procedente de diversas fuentes (en este caso del evaluado, padres, y otros
profesionales de la salud), obtenida a través de diferentes medios como la entrevista,

observacion, test neuropsicoléogicos e historia clinica.

- Los participantes fueron evaluados individualmente en las instalaciones del Servicio
de Neuropsiquiatria Infantil, en un total de cuatro sesiones, de una hora de duracion
cada una. La periodicidad fue de una sesién por semana, por lo que cada proceso tuvo

una duracion de 1 mes aproximadamente.

- Entrevista de anamnesis a los padres: tuvo una duracion de una hora y tenia por
propdsito conocer antecedentes pre, peri y post natales, desarrollo psicomotor,
conductual, social y académico. Asi como también, conocer motivo de consulta o
principales preocupaciones, situacion neuropsicologica actual y diagndsticos e

intervenciones previas.

- Aplicacion de pruebas neuropsicoldgicas: se realizaron tres sesiones de aplicacion de
pruebas a los adolescentes. Las pruebas estdn baremadas por edad y sexo, por lo que
permiten obtener registros cuantitativos de las funciones cognitivas en relacion al
grupo normativo al que pertenecen los sujetos. Para resguardar la confiabilidad de la
evaluacion se realizaron las sesiones en un entorno libre de distractores y en un

espacio individual con el usuario.

- Observacion conductual: durante el transcurso de la evaluacion se registran aspectos
conductuales, cognitivos, comportamiento socioemocional y de la interaccion

comunicativa que se relacionen con el desemperio en las pruebas aplicadas.

- Revision de ficha clinica: donde se buscd especificar la EEM, tipo de actividad

epiléptica en EEG, tratamiento farmacoldgico y edad de inicio.
Etapa 3. Devolucion proceso de Evaluacién Neuropsicoldgica.

- Enuna quinta sesion se entregara un informe neuropsicolégico, en el que se detallara
el perfil neuropsicolégico del participante y se entregaran recomendaciones para las

intervenciones educativas y clinicas.
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4.4. Variables e instrumentos de evaluacion
4.4.1. Areas de evaluacion y funciones cognitivas

Los datos de este estudio proceden de la aplicacion de un protocolo de evaluacion
neuropsicoldgica infanto juvenil, ampliamente utilizado en poblacion infanto adolescente
(Miller & Maricle, 2019; Pérez & Barr, 2013). Para organizar la informacion obtenida, se
cred una base de datos para recoger variables clinicas relativas a la epilepsia y las

puntuaciones obtenidas en las diferentes habilidades cognitivas.

La evaluacidn de las funciones cognitivas se realizé mediante una bateria de pruebas,
generales y especificas que permiten una revision extensa y exhaustiva del funcionamiento
cognitivo. Estas pruebas son sensibles a la presencia de dificultades en el desarrollo cognitivo
y se encuentran baremadas por edad y sexo. Lo anterior, permite que los registros se puedan
realizar de forma cuantitativa, pudiendo comparar el rendimiento de los participantes en

relacién con su grupo normativo.

Dado el elevado numero de variables, se han agrupado las distintas funciones
cognitivas en los Ilamados dominios funcionales, referidos por los principales manuales y
protocolos de evaluacién neuropsicolégica (Miller & Maricle, 2019; Pérez & Barr, 2013). En
la Tabla 2 se enumeran las funciones cognitivas evaluadas, agrupadas por dominios

cognitivos.
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Tabla 2

Funciones neuropsicolégicas clasificadas por dominios cognitivos.

Dominio

Variables que lo componen

Funciones Sensoriomotoras Basicas

Integracién visomotora

Escaneo Visual

Procesos Cognitivos: Visoespacial

Construcciones Visomotoras

Razonamiento Visoespacial

Procesos Cognitivos:  Aprendizaje vy

Memoria

Codificacion
Memoria Verbal a Corto Plazo
Memoria Verbal a Largo Plazo

Memoria Visual a Largo Plazo

Procesos Cognitivos: Lenguaje

Lenguaje Receptivo

Lenguaje Expresivo

Procesos Cognitivos: Funciones Ejecutivas

Flexibilidad Cognitiva

Reconocimiento y Generacion de conceptos
Razonamiento visual deductivo
Razonamiento visual inductivo
Razonamiento Cuantitativo

Planificacion Visual

Inhibicion de Respuesta

Procesos Cognitivos: Cognicion Social

Teoria de la Mente

Facilitadores e Inhibidores: Distribuir y

Mantener la Atencion

Atencién Focalizada

Atencién Sostenida

Facilitadores e Inhibidores: Memoria de

Trabajo

Memoria de trabajo verbal

Memoria de trabajo visual

Facilitadores e Inhibidores: Velocidad,

Fluidez y Eficiencia del procesamiento

Fluidez de Rendimiento
Fluidez Verbal Fonoldgica

Fluidez Verbal Seméantica
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Funcionamiento Intelectual General Cociente intelectual total (CIT)

Comprension verbal (ICV)
Visoespacial (IVE)
Razonamiento Fluido (IRF)

Razonamiento Perceptual (IRP)
Memoria de Trabajo (IMT)

Velocidad de procesamiento (I\VP)

4.4.2. Instrumentos utilizados en el protocolo de evaluacién neuropsicolédgica

A continuacion en la Tabla 3, se detallan las pruebas utilizadas en el protocolo de

evaluacion neuropsicoldgica de la investigacion y las edades de aplicacion. Todos los test

son utilizados a nivel nacional e internacional y sus manuales especifican valores esperados

de validez y fiabilidad en las muestras de baremacion.

Tabla 3

Pruebas empleadas en el protocolo de evaluacion neuropsicoldgica.

Variables/Funcion

Dominio Subtest/Puntuacion Pruebas
(Edad)
Integracion visomotora  Puntuacion Copia A Test Figura Compleja de
(>5 afios) Rey-Osterrieth (TFCRO)
(Rey, 1999)
Escaneo Visual Subtest Claves (Cla) Escala de Inteligencia de
(>=6 afios) Subtest Blsqueda de Weschler para nifios, quinta

Simbolos (BS)

Subtest Claves (Cla)
Subtest Busqueda de
Simbolos(BS)

Funciones sensoriomotoras

(6 -18:11 afios) Puntuacion Aciertos-
Errores (A-E)

edicion (WISC-V) (Rosas et
al., 2017)

Escala de Inteligencia de
Weschler para adultos,
cuarta edicion (WAIS-1V)
(Rosas et al., 2009)

Test de Percepcion de
Diferencias (CARAS-R)
(Thurstone & Yela, 2012)
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Construcciones
Visomotoras
(>=6 afios)

Subtest Construccion con
Cubos (CC)

Subtest Construccion con
Cubos (CC)

Escala de Inteligencia de
Weschler para nifios, quinta
edicion (WISC-V) (Rosas et
al., 2017)

Escala de Inteligencia de
Weschler para adultos,

Plazo con Claves (RCI-CP)

Puntuacion Recuerdo Libre
Corto Plazo (RL-CP)

Puntuacion Recuerdo Corto
Plazo con Claves (RCI-CP)

8 cuarta edicion (WAIS-1V)
§ (Rosas et al., 2009)
3 Razonamiento Subtest Rompecabezas Escala de Inteligencia de
-f Visoespacial Visuales (RV) Weschler para nifios, quinta
(>=6 afios) edicion (WISC-V) (Rosas et
al., 2017)
Subtest Rompecabezas Escala de Inteligencia de
Visuales (RV) Weschler para adultos,
cuarta edicion (WAIS-1V)
(Rosas et al., 2009)
Codificacion Puntuacion Primer Ensayo  Test de Aprendizaje Verbal
(>3 afios) Lista A Infantil (TAVECI) (Benedet
Puntuacion Quinto Ensayo et al., 2007)
Lista A
Puntuacion Total Lista A
Puntuacion Lista B
= Test de Aprendizaje Verbal
= Puntuacion Primer Ensayo  (TAVEC) (Benedet &
£ Lista A Alejandre, 1998)
S Puntuacion Quinto Ensayo
> Lista A
= Puntuacion Total Lista A
S Puntuacion Lista B
@ Memoria Verbal a Puntuacion Recuerdo Libre  Test de Aprendizaje Verbal
<CEL Corto Plazo Corto Plazo (RL-CP) Infantil (TAVECI) (Benedet
(>3 afios) Puntuacion Recuerdo Corto et al., 2007)

Test de Aprendizaje Verbal
(TAVEC) (Benedet &
Alejandre, 1998)
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Memoria Verbal a
Largo Plazo
(>3 afios)

Puntuacion Recuerdo
Diferido Largo Plazo (RL-
LP)

Puntuacion Recuerdo
Diferido con Claves (RCI-
LP)

Puntuacion Reconocimiento
(Recon)

Puntuacion Recuerdo
Diferido a Largo Plazo (RL-
LP)

Puntuacion Recuerdo
Diferido con Claves (RCI-
LP)

Puntuacion Reconocimiento
(Recon)

Test de Aprendizaje Verbal
Infantil (TAVECI) (Benedet
etal., 2007)

Test de Aprendizaje Verbal
(TAVEC) (Benedet &
Alejandre, 1998)

Memoria Visual a
Largo Plazo
(>5 afios)

Puntuacion Recuerdo
Diferido

Test Figura Compleja de
Rey-Osterrieth (TFCRO)
(Rey, 1999)

Lenguaje Receptivo
(5-—21:11 afios)

indice Lenguaje Receptivo
(RLI)

Clinical Evaluation of
Language Fundamentals
(CELF-4) (Semel et al.,

deductivo
(>=6 afios)

Razonamiento(MR)

Subtest Matrices de
Razonamiento(MR)

2,
T 2006)
g Lenguaje Expresivo indice Lenguaje Expresivo  Clinical Evaluation of
- (5-21:11 afios) (ELD) Language Fundamentals
(CELF-4) (Semel etal.,
2006)
Flexibilidad Cognitiva  Puntuacion Respuestas Test de Clasificacion de
(>=6 afios) Perseverativas (RP) Tarjetas de Wisconsin
Puntuacion Errores (WCST) (Heaton et al.,
Perseverativos (RP) 2001)
Reconocimiento y Subtest Analogias (Ana) Escala de Inteligencia de
" Generacion de Weschler para nifios, quinta
< conceptos edicion (WISC-V) (Rosas et
= (>=6 afios) al., 2017)
§ Subtest Analogias (Ana) Escala de Inteligencia de
w Weschler para adultos,
§ cuarta edicion (WAIS-1V)
2 (Rosas et al., 2009)
S Razonamiento visual Subtest Matrices de Escala de Inteligencia de
L

Weschler para nifios, quinta
edicion (WISC-V) (Rosas et
al., 2017)

Escala de Inteligencia de
Weschler para adultos,
cuarta edicion (WAIS-1V)
(Rosas et al., 2009)
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Razonamiento visual
inductivo
(>=6 afios)

Puntuacion Ndmero Total
de Errores (NTE)
Puntuacion Errores no
Perseverativos (ENP)
Puntuacion Respuestas
nivel conceptual (RNC)
Puntuacion Namero de
categorias completadas
(NCQC)

Test de Clasificacion de
Tarjetas de Wisconsin
(WCST) (Heaton et al.,
2001)

Razonamiento
Cuantitativo
(>=6 afios)

Subtest Balanzas (Bal)

Subtest Balanzas (Bal)

Escala de Inteligencia de
Weschler para nifios, quinta
edicion (WISC-V) (Rosas et
al., 2017)

Escala de Inteligencia de
Weschler para adultos,
cuarta edicion (WAIS-1V)
(Rosas et al., 2009)

Inhibicién de Respuesta
(6 -18:11 afos)

Puntuacion Indice de
Impulsividad (ICI)

Test de Percepcion de
Diferencias (CARAS-R)
(Thurstone & Yela, 2012)

Teoria de la Mente

Puntaje Teoria de la Mente

Test de las Miradas (Zabala

(>=6 afios)

c
2 = | (>9afios) etal., 2018)
c o
25
O
Atencion Focalizada Puntuacion Aciertos (A) Test de Percepcion de
(6 -18:11 afos) Puntuacion Errores (E) Diferencias (CARAS-R)
> (Thurstone & Yela, 2012)
'S © 9
2ge — : — —
S £ & | Atencion Sostenida Puntuacion Fallos para Test de Clasificacion de
3 s < | (>=6afios) mantener la actitud (FPMA)  Tarjetas de Wisconsin
(WCST) (Heaton et al.,
2001)
Memoria de trabajo Subtest Retencidn de Escala de Inteligencia de
verbal Digitos (RD) Weschler para nifios, quinta
= (>=6 afios) edicion (WISC-V) (Rosas et
S al., 2017)
S Subtest Retencion de Escala de Inteligencia de
'q_) Digitos (RD) Weschler para adultos,
° cuarta edicién (WAIS-1V)
5 (Rosas et al., 2009)
GE) Memoria de trabajo Subtest Retencidn de Escala de Inteligencia de
S visual Iméagenes (RI) Weschler para nifios, quinta

edicion (WISC-V) (Rosas et
al., 2017)
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Velocidad, Fluidez y Eficiencia del
procesamiento

Fluidez de Rendimiento  Subtest Claves (Cla)

(>=6 afios)

Subtest Blsqueda de
Simbolos (BS)

Subtest Claves (Cla)
Subtest Busqueda de
Simbolos (BS)

Escala de Inteligencia de
Weschler para nifios, quinta
edicion (WISC-V) (Rosas et
al., 2017)

Escala de Inteligencia de
Weschler para adultos,
cuarta edicion (WAIS-1V)
(Rosas et al., 2009)

Fluidez Verbal
Fonoldgica
(>=6 afios)

Puntuacion Letra F
Puntuacion Letra A
Puntuacion Letra S

Test de Fluidez Verbal
(TFV) (Olabarrieta-Landa et
al., 2017)

Fluidez Verbal
Semantica
(>=6 afios)

Puntuaciéon Animales

Test de Fluidez Verbal
(TFV) (Olabarrieta-Landa et
al., 2017)

Habilidades Cognitivas
Generales

Coeficiente intelectual total
(CIT)

Escala de Inteligencia de
Weschler para nifios, quinta

(>=6 afios) Comprension verbal (ICV)  edicion (WISC-V) (Rosas et
= Visoespacial (IVE) al., 2017)
= Razonamiento Fluido (IRF)
kot Memoria de Trabajo (IMT)
I Velocidad de procesamiento
c
= (IVP)
o
c
‘é’ Coeficiente intelectual total  Escala de Inteligencia de
< (CIT) Weschler para adultos,
2 Comprension verbal (ICV)  cuarta edicion (WAIS-1V)
< Razonamiento Perceptual (Rosas et al., 2009)
=)
oL (IRP)
Memoria de Trabajo (IMT)
Velocidad de procesamiento
(IVP)
4.5.  Andlisis de los datos

Con la finalidad de porder realizar las comparaciones entre las diferentes pruebas, se

(Cl, escalares, puntuaciones tipicas).

transformaron las puntuaciones obtenidas en las diferentes pruebas a puntuaciones Z (desde
las definiciones corresponden a puntuaciones con media 0 y desviacion tipica de 1). Lo

anterior, permite que se puedan comparar pruebas que utilizan distintos tipos de puntuaciones

Como criterio de interpretacion, se ha considerado que los puntajes con una

desviacion estandar por debajo la media, haran referencia a un desempeno bajo el promedio,
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mientras que los puntajes con dos desviaciones estandar por debajo de la media,

corresponderan a una alteracién cognitiva; segun criterios clinicos (Miller & Maricle, 2019).

Con la finalidad de dar respuesta a los objetivos se realizd en primer lugar una
descripcion de la historia del desarrollo, intervenciones y tratamiento, para finalmente
describir el funcionamiento neuropsicoldgico y electrofisiologico de cada participante. Los
datos utilizados para el perfil de funcionamiento neuropsicolégico se obtuvieron a partir de

la distribucion de puntuaciones Z obtenidas por cada caso.

Dado que la evaluacion neuropsicoldgica realizada abarcd un conjunto de variables
muy cuantiosa para abordar el perfil general del grupo. Se tomo la decision de construir
puntuaciones medias que dieran cuenta del funcionamiento de cada dominio, en linea con lo
propuesto por los manuales de evaluacion neuropsicologica (Miller & Maricle, 2019). Lo
anterior se realizo a partir de la suma de puntajes del total de casos por cada variable, teniendo
como objetivo realizar una descripcion comparativa del grupo con los datos normativos de
las pruebas. No se buscé que estos analisis sean representativos del total de la poblacién con
EEM, si no mas bien facilitar el analisis de estos casos particulares, enriqueciendo la

discusion.

Por otra parte, se tom0 la decision de invertir las puntuaciones en pruebas de WCST,
para que reflejaran las dificultades dentro de los graficos, y no se interpretaran como
habilidades.

Todos los analisis estadisticos descriptivos del estudio se realizaron con el pagquete
estadistico SPSS (version 28.0).

4.6. Aspectos éticos

Para la realizacién de esta investigacion se presentd un protocolo de investigacion
ante el Comité Etico Cientifico (CEC) del Hospital San Juan de Dios, el cual esta
conformado por diversos profesionales del establecimiento, mas una persona representativa
de la comunidad, que permite cubrir multiples perspectivas de revision, discusion y
evaluacion de los protocolos de investigacion. Desde el 30 de octubre de 2019, el Comité

Etico Cientifico (CEC) se encuentra acreditado por la Secretaria Regional Ministerial de
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Salud (resolucién exenta N°024667), para la revisién y aprobacién de protocolos de

investigacion en seres humanos.

Para obtener la aprobacion por parte de CEC, en primer lugar, se envio un protocolo
de investigacién junto con los documentos curriculares de las personas involucradas en el
estudio y la aprobacion de parte del Servicio de Neuropsiquiatria Infantil para realizar un
proceso investigativo. Estos documentos fueron evaluados y aprobados mediante Resolucion
Exenta N° 729/2022 de fecha 28 de enero de 2022, para la ejecucion de la investigacion en

un plazo de doce meses a contar de la fecha de aprobacion.

Respecto al detalle de las consideraciones éticas para la realizacion de este estudio,
se entregaron consentimientos (Anexo 1) y asentimientos (Anexo 2) informados a los padres
y participantes, mediante los cuales manifestaron la intencion de su participacion voluntaria
en la investigacion. Las sesiones fueron registradas en los protocolos de evaluacion (formato
papel), siendo este un material confidencial, con acceso restringido al equipo investigador,
el cual seré custodiado en dependencias del Servicio de Neuropsiquiatria Infantil del Hospital

San Juan de Dios, durante un periodo de dos afios.

Como decision para resguardar la confidencialidad y anonimato de quienes
decidieron participar, los datos de identificacion de los sujetos incluidos en la investigacion,
tales como nombres propios, recintos educacionales, clinicos u otros, fueron modificados
para resguardar la identidad de los participantes. Sin embargo, no se modificaron datos que

podian alterar resultados o la comprensién adecuada del estudio.

Las pruebas fueron aplicadas en su totalidad por la psicéloga que realizd esta
investigacion, quien es la encargada de las evaluaciones neuropsicoldgicas de este grupo de
usuarios en el contexto hospitalario. Al finalizar la evaluacion, a cada participante se le
entregara un informe con el perfil neuropsicolégico obtenido siendo este afiadido a la ficha
clinica del usuario. El informe incluye recomendaciones para su manejo e intervencion

clinica y educativa.
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5. Resultados

En primer lugar, se realiza una descripcién de las variables clinicas de la EEM en el

grupo de adolescentes que participaron en el estudio.

En segundo lugar, se presenta una descripcion detallada de cada caso, partiendo por
historia del desarrollo, intervenciones y tratamiento, para finalizar con el perfil

neuropsicoldgico y evolucidn electrofisioldgica.

En tercer lugar, se incluyen los perfiles del grupo clinico por dominios cognitivos. El
objetivo de este apartado es poder revisar la constitucion de los puntajes promedio del grupo
en relacion con los perfiles compuestos por las variables del modelo de SNP-CHC (Miller &
Maricle, 2019).

Finalmente, se muestra un perfil neuropsicologico general del grupo clinico.

5.1. Variables clinicas de la epilepsia en el grupo clinico

A continuacion, se muestra en la Tabla 4 la descripcion de los datos clinicos mas
relevantes del grupo estudiado. Se puede observar que existe un rendimiento intelectual que
varia entre el rango extremadamente bajo al medio bajo; en la mitad de los casos se explicitan
antecedentes familiares de epilepsia; la edad de aparicion de crisis clinicas fue entre los 2 y
7 afos; todos los participantes ocupan actualmente como minimo dos FAE’s para el control

de crisis epilépticas y no presentan diagnosticos comorbidos en la linea psicopatoldgica.



Tabla 4

Datos clinicos de grupo clinico de adolescentes con EEM

Rango de Historia ~Edad de  Tratamiento ) Nivel
o ) ) . o o Tratamiento Trastornos _
Participante | Funcionamiento  familiar de inicio de FAE’s més ) o Educativo
o o FAE’s actual comorbidos
Intelectual epilepsia  las crisis temprano Actual
Caso 1 Extremadamente No 7 afios  Acido Valproico Acido No Cuarto
aso
B Bajo (CIT=64) Valproico; Basico
(10:10 afios) .
_ Levetiracetam;
Masculino o
Lamotrigina
Caso 2 Medio Bajo Tiomaterno 2 afios  Acido Valproico Acido No Sexto basico
aso
B (C1T=81) Valproico;
(11:7 afios)
. Clobazam;
Femenina o
Etosuximida
Caso 3 Muy Bajo (CIT=71) No 4 afios  Acido Valproico Acido Escoliosis Cuarto
(17:4 afos) Valproico; Lumbar Medio
Femenina Levetiracetam
Caso 4 Muy Bajo (CIT=71) Tio paterno, 7 afios Acido Acido Escoliosis Segundo
(17:4 afos) prima Valproico; Valproico; Lumbar Medio
Femenina paterna Lamotrigina Lamotrigina




5.2.  Anadlisis neuropsicoldgico y electrofisioldgico por participante

Para analizar estos resultados, se describird para cada participante la historia del
desarrollo, las intervenciones recibidas y el tratamiento, finalizando con una descripcion del

rendimiento neuropsicoldgico.

4.2.1. Caso 1 - Alejandro

Edad: 10 afios 10 meses
Tipo de Epilepsia: Generalizada

Distribucion: Multifocal con foco predominante temporal bilateral independiente mayor

a izquierda y parieto occipital izquierdo.

Respecto a los antecedentes del nacimiento, Alejandro nacié a las 40 semanas, sin
complicaciones médicas. Sin embargo, no lograron lactancia materna por dificultades en el
acople y succion. Por otra parte, en el desarrollo del lenguaje, se reportaron dificultades en

la produccion fonolégica, la morfosintaxis y en el lenguaje comprensivo.

En cuanto al desarrollo motor, se reportaron dificultades en la adquisicion de
habilidades de motricidad fina, en la realizacion de actividades como cortar con tijeras, atarse
los cordones de zapatos y utilizar letra ligada al escribir. Desde el punto de vista conductual,
se describieron dificultades respecto a la capacidad de tolerar la frustracion, postergar la
gratificacion y aceptar alternativas. Adicionalmente, ha presentado dificultades para conciliar
el suefio. En el &mbito del desarrollo social, Alejandro logra interactuar y ser aceptado por
grupo de pares con los que comparte intereses, mientras que, con los adultos cercanos, suele
presentar conductas de oposicionismo a los limites y normas. Finalmente, en el desarrollo
socioemocional se reportan dificultades en el manejo de ansiedad ligada a la alimentacion,

temores nocturnos en relacion con fantasias o seres mitoldgicos y baja motivacion escolar.

Alejandro comienza con crisis epilépticas a los 7 afios 7 meses. Las crisis estan
caracterizadas por episodios de ausencias de entre 5 a 10 segundos de duracion, con
mioclonias palpebrales y retroversion ocular. Por lo anterior, su tratamiento farmacolégico

comienza con Acido Valproico a los 9 afios 7 meses en dosis de 200 mg (2-1-2). En control



6 meses después se le incorpora Levetiracetam en dosis de 500 mg (1 %2 - 0 - 1 %). Debido a
las irregularidades en el tratamiento y persistencia de las crisis, a los 10 afios 8 meses se
adiciona Lamotrigina de 50 mg (*z2 - 0 — %). Como parte del proceso de intervencion ha
recibido controles con médico neurdélogo desde que se realiz6 el diagndstico, y también ha

tenido apoyo de educadora diferencial en el colegio, desde primero basico hasta la actualidad.

De acuerdo con el perfil neuropsicoldgico (Figura 1), se observa un rendimiento
intelectual general en rango extremadamente bajo, en el que se observan ejecuciones con
alteraciones en construcciones visomotoras, reconocimiento verbal a largo plazo, memoria
visual a largo plazo, lenguaje receptivo, memoria de trabajo verbal e indice visoespacial. Por
otra parte, se observan habilidades dentro de la media en razonamiento cuantitativo,
inhibicidn de respuesta, teoria de la mente, memoria de trabajo visual y fluidez verbal

semantica.

Figural

Perfil Neuropsicologico Caso 1

Perfil Neuropsicolégico Caso 1

] 0 105, Mageuling 11 afias, Femening 17 afias, Femening 17 afias, Femenina

La evolucion electrofisioldgica de Alejandro muestra que: (1) en EEG realizado a los

9 aflos 7 meses, presenta crisis electroclinicas generalizadas con maximo fronto temporal
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bilateral, la que se acompafia de ocasional Actividad Epiléptica Interictal (AEI) focal
posterior bilateral, sin modificacion del trazado por maniobra de fotoestimulacion; (2) EEG
realizado a los 10 afios 7 meses muestra crisis electroclinicas de inicio generalizado y clinica
de crisis tipo ausencia, asimismo presenta ocasional AEI generalizada en suefio no rem y
ocasional AEI multifocal con foco predominante temporal bilateral independiente mayor a
izquierda y parieto occipital izquierda, durante vigilia y suefio no rem. Las crisis presentadas
muestran actividad epiléptica generalizada tipo poliespiga variable y polimorfa durante 1
seg., que evoluciona a patron de espiga onda de mediano alto voltaje, con maximo frontal

bilateral de 6seg.

4.2.2. Caso 2 — Daniela

Género: Femenino

Edad: 11 afios 7 meses

Tipo de Epilepsia: Generalizada

Distribucion: Fronto centro temporal bilateral, mayormente lateralizada a izquierda.

Respecto a los hitos del nacimiento, Daniela nacié a las 40 semanas, pesando 3.490
grs., talla 49 cm., APGAR 9-9. Posterior al nacimiento, no present6 dificultades de salud. Sin
embargo, no lograron lactancia materna por dificultades en el acople. En el ambito del
desarrollo motor, logré control cefalico a los 5 meses, sedestacion a los 7 meses, no logro
aprendizaje de gateo, comenzo con desplazamiento lateral a los 10 meses, locomocion a los
15 meses y control de esfinter a los 2 afios 6 meses. Actualmente presenta dificultades en la
motricidad fina y gruesa. En el desarrollo del lenguaje, se tiene como antecedente que
comenz6 a balbucear a los 12 meses, logrando usar palabras sueltas a los 18 meses y elaborar
frases de tres palabras a los 2 afios, presentando actualmente dificultades en la produccién
fonolégica, morfosintaxis y dificultades en la comprension del lenguaje. Desde el punto de
vista conductual, se reportan dificultades en el control de impulsos, irritabilidad, dificultades
para seguir normas y limites, y en la conciliacion del suefio. Por otra parte, en el ambito
social, presenta dificultades en el sostenimiento de vinculos sociales reflejado en la dificultad
para hacer amigos y mantener esas relaciones en el tiempo. Finalmente, en el &rea
socioemocional, presenta labilidad emocional, fatiga, falta de apetito y dificultades de

autoestima.
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Daniela comienza con crisis clinicas a los 2 afios, caracterizadas por movimientos
inconsistentes oculares caracterizados por rotacion y elevacion que ocurrian 2 a 3 veces al
dia sin compromiso de conciencia. A los 5 afios cuando se le realiza diagnostico de epilepsia
presentaba 30 episodios de crisis al dia de al menos 3 segundos de duracion, actualmente
sigue presentando crisis, aproximadamente 3 veces al dia a pesar de mantener tratamiento
farmacoldgico. Sus crisis se caracterizan por ausencias con mioclonias palpebrales con 20-
30 crisis diarias y caidas frecuentes. Como parte de los estudios de apoyo al diagndstico, se
le realiz6 Tomografia Axial Computarizada (TAC) e imagenes de Resonancia Magnética
(IRM) a los 8 afios que arrojaron resultados normales. Su tratamiento farmacoldgico comenzo
con Acido Valproico 500 mg (0-0-%2) a los 8 afios, luego le agregaron Etosuximida 250 mg
(2-0-2) y Clobazam 10 mg (1-1-1) a los 10 afios. Daniela recibe atenciones con médico
neurdlogo desde que se le entregd el diagnostico de epilepsia y ha tenido diversas
intervenciones en contexto escolar y clinico, de fonoaudiologia, psicologia, educadora

diferencial y psiquiatria.

De acuerdo con el perfil neuropsicolégico (Figura 2), se observa un rendimiento
intelectual general en rango muy bajo, en el que se observan ejecuciones con alteraciones en
memoria de trabajo verbal, fluidez verbal fonol6gica, fluidez verbal semantica e indice de
velocidad de procesamiento. Por otra parte, se observa ejecuciones dentro de la media en
habilidades de integracion visomotora, razonamiento visoespacial, memoria verbal a largo
plazo, reconocimiento verbal a largo plazo, memoria visual a largo plazo, flexibilidad
cognitiva, razonamiento visual deductivo e inductivo, razonamiento cuantitativo, inhibicion
de respuesta, atencion focalizada, atencién sostenida, memoria de trabajo visual e indice de

razonamiento fluido.
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Figura 2

Perfil Neuropsicolégico Caso 2

Perfil Neuropsicolégico Caso 2

10afios, Masculing e asfios, Famening 17 afias, Femenina 17 afios, Femenina

La evolucion electrofisioldgica de Daniela muestra que: (1) EEG realizado a los 6
afios 2 meses muestra AEI fronto temporal bilateral, vigiliay somnolencia, anormal; (2) EEG
realizado a los 7 afios 10 meses presenta AEI fronto centro temporal bilateral, donde la
maniobra de fotoestimulacion induce arrastre parcial del ritmo posterior. Se inscriben
descargas epileptiformes en forma de epigas y poliespiga onda lenta de alto voltaje, fronto
centro temporales bilaterales, lateralizadas a derecha, aisladas y en series de hasta 2 seg de
duracion, sincrénicas e independientes, sin configurar patron de crisis evidente. Vigilia y
suefio no rem etapa 1y 2, anormal; (3) EEG realizado a los 8 afios muestra AEI fronto centro
temporal bilateral, en la cual la maniobra de fotoestimulacion induce arrastre parcial del ritmo
posterior, vigilia y suefio no rem etapa 1 y 2 anormal; (4) EEG realizado a los 11 afios 2
meses presenta AEI frontal bilateral sincronica maximo anterior, con dos crisis eléctricas de
inicio generalizado en suefio y somnolencia, ocasional; (5) EEG con privacion parcial de
suefio realizado a los 11 aflos 4 meses se muestra que, al final de la maniobra de
hiperventilacion, presenta evento clinico caracterizado por parpadeo rapido y elevacion

ocular, asociado a detencion breve de la actividad, de menos de 1 seg de duracion.
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Posteriormente, se observa actividad epileptiforme tipo poliespiga, de mediano voltaje,
generalizada, lateralizada a izquierda, la maniobra de fotoestimulacion induce arrastre
fisioldgico de ritmo posterior. Ademas, se muestra vigilia y fragmentos de somnolencia

anormal.

4.2.3. Caso 3 - Camila

Género: Femenino
Edad: 17 afios 4 meses
Tipo de Epilepsia: Generalizada

Distribucion: Fronto temporal bilateral lateralizada a izquierda

Respecto a los hitos del nacimiento, Camila naci6 a las 38 semanas, pesé 2.900 grs.,
talla 49 cm, APGAR 9-9. Estuvo hospitalizada a los 2 meses por neumonia. Presentd
dificultades de acople al pezon y se quedaba dormida durante la alimentacién. Sin embargo,
tuvo lactancia materna hasta los 11 meses. En el ambito de los hitos del desarrollo motor,
logré control cefélico a los 3 meses, sedestacion a los 7 meses, no logré gateo, logrd
desplazamiento lateral a los 12 meses, locomocion a los 15 meses y el control de esfinter a
los 3 afios. Actualmente, presenta dificultades en la motricidad fina, presentando torpeza en
la ejecucion de movimientos. Por otro lado, en el desarrollo del lenguaje comenz6 a vocalizar
a los 6 meses, balbuce6 a los 9 meses, dijo sus primeras palabras a los 18 meses y comenzo
a emitir frases a los 2 afios. Desde pequefia ha presentado dificultades en la produccion
fonolégica, morfosintaxis y lenguaje comprensivo que le dificultan poder seguir
instrucciones simples o semi-complejas. Adicionalmente, se reportan dificultades

pragmaticas en relacion con la capacidad de sostener conversaciones fluidas con otros.

Desde el punto de vista conductual, es descrita como una adolescente tranquila, en su
infancia presentaba dificultades en la regulacion de la frustracion, pero lograba postergar la
gratificacion. En el desarrollo social, se reporta que lograba integrarse a grupos, pero después
de un tiempo se aislaba y jugaba de forma independiente. En el colegio compartia con los
comparfieros, pero no tenia amistades especificas. En el area socioemocional, se describe un

temperamento sensible, dependencia emocional y rasgos de ansiedad de separacion.
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En cuanto a los antecedentes escolares y de aprendizaje, a los 8 afios comenzaron a
visualizarse dificultades atencionales en clases, por lo que iniciaron tratamiento con
metilfenidato de 10 mg (1-0-0). En el colegio comenzaron a apoyarla con educadora
diferencial, por lo que en séptimo basico suspenden tratamiento y se mantiene solo con apoyo
del Programa de Integracion Escolar (PIE), después de un tiempo se comienza a visualizar
desmotivacion escolar. En octavo bésico se le realizd evaluacion cognitiva obteniendo un
rendimiento de coeficiente intelectual en rango medio bajo y en segundo medio le

diagnosticaron dificultades de aprendizaje.

Camila comienza con crisis clinicas a los 4 afios, caracterizadas por crisis de
ausencias, con el tratamiento lograron controlar las crisis por lo que suspendieron tratamiento
a los 8 afos. Sin embargo, retomaron atenciones a los 10 afios por reactivacion de crisis.
Desde el reinicio del tratamiento, se mantuvo sin crisis durante 2 afios y 6 meses, por lo que
a los 14 afios se decide suspender tratamiento nuevamente, pero a los 14 afios 3 meses
presenta nuevamente recaida. Se le realiz6 RNM a los 10 afios 5 meses la cual arroja
resultados normales. Su tratamiento farmacoldgico, comenzo con Acido Valproico 200 mg
(20 gotas c/12 hrs) a los 6 afios. Al momento de realizar la investigacion se encuentra con
dosis de Acido Valproico de 470 mg (47 gotas ¢/ 8 horas), Lamotrigina 50 mg, y
Levetiracetam 500 mg (1 %2 - 0 - 1 %). Camila recibe atenciones con neur6logo de forma
continua para sus controles, ademas ha contado con apoyo de psicologia y psicopedagogia

en el &mbito escolar.

De acuerdo con el perfil neuropsicolégico (Figura 3), se observa un rendimiento
intelectual general en el rango muy bajo, se observan ejecuciones con alteraciones en las
habilidades de escaneo visual, memoria verbal a corto plazo, memoria verbal a largo plazo,
memoria visual a largo plazo, indice de lenguaje receptivo y expresivo, flexibilidad cognitiva,
razonamiento visual inductivo y fluidez verbal semantica. Por otra parte, se observan
ejecuciones dentro de la media en integracion visomotora y atencidn sostenida y ejecuciones

sobre la media en teoria de la mente.
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Figura 3

Perfil Neuropsicolégico Caso 3

Perfil Neuropsicolégico Caso 3

10 afios, Masculino 11 afios, Femening  ee—]7 afios, Femenina 17 afios, Femenina
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La evolucion electrofisioldgica de Camila muestras que: (1) EEG realizado a los 9
afios y 1 mes, presenta resultados normales. Sin embargo, la hiperventilacion provoca
lentificacion intermitente, simétrica y generalizada; (2) EEG realizado a los 10 afios el
resultado vuelve a ser normal. Sin embargo, la hiperventilacion provoca lentificacion
intermitente, simétrica y generalizada, y la fotoestimulacién induce arrastre parcial de ritmo
posterior (3) EEG realizado a los 10 afios 8 meses AEI generalizada, la hiperventilacion
provoca lentificacién intermitente, simétrica y generalizada y la fotoestimulacion induce
arrastre parcial de ritmo posterior; (4) EEG realizado a los 15 afios 3 meses muestra AEI
generalizada con maximo fronto temporal bilateral, durante hiperventilacion se registran
series de descargas epileptiformes en forma de espiga y poli espiga onda lenta de alto voltaje,
generalizadas, con maximo fronto temporal bilateral lateralizada a izquierda, evolutivas en
frecuencia y amplitud, entre 1 y 3 seg de duracion, sin correlato clinico aparente, la
hiperventilacion provoca lentificacion intermitente, simétrica y generalizada y la
fotoestimulacion induce arrastre parcial del ritmo posterior; (5) EEG realizado a los 15 afios

7 meses muestra AEI focal, en region anterior bilateral sincrénica, ocasional en vigiliay que
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se acentla con las maniobras de fotoestimulacion e hiperventilacion. Se observa un registro
electroclinico, de dos eventos caracterizados por apertura ocular, mirada hacia arriba y
parpadeo, el primero con registro EEG de AEI generalizada, de predominio anterior, durante
maniobra de fotoestimulacion, el segundo con AEI focal, en region anterior bilateral
sincronica, ocasional en vigilia y que se acentda con las maniobras de fotoestimulacién e
hiperventilacion; (6) EEG realizado a los 16 afios 7 meses se muestra AEI focal, en region

anterior bilateral sincrénica, frecuente durante maniobra de fotoestimulacién.

4.2.4. Caso 4 — Josefina

Género: Femenino
Edad: 17 afios 4 meses
Tipo de Epilepsia: Generalizada

Distribucién: Focal frontal bilateral sincronica

Respecto a los hitos del nacimiento, Josefina nacio a las 37 semanas, peso 2.670 grs,
talla 46 cm. Tuvo lactancia materna hasta los 18 meses. En los hitos del desarrollo motor,
logro control cefalico a los 2 meses, sedestacion a los 6 meses, gateo a los 8 meses,
desplazamiento lateral a los 10 meses, locomocion a los 12 meses y control de esfinter a los
18 meses. Actualmente disfruta realizando actividades que requieren motricidad fina, pero
se reportan dificultades en el uso de la tijera. En el desarrollo del lenguaje comenz6 a
balbucear a los 7 meses, dijo sus primeras palabras a los 12 meses y frases a los 18 meses,
en la actualidad presenta dificultades en la produccion fonoldgica, morfosintaxis y lenguaje

comprensivo.

Desde el punto de vista conductual, se reporta como una adolescente con
temperamento tranquilo, amable y amistosa. En el aspecto social, se reportan adecuadas
habilidades sociales que le han permitido poder construir amistades y mantenerlas en el
tiempo. Sin embargo, se junta poco con sus amigos fuera del entorno escolar. En el area
socioemocional, se visualizan dificultades en el desarrollo de la autoestima. Se reporta

retroceso en la adquisicion y desarrollo de habilidades después de caida a los 7 afios cuando

52



comenzd con crisis clinicas de epilepsia, caracterizadas por olvidos, dificultades atencionales

y dificultades en la comprension.

Respecto a los antecedentes escolares y de aprendizaje, a los 10 afios comenzaron a
visualizarse dificultades atencionales, por lo que iniciaron tratamiento con metilfenidato de
10 mg (1-0-0). A los 11 afios 6 meses, reportan que durante el afio escolar presenta
dificultades en la fluidez lectora y la comprension. Luego, a la edad de 14 afios 8 meses
comienza proceso psicoterapéutico por dificultades en la motivacion escolar y ansiedad, es
derivada a psiquiatria por posible trastorno del &nimo, se realiza ajuste de metilfenidato 10
mg (2-2-0) e hipotetiza coefiicente intelectual en rango medio bajo. Por lo que a los 15 afios
le realizan evaluacion con prueba WISC-111 que indica rendimiento en rango extremadamente

bajo con CIT de 63, con mayores dificultades en el area verbal.

Josefina comienza con crisis clinicas a los 7 afios 6 meses, caracterizadas por
episodios de desconexion y posterior estado confusional, a los 11 afios se reportan
autoinduccién de crisis frotandose los 0jos o mirando al sol. El tratamiento farmacoldgico de
Josefina comenzo con Acido Valproico 200 mg (1-1-1), Lamotrigina 5mg (1-0-1). Sin
embargo, al momento de la investigacion se encuentra con Acido Valproico ER 500mg (2-
0-0) y Lamotrigina 100 mg (1-1-2). Josefina se ha mantenido con controles en neurologia
desde que recibe el diagnostico de epilepsia, y ha recibido apoyo psicologico y psiquiatrico
en el entorno clinico, mientras que en el area escolar ha sido apoyada por psicéloga y

psicopedagoga.

De acuerdo con el perfil neuropsicolégico (Figura 4), se observa un rendimiento
intelectual general en rango muy bajo, se observan ejecuciones con alteraciones en
construcciones visomotoras, memoria visual a largo plazo, indice de lenguaje receptivo y
expresivo, flexibilidad cognitiva, razonamiento cuantitativo, inhibicidn de respuesta y fluidez
verbal fonoldgica. Por otra parte, se observan ejecuciones dentro de la media en
reconocimiento verbal a largo plazo, razonamiento visual deductivo, atencién focalizada y

sostenida y fluidez verbal semantica.
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Figura 4

Perfil Neuropsicoldgico Caso 4

Perfil Neuropsicologico Caso 4
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Josefina, se ha realizado constantemente estudios de EEG, la evolucion
electrofisioldgica de Josefina se detalla a continuacion: (1) EEG realizado a los 7 afios 9
meses presenta AEI focal frontal izquierda y la fotoestimulacion induce arrastre parcial del
ritmo posterior; (2) EEG realizado a 8 afios muestra actividad normal. Sin embargo, la
fotoestimulacion induce arrastre parcial del ritmo posterior; (3) EEG realizado a los 8 afios 6
meses muestra AEI focal posterior derecha, la hiperventilacion provoca lentificacion
intermitente, simétrica y generalizada asociada a un aumento de la interferencia descrita, y
la fotoestimulacion induce arrastre parcial del ritmo posterior; (4) EEG realizado 10 afios
arroja resultados normales, pero se muestra que la hiperventilacion provoca lentificacién
intermitente, simétrica y generalizada y la fotoestimulacion induce arrastre parcial del ritmo
posterior; (5) EEG realizado a los 10 afios 4 meses muetra AEI fronto temporal bilateral; (6)
EEG realizado a los 10 afios 8 meses con resultados normales, donde la hiperventilacion
provoca lentificacién intermitente, simétrica y generalizada y la fotoestimulacion induce
arrastre parcial del ritmo posterior; (7) EEG realizado a los 12 afios 4 meses con actividad

normal, la hiperventilacion provoca lentificacidn intermitente, simétrica y generalizada, y la
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fotoestimulacion induce arrastre parcial del ritmo posterior; (8) EEG realizado a los 17 afios
y 1 mes muetra AEI focal frontal bilateral sincronica y AEI generalizada, los eventos ictales
caracterizados por movimientos de parpados con correlato electrico de poliespigas y espiga
onda frontal bilateral, acordes con mioclonias palpebrales; (9) EEG realizado a los 17 afios 6
meses presenta actividad epileptiforme generalizada activada tanto en hiperventilacion como
en fotoestimulacion; (10) EEG realizado a los 17 afios 7 meses con actividad normal, la

hiperventilacion y fotoestimulacion no generan cambios en el trazado.

55



4.3. Analisis de Dominios Cognitivos
4.3.1. Funciones Sensoriomotoras bésicas
En la Tabla 5 se presentan los estadisticos descriptivos de los casos incluidos en el
analisis.
Tabla5

Estadisticos descriptivos Funciones Sensoriomotoras basicas

Media Desv. estandar

N
Integracién Visomotora (Copia A TFCRO) 4 -,96 ,84
Escaneo Visual (Cla) 4 -150 ,20
4
4

Escaneo Visual (BS) -1,75 57
Escaneo Visual (A-E — CARAS-R) -1,72 97

De acuerdo con las puntuaciones obtenidas, se observan ejecuciones dentro de la
media en habilidades de integracion visomotora, mientras que se observan ejecuciones bajo

la media en habilidades de escaneo visual.

La distribucion de datos por cada caso se presenta en la Figura 5.
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Figura 5.

Funciones Sensoriomotoras Basicas

Funciones Sensoriomotoras Basicas
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4.3.2. Procesos Cognitivos: Visoespacial
En la Tabla 6 se presentan los estadisticos descriptivos de los casos incluidos en el
analisis.
Tabla 6

Estadisticos descriptivos Visoespacial

N Media Desv. estandar

Construcciones Visomotoras (CC) 4 -1,25 1,85
Razonamiento Visoespacial (RV) 4 -,92 1,07

Se muestran ejecuciones dentro de la media en habilidades de razonamiento
visoespacial, mientras que se observan ejecuciones bajo la media en habilidades de

construccién visomotoras.

La distribucion de datos por cada caso se presenta en la Figura 6.
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Figura 6

Habilidades Visoespaciales

Habilidades Visoespaciales
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4.3.3. Procesos Cognitivos: Aprendizaje y Memoria
En la Tabla 7 se presentan los estadisticos descriptivos de los casos incluidos en el
analisis.
Tabla 7

Estadisticos descriptivos Aprendizaje y Memoria

N Media Desv. estandar
Codificacion (Primer ensayo Lista A) 4 -69 24
Codificacion (Quinto ensayo Lista A) 4 -176 ,63
Codificacion (Total Lista A) 4 -132 40
Codificacion (Lista B) 4 -118 26
Memoria Verbal Corto Plazo (RL-CP) 4 -1,77 60

58



Memoria Verbal Corto Plazo con Claves (RCI-CP) 4 -1,75 1,19

Memoria Verbal Largo Plazo (RL-LP) 4 -172 71

Memoria Verbal Largo Plazo con Claves (RCI-LP) 4 -193 90

Reconocimiento Verbal Largo Plazo (Recon) 4 -142 1,60
4

Memoria Visual Largo Plazo (Recuerdo Diferido) -2,08 |79

En los datos obtenidos en este dominio, en general se observan ejecuciones bajo la
media en habilidades de codificacion de informacién nueva, memoria verbal a corto plazo
(recuerdo libre y con claves semanticas), memoria verbal a largo plazo (recuerdo libre y con
claves semanticas), reconocimiento verbal a largo plazo. Mientras que se observan

alteraciones en la memoria visual a largo plazo.
La distribucion de datos por cada caso se presenta en la Figura 7.

Figura7
Aprendizaje y Memoria
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4.3.4. Procesos Cognitivos: Funciones Ejecutivas

En la Tabla 8 se presentan los estadisticos descriptivos de los casos incluidos en el analisis.

Tabla 8

Estadisticos descriptivos Funciones Ejecutivas

Media Desv. estandar

Flexibilidad Cognitiva (RP)

Flexibilidad Cognitiva (EP)

Reconocimiento y generacion de conceptos (Ana)
Razonamiento Visual Deductivo (MR)
Razonamiento Visual Inductivo (NTE)
Razonamiento Visual Inductivo (ENP)
Razonamiento Visual Inductivo (RNC)
Razonamiento Visual Inductivo (NCC)
Razonamiento Cuantitativo (Bal)

Inhibicidn de Respuesta (ICI)

I T R L )

-2,18
-2,45
-1,50
-1,17
-1,59
-,42

-1,65
-1,48
-1,25
-, 76

2,38
2,77
,195
43

1,99
1,04
2,07
1,16
o7

1,20

En los datos obtenidos, se observan ejecuciones dentro de la media en habilidades de

inhibicidn de respuesta. Se observan en general, ejecuciones bajo la media en habilidades de

reconocimiento y generacion de conceptos, en habilidades de razonamiento visual inductivo

y deductivo y en habilidades de razonamiento cuantitativo. Se observan ejecuciones con

alteraciones en habilidades de flexibilidad cognitiva.

La distribucion de datos por cada caso se presenta en la Figura 8.
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Figura 8

Funciones Ejecutivas
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— 0 &fi0s, Mauling

11 afed, FEMENing w17 aios, Femenina 17 afias, Fermenina
1,0
1,00
0,0
-1,00
-2,00
-3,00
-4,00

-5,00

4.3.5. Procesos Cognitivos: Lenguaje

En la Tabla 9 se presentan los estadisticos descriptivos de los casos incluidos en el
analisis.

Tabla 9

Estadisticos descriptivos Lenguaje

N Media Desv. estandar
Lenguaje Receptivo (RLI) 4 -2,58 75
Lenguaje Expresivo (ELI) 4 -2,37 1,18

De acuerdo con las puntuaciones obtenidas, se observan ejecuciones con alteraciones

en el lenguaje expresivo y receptivo.
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La distribucion de datos por cada caso se presenta en la Figura 9.
Figura 9
Lenguaje

Lenguaje
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4.3.6. Procesos Cognitivos: Cognicion Social

En la Tabla 10 se presentan los estadisticos descriptivos de los casos incluidos en el

analisis.

Tabla 10
Estadisticos descriptivos Cognicion Social

N Media Desv. estandar
Teoriade laMente 4 -56 1,19

De acuerdo con los datos obtenidos, en general se observan ejecuciones dentro de la

media en habilidades de teoria de la mente.

La distribucion de datos por cada caso se presenta en la Figura 10.
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Figura 10
Cognicion Social

Cognicion Social
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4.3.7. Facilitadores e Inhibidores: Distribuir y mantener la Atencién
En la Tabla 11 se presentan los estadisticos descriptivos de los casos incluidos en el
analisis.
Tabla 11

Estadisticos descriptivos Distribuir y mantener la Atencion

Media Desv. estandar

N

Atencioén Focalizada (A — CARAS-R) 4 -181 1,05
4
4

Atencion Focalizada (E — CARAS-R) ,28 A7
Atencion Sostenida (FPMA) 24 ,83

De acuerdo con los datos obtenidos, se observan ejecuciones dentro de la media en

atencion sostenida. Por otra parte, en general se observan ejecuciones bajo la media en

atencion focalizada.

La distribucion de datos por cada caso se presenta en la Figura 11.
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Figura 1l

Distribucion y Mantencion de la Atencion
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4.3.8. Facilitadores e Inhibidores: Memoria de Trabajo
En la Tabla 12 se presentan los estadisticos descriptivos de los casos incluidos en el
analisis.
Tabla 12

Estadisticos descriptivos Memoria de Trabajo

N Media Desv. estandar
Memoria de Trabajo Verbal (RD) 4 -184 19
Memoria de Trabajo Visual (RI) 2 -,67 A7

En cuanto a los datos obtenidos, se observa una ejecucion dentro de la media en los
dos casos de menor edad (10 y 11 afios, respectivamente) en memoria de trabajo visual. Por
otra parte, se observa un rendimiento general con ejecucion bajo la media en memoria de

trabajo verbal.

La distribucion de datos por cada caso se presenta en la Figura 12.
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Figura 12

Memoria de Trabajo
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4.3.9. Facilitadores e Inhibidores: Velocidad, Fluidez y Eficiencia del

Mermoria de Trabajo
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d

Procesamiento

En la Tabla 13 se presentan los estadisticos descriptivos de los casos incluidos en el
analisis.
Tabla 13

Estadisticos descriptivos Velocidad, Fluidez y Eficiencia del Procesamiento

N Media Desv. estandar
Fluidez de Rendimiento (Cla) 4 -150 ,20
Fluidez de Rendimiento (BS) 4 -175 57
Fluidez Verbal Fonoldgica (LetraF) 4 -1,02 1,07
Fluidez Verbal Fonoldgica (LetraA) 4 -2,02 98
Fluidez Verbal Fonoldgica (LetraS) 4 -1,87 .36
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Fluidez Verbal Semantica (Animales) 4 -1,59 1,06

De acuerdo con los datos obtenidos, se observan en general ejecuciones bajo la media

en fluidez de rendimiento, fluidez verbal fonoldgica y fluidez verbal seméantica.
La distribucion de datos por cada caso se presenta en la Figura 13.
Figura 13
Velocidad, Fluidez y Eficiencia del Procesamiento

Velocidad, Fluidez y Eficiencia del Procesamiento
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4.2.1. Funcionamiento Intelectual General
En la Tabla 14 se presentan los estadisticos descriptivos de los casos incluidos en el
analisis.
Tabla 14

Estadisticos descriptivos Funcionamiento Intelectual General

N Media Desv. estandar

Coeficiente Intelectual Total (CIT) 4 -188 47
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Indice de Comprension Verbal (ICV) 4 -150 23
indice Visoespacial (IVE) 2 -70 259
indice de Razonamiento Fluido (IRF) 2 -1,20 28
indice de Razonamiento Perceptual (IRP) 2 -167 19

indice de Memoria de Trabajo (IMT) 4 -165 19
indice de Velocidad de Procesamiento (IVP) 4 -1,76 ,34

De acuerdo con los datos obtenidos, se observan ejecuciones dentro de la media en el
indice visoespacial en los dos casos de menor edad (10 y 11 afios, respectivamente) y
ejecuciones bajo la media en razonamiento fluido. Mientras que en los dos casos de mayor

edad (17 afos) presentaron un rendimiento bajo la media en razonamiento perceptual.

Por otra parte, en el grupo total se observan ejecuciones bajo la media en el indice de
comprension verbal, memoria de trabajo, velocidad de procesamiento y en el coeficiente

intelectual total.

La distribucion de datos por cada caso se presenta en la Figura 14.
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Figura 14

Funcionamiento Intelectual

Funcionamiento Intelectual
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4.3. Analisis neuropsicologico del grupo clinico

El andlisis del rendimiento neuropsicoldgico de los cuatro casos evaluados en cada

dominio cognitivo se muestra en figura 15.

Figura 15

Perfil Neuropsicolégico Adolescentes con EEM

Perfil Neuropsicolégico Adolescentes con EEM
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De acuerdo con los analisis de grupo (Tabla 15), las funciones que se presentan dentro
de la media del grupo evaluado corresponden a las habilidades de integracion visomotora,

razonamiento visoespacial, teoria de la mente, inhibicion de respuesta, atencion sostenida.

Por otra parte, el funcionamiento de este grupo presenta habilidades bajo la media en
escaneo visual, construcciones visomotoras, memoria verbal a corto plazo, memoria verbal
a largo plazo, reconocimiento y generacion de conceptos, razonamiento inductivo,
razonamiento cuantitativo, atencion focalizada, memoria de trabajo verbal, fluidez de

rendimiento, fluidez verbal fonol6gica y fluidez verbal semantica.
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Y finalmente, se observa que el funcionamiento neuropsicolégico del grupo presenta

alteraciones en el lenguaje expresivo y receptivo, memoria visual a largo plazo y flexibilidad

cognitiva.
Tabla 15

Perfil de puntuaciones medias de todos los casos

N Media Desv. estandar
Integracién Visomotora 4 -96 ,84
Escaneo Visual 4  -96 83
Construcciones Visomotoras 4 -125 1,85
Razonamiento Visoespacial 4 -92 1,07
Memoria Verbal a Corto Plazo 4  -177 ,60
Memoria Verbal a Largo Plazo 4 -1,72 71
Reconocimiento Verbal a Largo Plazo 4 -142 1,60
Memoria Visual a Largo Plazo 4 -2,08 79
Flexibilidad Cognitiva 4 -248 ,95
Reconocimiento y generacion de conceptos 4 -1,50 ,20
Razonamiento Visual Deductivo 4 -117 43
Razonamiento Visual Inductivo 4 -1,88 58
Razonamiento Cuantitativo 4 -125 57
Inhibicion de Respuesta 4 -76 1,20
Lenguaje Receptivo 4 -2,58 75
Lenguaje Expresivo 4 -237 1,18
Teoria de la Mente 4  -56 1,19
Atencion Focalizada 4 -66 78
Atencion Sostenida 4 24 83
Memoria de Trabajo Verbal 4 -184 ,19
Memoria de Trabajo Visual 2 -67 A7
Fluidez de Rendimiento 4 -150 24
Fluidez Verbal Fonoldgica 4 -150 24
Fluidez Verbal Seméntica 4 -159 1,06
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Coeficiente Intelectual Total 4 -188
indice de Comprension Verbal 4 -150
indice Visoespacial 2 -70

indice de Razonamiento Fluido 2 -1,20
indice de Razonamiento Perceptual 2  -1,67
indice de Memoria de Trabajo 4 -1,65
indice de Velocidad de Procesamiento 4 -176

La distribucion de los datos del grupo se puede observar en la Figura 16.

Figura 16

Perfil Neuropsicologico Grupo Clinico
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6. Discusion

El objetivo principal del presente estudio fue caracterizar el funcionamiento
neuropsicoldgico de adolescentes que presentan Epilepsia con Mioclonia Palpebral (EEM) a
partir del estudio de cuatro casos unicos revisados en profundidad. A continuacién, seran
discutidos los principales resultados, para finalmente presentar las limitaciones, proyecciones

y conclusiones del presente estudio.

En primer lugar, el rendimiento intelectual de este grupo se encuentra en un rango
descriptivo muy bajo en pruebas estandarizadas de inteligencia de Wechsler. Sin embargo,
si observamos los resultados individuales de cada adolescente del grupo, veremos perfiles
neuropsicoldgicos disarmonicos respecto de la totalidad de areas evaluadas, por lo que no se
podria asegurar un diagnéstico de discapacidad intelectual en ninguno de ellos. Estos
resultados son discrepantes con otras investigaciones donde se menciona que los sujetos con
EEM presentan un rendimiento intelectual en rangos normales (Smith et al., 2018; Specchio
etal., 2022; X. Wang et al., 2014; Zawar & Knight, 2020). La diferencia pudiera estar dada
porque dentro de la descripcién de rendimiento normal algunos estudios incluyen a aquellos
sujetos que obtienen rendimientos en el rango muy bajo con puntajes entre 70 y 85 de
coeficiente intelectual (Specchio et al., 2022). Los estudios que han utilizado escalas
estandarizadas de inteligencia de Wechsler sefialan que el porcentaje de incidencia de
discapacidad intelectual podria ser del 23% (Smith et al., 2018), mientras que en otro estudio
este porcentaje correspondia al 35% de los casos (Nilo et al., 2021). Lo anterior, pareciera
reforzar las proyecciones de investigacion previamente planteadas por otro estudio sobre la
necesidad de incluir en las investigaciones una descripcion de las pruebas utilizadas, asi como

también los puntajes obtenidos por los participantes (Fournier-Goodnight et al., 2015).

Los hallazgos de esta investigacion son consistentes con los resultados
neuropsicoldgicos asociados con otros tipos de convulsiones y sindromes en los cuales el
funcionamiento intelectual global se encuentra en rango medio bajo o muy bajo el promedio,
presentando discapacidad intelectual solo en una proporcion de casos. Algunos sindromes
con estas caracteristicas son el sindrome de Lennox-Gastaut y el sindrome de Landau-
Kleffner (Fournier del Castillo et al., 2019). No obstante, parece importante aclarar que estos

resultados pudieran estar indicando otro tipo de dificultades, diferentes a un diagnéstico de
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discapacidad intelectual, ya que la EEM no pertenece a un grupo de epilepsias en la que la
epileptogénesis sea un factor causante de la discapacidad intelectual, por lo que en general
esta epilepsia no se suele asociar a este diagnéstico (Arvio et al., 2018). La presentacion de
discapacidad intelectual en algunos casos de EEM ha supuesto que surjan en la literatura dos
ideas generales respecto de las posibles causas. En primer lugar, se ha planteado la
posibilidad de una variante de EEM en la que la presencia de discapacidad intelectual seria
predominante (Capovilla et al., 2009; Caraballo et al., 2009). En segundo lugar, se hace
referencia a que la discapacidad intelectual podria estar relacionada con variables clinicas del
curso de la epilepsia: la cognicion inicial, edad de inicio de la epilepsia, el control de las
convulsiones (Capovilla et al., 2009; Pereira et al., 2012; Puka & Smith, 2021; X. Wang et
al., 2014), uso de FAE’s (Arvio et al., 2018; 1jff & Aldenkamp, 2013; Moavero et al., 2017),
y la tardanza del diagndéstico, ya que usualmente las mioclonias palpebrales pueden pasar
desapercibidas (X. Wang et al., 2014).

En esta investigacién podemos observar que la totalidad de los casos ocupa dos 0 mas
FAE’s para el control de las crisis. Sin embargo, todos los pacientes utilizan FAE’s de amplio
espectro que hoy en dia generalmente se recomiendan para la EEM y que en general, se han
asociado a menor relacion con el deterioro cognitivo (Arvio etal., 2018). El caso 4 presentado
en esta investigacion comenzo de forma mas tardia y ha seguido un tratamiento inconsistente
en cuanto a controles médicos e intervenciones multidisciplinarias (estimulacion cognitiva,
apoyos psicopedagogicos), lo que podria estar asociado al menor rendimiento en el
funcionamiento intelectual. Estas observaciones clinicas vienen a apoyar el énfasis que se le
ha puesto a la realizacion correcta del diagndstico de epilepsia y el inicio de un tratamiento

e intervencion apropiada en la etapa méas temprana posible (Arvio et al., 2018).

Si bien el coeficiente intelectual en EEM pareciera tener tendencia a estar bajo el
promedio, en un estudio realizado se encontraron ademaés, alteraciones especificas en el
procesamiento y aprendizaje verbal (Fournier-Goodnight et al., 2015). Lo anterior, es
concordante con los resultados de este estudio, donde se observan alteraciones en el
desarrollo de habilidades de lenguaje receptivo y expresivo, lo que podria también
relacionada al rendimiento obtenido en habilidades de flexibilidad cognitiva y memoria de
trabajo (Caciagli et al., 2021; Ralli et al., 2021), asi como también en habilidades de fluidez
verbal (Aita et al., 2019; Ralli et al., 2021) ya que son variables que se han observado
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implicadas en el procesamiento de vocabulario y comprension verbal. La literatura reciente
indica que el lenguaje no solo esté relacionado con las funciones ejecutivas, sino que también
media el desempefio en las tareas de funciones ejecutivas (Botting et al., 2017), por lo que
parte de las dificultades observadas en otras de las funciones ejecutivas pudieran estar
relacionadas con las alteraciones del lenguaje observadas en esta investigacion. En
consecuencia, los resultados obtenidos por este grupo de adolescentes en el area del lenguaje
podrian ser un apoyo a la evidencia del deterioro de esta funcion como un marcador de la

progresion de la EEM.

Ademas, y en relacién con lo anterior, se mostraron alteraciones en la flexibilidad
cognitiva, lo que coincide con otros estudios de otros tipos de sindromes epilépticos del grupo
de epilepsias generalizadas idiopaticas (IGE) donde se ve alterada la capacidad de cambiar
de estrategia dentro de una misma tarea segun la retroalimentacion entregada (Abarrategui et
al., 2018; Asadollahi et al., 2021), dando cuenta asi de un funcionamiento cognitivo mas
rigido o perseverante. Por otra parte, en un estudio realizado con sujetos con EEM también
se reportan dificultades en las funciones ejecutivas. Sin embargo, estos resultados provienen
de escalas de inteligencia de Wechsler, por lo que hay que considerar que no se evaluaron
con pruebas especificas que evalten el constructo de funciones ejecutivas (Arvio et al.,
2018). Las dificultades en las funciones ejecutivas observadas en el rendimiento de este
grupo de adolescentes pudieran estar vinculadas a la activacion EEG de zonas frontales,
puesto que el sustrato cortical de las tareas de funciones ejecutivas se atribuye
predominantemente a regiones frontales, al igual que las funciones del lenguaje (Aita et al.,
2019).

En esta investigacion también se observaron dificultades en los sistemas de memoria,
con alteraciones significativas en la memoria visual a largo plazo. El deterioro de la memoria
se ha visto en otros sindromes epilépticos infantiles, como la epilepsia de ausencia en la
infancia, epilepsia rolandica o la epilepsia del 16bulo temporal (Fournier-Goodnight et al.,
2015; Nolan et al., 2004). Lo anterior es consistente con los hallazgos previos respecto a las
dificultades especificas de memoria en la EEM (Fournier-Goodnight et al., 2015). Sin
embargo, en ese estudio se vio que la memoria visual estaba intacta, por lo que las
discrepancias con los resultados actuales podrian deberse al uso de diferentes pruebas para

evaluar memoria visual.
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Por otra parte, cabe destacar que el grupo de adolescentes con EEM mostré como
fortaleza el desempefio en atencion sostenida, encontrandose en el rango promedio para
lograr la capacidad de responder a los estimulos en el momento oportuno y manteniendo la
atencion de forma sostenida durante una cantidad de tiempo prolongada. Asimismo, se
mostré un desempefio dentro de lo esperado en la inhibicion de respuesta. De igual manera,
estos resultados son concordantes con otro estudio en el cual se demostré que los sujetos con
EEM presentan buen desempefio en atencidn sostenida (Fournier-Goodnight et al., 2015).
Por el contrario, este hallazgo es diferente a lo encontrado en otras epilepsias y sindromes
epilépticos, ya que se ha encontrado como comorbilidad frecuente el diagnostico de
Trastorno por Déficit Atencional e Hiperactividad (TDAH) (Aldenkamp et al., 2000; Cohen
et al.,, 2013; M. Wang et al., 2020), siendo una comorbilidad habitual en epilepsias de
ausencias en la infancia (Fournier-Goodnight et al., 2015). Sin embargo, lo que se ha
encontrado alterado en las epilepsias en general suele ser la velocidad de procesamiento
(Aldenkamp et al., 2000; Fournier-Goodnight et al., 2015), que en algunos casos viene
relacionado con el uso de FAE’s (Aldenkamp et al., 2000; Chen et al., 2017). De acuerdo con
lo anterior, en adolescentes con EEM se podria llegar a considerar como diagnostico
diferencial el TDAH si la acumulacion de evidencia es méas robusta, puesto que se ha visto
que las funciones de inhibicion de respuesta y atencion sostenida son dificultades especificas

que explican el TDAH y que en esta epilepsia parecieran no verse afectadas.

Cabe destacar que en estudios sobre funcionamiento neuropsicoldgico de EEM no se
han incorporado variables de cognicion social, por lo que esta investigacion supone un aporte
en este &mbito ya que no hay datos disponibles respecto a esta funcién en este tipo de
epilepsia, a pesar de la importancia que podria tener para ayudar en la comprension de las
dificultades sociales que experimentan algunas personas con epilepsia. Los estudios que han
abordado la cognicién social en epilepsias se han concentrado sobre todo en las epilepsias
focales, por lo que la evidencia disponible respecto a sindromes epilépticos es escasa y se ha
concentrado sobretodo en el grupo de las IGE encontrando hallazgos contradictorios (Guida
et al., 2019; Mirabel et al., 2020; Stewart et al., 2016).

De acuerdo con las revisiones sistematicas, se ha visto en estudios realizados con
sujetos que presentan epilepsias del grupo de las IGE muestran mayores dificultades en areas

de la cognicion social tanto en las habilidades sociales bésicas, el reconocimiento facial de
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emociones, en la teoria de la mente cognitiva y afectiva de alto nivel (Guida et al., 2019;
Jiang et al., 2014; Stewart et al., 2016). Sin embargo, estos resultados no se replican en el
grupo de epilepsia mioclonica juvenil (Guida et al., 2019), lo que abre paso al debate sobre
si en todas las IGE aparecen alteradas habilidades de cognicion social y como es el
desempefio en las otras EGG ya que en la presente investigacion el grupo de adolescentes
con EEM (que forma parte de las EGG) presenta un desarrollo en la habilidad de teoria de la
mente (reconocimiento y atribucion emocional) dentro del rango promedio, por lo que se
podria hipotetizar que al igual que en la epilepsia mioclonica juvenil en la EEM no se

presentarian alteraciones en el desarrollo de la cognicion social.

Los resultados obtenidos en cuanto a la habilidad de teoria de la mente por el grupo
de adolescentes de esta investigacion podrian explicar una menor incidencia de dificultades
de socializacién y pertenencia a grupos. Estos resultados resultan ser contrarios a lo
hipotetizado en un estudio previo, donde a partir de los resultados en las tareas de
comprension en escalas Wechsler suponen que en este grupo de epilepsia podria haber
mayores dificultades en la socializacion (Fournier-Goodnight et al., 2015). Los resultados de
esa investigacion podrian responder a las alteraciones del lenguaje receptivo, por lo que el
impacto en las habilidades sociales podria estar definido a partir de las dificultades en el

lenguaje mas que en las funciones de cognicion social.

De acuerdo al analisis de los resultados se puede concluir que el funcionamiento
neuropsicoldgico de la EEM en este grupo adolescentes se encuentra caracterizado por un
rendimiento intelectual en rango muy bajo, presentando un compromiso neuropsicoldgico,
dado principalmente por alteraciones en el lenguaje, sistemas de memoria y flexibilidad
cognitiva, con preservacion de habilidades en integracion visomotora, razonamiento
visoespacial, teoria de la mente, inhibicién de respuesta y atencién sostenida. Concordantes
con una investigacion realizada previamente (Fournier-Goodnight et al., 2015), las
dificultades especificas con aspectos del lenguaje, los sistemas de memoria y flexibilidad
cognitiva, junto con el razonamiento visual, atencidn y teoria de la mente intactos, podrian
ser distintivos de EEM. Ya que, si bien el rendimiento intelectual oscilé entre un rango
extremadamente bajo y medio bajo, no se pudo describir con precision en ningln participante
la presencia de discapacidad intelectual dado el rendimiento promedio constante observado

en tareas de orden superior, incluido el razonamiento no verbal.
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Estos hallazgos son relevantes, ya que, al encontrar alteraciones en el desarrollo del
lenguaje asociado a EEM, se recomendaria que la evaluacion neuropsicolégica incluya
pruebas especificas de lenguaje (Aita et al., 2019), adicionales a las pruebas de fluidez verbal,
pruebas de vocabulario (WISC-V, WAIS-1V), o de screening de lenguaje en nifios y
adolescentes con diagndstico confirmado o sospecha de este tipo de epilepsia.
Adicionalmente, se puede dar respaldo a la necesidad de realizar mayores estudios que
realicen una revision de la cognicion social por subgrupos dentro de las EGG, ya que los
sindromes difieren entré si en cuanto a las manifestaciones clinicas y EEG, por lo que
posiblemente también en cuanto a la caracterizacion neuropsicolédgica de cada uno (Guida et
al., 2019).

Dentro de las limitaciones de la presente investigacion contamos con que la muestra
presenta un tamafo pequefio dado principalmente por las posibilidades de acceso al ser una
condicién con una prevalencia baja y presentar dificultades en la pesquisa diagnostica (De la
Jara et al., 2021; Smith et al., 2018; Wang et al., 2014; Zawar & Knight, 2020). Debido al
tamafio de la muestra, no fue posible realizar analisis de correlacion entre las diferentes
habilidades evaluadas, por lo que a partir de los analisis en profundidad de los casos solo ha
sido posible plantear hipotesis respecto de las relaciones entre variables para profundizar en

futuras investigaciones.

En relacién con el uso de baterias clinicas, se recopilaron datos clinicos, demograficos
y de evaluacién amplios que permitieron comprender en profundidad cada caso. Sin
embargo, es necesario continuar ampliando los tamarios de las muestras que permitan realizar
el uso de estadistica inferencial, y privilegiar el uso baterias homologables de forma
internacional para facilitar el consenso respecto de las variables clinicas de la EEM. Por otra
parte, seria enriquecedor poder contar con estudios de seguimiento que abran la comprensién

sobre la progresion de los perfiles neuropsicoldgicos en poblacion infanto juvenil con EEM.

El principal aporte de este estudio radica en la apertura de un campo de estudio poco
explorado por el campo de la neuropsicologia clinica en epilepsia, particularmente en cuanto
a la EEM. Incorporando dentro del estudio una evaluacion neuropsicologica profunda,
logrando abarcar un amplio espectro de funciones para comprender ampliamente el

desemperfio actual del grupo de adolescentes que participaron de la investigacion. Por otra
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parte, en esta investigacion se utilizaron pruebas neuropsicoldgicas disefiadas para poblacion
infanto juvenil, considerando un modelo tedrico actualizado e incorporando habilidades que
no habian sido estudiadas previamente en esta poblacion: como la teoria de la mente. Es
importante seguir incluyendo evaluaciones de teoria de la mente en investigaciones de
poblacién infanto juvenil con EEM ya que las convulsiones generalizadas pudieran interferir
con el funcionamiento de las regiones frontal y temporal, que se sabe que son cruciales en
teoria de la mente (Mirabel et al., 2020).

Finalmente y considerando que estos resultados podrian ser Gtiles en la configuracion
de programas de rehabilitacién neuropsicoldgica especifica para este grupo de adolescentes,
cabe resaltar la importancia del trabajo multidisciplinario en el disefio de intervenciones que
consideren aspectos adicionales al control médico y farmacologico de los usuarios que
presentan epilepsias. Desde la literatura revisada (Fisher et al., 2014; Hirsch et al., 2022;
Scheffer et al., 2017; Specchio et al., 2022), se ha podido ver que las alteraciones
neuropsicoldgicas presentes en las epilepsias pediatricas forman parte de la definicion actual
de esta condicion, con una importante repercusion en la adaptacion de la poblacion infanto
juvenil al entorno, las relaciones sociales y el rendimiento académico; afectando de forma

importante en su bienestar y calidad de vida.

Aln no existen acuerdos sobre la relacion entre habilidades preservadas y alteradas
en diferentes dominios cognitivos de los diferentes sindromes epilépticos, asi como tampoco
al modo en que las dificultades de una habilidad pueden impactar de forma secundaria en
otras funciones (Zilli et al., 2015). Por lo que este estudio contribuye reflejando una vision
mas compleja del desarrollo cognitivo en los nifios, nifias y adolescentes que presentan una
condicion de salud relacionada a las epilepsias. Se deriva de lo anterior que, el hallazgo de
fortalezas y debilidades en los perfiles neuropsicoldgicos es de suma importancia ya que son
éstas las habilidades conservadas las que son utilizadas para instalar estrategias de
compensacion en programas de rehabilitacion neuropsicoldgica individualizados, incluida la
implementacion de intervenciones cognitivas y académicas (Fournier-Goodnight et al., 2015;
Jones-Gotman et al., 2010). Del mismo modo, es importante considerar en la rehabilitacion
neuropsicoldgica las funciones de cognicion social, ya que posibilitan la integracion social y
contribuyen a la mejor calidad de vida (Guida et al., 2019; Mirabel et al., 2020; Stewart et
al., 2016) impactando en la reduccién de la estigmatizacién de las condiciones de epilepsia.
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Debido a la falta de estudios desde la neuropsicologia infantil en nuestro pais, estos
hallazgos representan una importante contribucion para el conocimiento de la evolucién de
la EEM en adolescentes. Un mayor conocimiento de los aspectos neuropsicoldgicos permite
proponer estrategias de intervencion que finalmente se traduzcan en mejorar la calidad de
vida en quienes presentan esta condicion de salud. Asimismo, este estudio ayuda a
problematizar acerca del uso de evaluaciones cognitivas generales y acotadas, ya que si bien
permiten obtener un rango del funcionamiento intelectual, no logran visualizar la
complejidad de los perfiles neuropsicoldgicos que incluyen otras habilidades cognitivas. Se
propone entonces, la necesidad clinica de realizar mayor cantidad de evaluaciones
neuropsicoldgicas profundas en contextos de salud con poblacion infanto juvenil que
permitan constatar areas especificas de dificultad para activar el trabajo interdisciplinario e

intersectorial en beneficio de quienes presentan EEM.
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8. Anexos

8.1. Anexo 1. Documento de Consentimiento Informado

Documento de Consentimiento Informado para Apoderados

El proposito de esta informacion es ayudarle a tomar la decision de participar en este
estudio. Lea cuidadosamente este documento, tome el tiempo que necesite para decidirse, y

hagale las preguntas que desee al investigador responsable o al personal del estudio.

Su hijo/a ha sido invitado/invitada a participar en este estudio, el que tiene por
objetivo examinar el funcionamiento neuropsicolégico de adolescentes con Sindrome de
Jeavons a través de tareas cognitivas. Participaran adolescentes que presenten el diagndstico
de Epilepsia con Mioclonias Palpebrales (EEM, o Sindrome de Jeavons) en el Servicio de

Neuropsiquiatria Infantil del Hospital San Juan de Dios.

Si usted acepta participar en el estudio, se le solicitara lo siguiente: (1) Completar una
entrevista de anamnesis en la que se pide informacion sobre antecedentes del desarrollo e
informacidn sobre la historia clinica de su hijo/a. (2) En segundo lugar, su hijo participara en
una serie de pruebas que seran aplicados por un profesional psicélogo con conocimientos en

neuropsicologia.

Las pruebas se realizaran en un espacio tranquilo dentro del mismo establecimiento.
La participacion en el estudio sera de 3 sesiones y cada sesion tendra una duracién

aproximada de 45 minutos.

No hay ningun beneficio o perjuicio asociado a la participacion en este estudio. Si lo
estima conveniente, Ud. podra dar por concluida la participacion de su hijo/a en cualquier
momento, sin tener que dar explicaciones. De la misma forma, en cualquier etapa de la
investigaciéon, Ud. podrad solicitar al equipo de investigadores la no utilizacion de la
informacidn entregada, sin recibir ningun perjuicio por ello. Si usted retira su consentimiento,

la informacion obtenida no seré utilizada y sera eliminada de los archivos.

La informacion obtenida se mantendra en forma confidencial. Su nombre, Rut, o

cualquier informacién identificable, seran reemplazados por un nombre de fantasia en una
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base de datos, mediante un cddigo computacional. Es posible que los resultados obtenidos

sean presentados en revistas y congresos, sin embargo, su nombre no serd conocido.

DECLARACION DE CONSENTIMIENTO

Se me ha explicado el propdsito de esta investigacion, los procedimientos, los riesgos,
los beneficios y los derechos que me asisten y que puedo retirar a mi hijo/a de ella en el

momento que lo desee.
Firmo este documento voluntariamente, sin ser forzado/forzada a hacerlo.
No estoy renunciando a ningln derecho que me asista.

Se me comunicara de toda nueva informacion relacionada con el estudio que surja

durante éste y que pueda tener importancia directa para el bienestar de mi hijo/a y familia.

Se me ha informado que tengo el derecho a reevaluar mi participacion en esta

investigacion seguin mi parecer y en cualquier momento que lo desee.

Al momento de la firma, se me entrega una copia firmada de este documento.

FIRMAS OBLIGATORIAS:

Participante:

Nombre: ... Firma............cooooiina. Fecha....................

Investigador Responsable:
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8.2. Anexo 2. Documento de Asentimiento Informado
Asentimiento Informado

Estas invitado a participar en este estudio que busca conocer méas acerca de la
Epilepsia con Mioclonias Palpebrales (EEM, o Sindrome de Jeavons), en el que estardn

incluidos otros adolescentes como tu.

Como parte de este estudio se te pedira (1) Contestar algunas preguntas. (2) Realizar

algunas pruebas de ejercicios cognitivos.

Tu participacion en este estudio no representa riesgos para ti. Tu participacion

permitira conocer mas y asi poder ayudar a otros nifios y adolescentes como ta.
No se le pagara ni a tus padres ni a ti por tu participacion en este estudio.

Tu participacion es libre y voluntaria. Te puedes retirar en cualquier momento aun
cuando hayas firmado este documento. Te puedes negar aunque tus padres acepten. En

cualquier caso nadie se enojara contigo.

Tu participacién en este estudio se mantendra en secreto, y toda la informacién se

usaran solo para lo que te estamos contando.

Si quieres 0 no participar en este estudio, por favor escribe tu nombre en la linea

punteada y marca con una X con tu decision.

Quiero participar No quiero participar

& %
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