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Sindrome de Espasmos Epilépticos Infantiles:
Un Espectro Electroclinico Amplio
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RESUMEN

Introduccion: El Sindrome de Espasmos Epilépticos de la Infancia (SEEI)
es una encefalopatia epiléptica de inicio temprano, asociada a alteraciones
electroencefalograficas, etiologias diversas y un elevado riesgo de afectacion del
neurodesarrollo. La escasez de estudios regionales motivo la caracterizacion de
esta entidad en pacientes de Maracaibo. Objetivo: Describir el perfil electroclinico,
la variabilidad etioldgica y la evolucidn clinica de pacientes con diagnostico de
SEEI atendidos en el Hospital Universitario de Maracaibo y en el Hospital de
Especialidades Pediatricas. Métodos: Estudio multicéntrico, observacional,
descriptivo, retrospectivo y longitudinal, realizado entre enero de 2013 y enero
de 2026. Se incluyeron 58 pacientes de ambos sexos, entre 3 meses y 2 anos,
con diagnostico confirmado y seguimiento minimo de 2 afos. Se analizaron las
caracteristicas clinicas, las electroencefalograficas y los hallazgos de resonancia
magnética cerebral mediante estadistica descriptiva. Resultados: La edad media de
inicio fue de 6,5 + 1,4 meses; 65,5% fueron varones y 74,1% presentaron espasmos
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en flexion. Se identificaron alteraciones estructurales en la resonancia magnética
en el 93,1%, principalmente leucomalacia periventricular (37,9%) y atrofia cortical
(27,6%). Durante la evolucion, 44,82% desarrolld sindrome de Lennox-Gastaut,
31,03% presento paralisis cerebral y/o discapacidad intelectual, y 17,24% presento
retraso del neurodesarrollo y trastorno del espectro autista. Conclusion: El
SEEI presentd una elevada frecuencia de etiologia estructural y una evolucion
neuroldgica desfavorable, destacando la progresion hacia el sindrome de Lennox-
Gastaut y la presencia de alteraciones del neurodesarrollo. Estos hallazgos resaltan
la importancia del diagnostico y del tratamiento oportunos.

Palabras clave: Sindrome de espasmos epilépticos infantiles; sindrome de Lennox-
Gastaut; epilepsia; neuroimagen; leucomalacia periventricular.

ABSTRACT

Introduction: Infantile Epileptic Spasms Syndrome (IESS) is an early-onset
epileptic encephalopathy associated with electroencephalographic abnormalities,
diverse etiologies, and a high risk of neurodevelopmental impairment. The scarcity
of regional studies motivated us to characterize this condition in patients from
Maracaibo. Objective: To describe the electroclinical profile, etiological variability,
and clinical evolution of patients diagnosed with IESS treated at the Hospital
Universitario de Maracaibo and the Hospital de Especialidades Pediatricas.
Methods: A multicenter, observational, descriptive, retrospective, longitudinal
study was conducted between January 2013 and January 2026. We included 58
patients of both sexes, aged 3 months to 2 years, with a confirmed diagnosis and
at least 2 years of follow-up. We analyzed clinical and electroencephalographic
characteristics and brain magnetic resonance imaging findings using descriptive
statistics. Results: The mean age at onset was 6.5 + 1.4 months; 65.5% were male
and 74.1% presented with flexor spasms. Magnetic resonance imaging identified
structural abnormalities in 93.1%, mainly periventricular leukomalacia (37.9%)
and cortical atrophy (27.6%). During follow-up, 44.82% developed Lennox-Gastaut
syndrome, 31.03% presented with cerebral palsy and/or intellectual disability, and
17.24% had developmental delay and autism spectrum disorder. Conclusion: IESS
was associated with a high frequency of structural etiology and an unfavorable
neurological course, particularly progression to Lennox-Gastaut syndrome and
the presence of neurodevelopmental disorders. These findings highlight the
importance of timely diagnosis and treatment.

Keywords: Infantile epileptic spasms syndrome; Lennox-Gastaut syndrome;
epilepsy; neuroimaging; periventricular leukomalacia.
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INTRODUCCION

El Sindrome de Espasmos Epilépticos de la Infancia (SEEI) es un sindrome
epiléptico considerado un tipo de epilepsia catastrofica que suele presentarse en
el primer ano de vida. En 1841, un médico britdnico, el Dr. William James West,
describid por primera vez los espasmos infantiles, observados en su hijo de 4 meses
de edad, y los publicé en la revista The Lancet. Esta forma severa de epilepsia de la
primera infancia se caracteriza por la presencia de grupos o “racimos” de breves
contracciones musculares axiales, asociados a un patrén electroencefalografico
tipico conocido como “hipsarritmia”. En anos posteriores se acuno el término
sindrome de West para la triada cldsica de espasmos infantiles, hipsarritmia y
detencién o regresion del desarrollo psicomotor. En el 2022, la Liga Internacional
Contra la Epilepsia establecio el término SEEI, propuesto para abarcar tanto el
sindrome de West como a los lactantes que presentan espasmos epilépticos pero
no cumplen todos los criterios del sindrome de West, ya que los lactantes con SEEI
a menudo carecen de uno de estos tres criterios. Por ejemplo, el impacto en el
desarrollo puede no ser evidente o la hipsarritmia tipica puede no estar presente.
Este cambio enfatiza la importancia del diagndstico y del tratamiento tempranos,
ya que un menor tiempo de espera para el tratamiento se asocia con mejores
resultados. La adicion del término “epiléptico” al nombre del sindrome se hizo a
peticién de muchos expertos en neurologia pedidtrica, con el fin de evitar cualquier
confusion con espasmos no epilépticos y de enfatizar la naturaleza epiléptica del
sindrome (1).

Los sindromes epilépticos (SE) se definen como un conjunto de caracteristicas
clinicas y electroencefalograficas que tienen implicaciones pronosticas y
terapéuticas. Suelen presentar caracteristicas dependientes de la edad y una
variedad de comorbilidades especificas. En consecuencia, pueden agruparse segin
la edad de aparicidn de las crisis. Algunos son autolimitados, mientras que otros
se asocian con epilepsia persistente e incluso algunos cursan con encefalopatia (2).

Entre los SE mas frecuentes se encuentra el SEEI; la incidencia se estima en
aproximadamente 30-40/100.000 nacidos vivos, aunque esta cifra puede variar
ligeramente segtin el estudio y la poblacion analizada. En cuanto a la etiologia,
se clasifica en estructural, genética, infecciosa, metabodlica e inmunitaria, siendo
la causa estructural la mas frecuente y la que se asocia a un peor pronostico. Es
importante senalar que la epidemiologia del sindrome de espasmos epilépticos de
lainfancia en Venezuela no esta del todo clara debido a la escasez de estudios a gran
escala. Sin embargo, la presente investigacion busca contribuir al conocimiento de
esta entidad en la region de Maracaibo, Zulia, y aportar datos relevantes sobre su
presentacion y evolucion en nuestra poblacion (3).
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En relacién con la fisiopatologia del SEEI, esta se desconoce; no obstante, se
han postulado varias hipdtesis para explicarla, tales como el dafio en un cerebro
inmaduro, la falta de equilibrio entre los neurotransmisores del tallo cerebral,
zonas de perfusion anormales y anomalias del sistema inmunitario. Sin embargo,
la hipdtesis actualmente mas aceptada es la de la sobreproduccion de la hormona
liberadora de corticotropina (CRH), que provoca hiperexcitabilidad neuronal y
crisis convulsivas (4).

Los espasmos epilépticos son imprescindibles para el diagndstico del sindrome
epiléptico inducido por espasmos y consisten en breves contracciones tonicas de
los muisculos axiales, cada una con una duracion tipica inferior a 3 segundos, que
pueden ser flexoras, extensoras o mixtas. Suelen presentarse en series o racimos, a
menudo durante un periodo de minutos e incluso de horas, y suelen observarse al
despertar. Pueden ser simétricos o asimétricos y sutiles, con leves movimientos de
cabeza, ojos o mentdn (1).

En el electroencefalograma, a menudo se observa la hipsarritmia (descargas
epileptiformes multifocales, cadticas, de alta amplitud y de lentitud excesiva), y la
probabilidad de detectarla es mayor si se registra el sueniono REM (sin movimientos
oculares rapidos). Algunos lactantes pueden presentar un EEG epileptiforme
multifocal muy activo sin el fondo cadtico que caracteriza a la hipsarritmia. Una
descarga epileptiforme focal sostenida o una actividad focal rapida debe sugerir
la presencia de una anomalia estructural subyacente. En las primeras etapas de la
enfermedad, o en nifios mayores, la hipsarritmia también puede estar ausente (1).

El prondstico, a pesar de ser, en general, grave, resulta incierto debido a
las peculiaridades evolutivas de esta entidad y a la multiplicidad de sus bases
patologicas. De hecho, es importante destacar que la etiologia puede influir en
el prondstico. Asi, el 80% de los nifos con sindrome de espasmos epilépticos de
la infancia pueden presentar discapacidad intelectual y aproximadamente el 50%
pueden desarrollar el sindrome de Lennox-Gastaut. Por lo tanto, su diagndstico
preciso es clave para desarrollar una estrategia de manejo y tratamiento adecuada,
con el fin de proporcionar la mejor calidad de vida a nuestros pacientes y mejorar
su pronostico (5).

Objetivo

Describir el perfil electroclinico, la variabilidad etiologica y la evolucion clinica
de pacientes con diagndstico de SEEI del Servicio de Neurologia Pediatrica del
Hospital Universitario de Maracaibo y del Hospital de Especialidades Pediatricas.
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METODO

Se realiz6 un estudio multicéntrico, observacional, descriptivo, retrospectivo
y longitudinal, con disefio no experimental. La poblacién incluyé a todos los
pacientes con diagnostico confirmado de Sindrome de Espasmos Epilépticos
de la Infancia (SEEI) que asistieron a consulta de neuropediatria en los centros
participantes entre enero de 2013 y enero de 2026.

La muestra estuvo conformada por 58 pacientes de ambos sexos, con edades
entre 3 meses y 2 afios, que cumplieron los criterios de inclusién y exclusion.

Criterios de Inclusion:
¢ Diagnostico confirmado de Sindrome de Espasmos Epilépticos de la Infancia
* Edad =3 meses y <2 anos.

* Seguimiento periddico minimo de 2 anos.

Criterios de Exclusion:

* Pacientes sin seguimiento completo o fuera del rango de edad especificado.

Analisis estadistico

Todos los pacientes fueron evaluados mediante electroencefalograma (EEG) y
resonancia magnética cerebral. Adicionalmente se registré el esquema terapéutico
administrado a cada paciente con el fin de analizar su relacién con la evolucion
clinica. Los datos fueron procesados con SPSS 20.0 y Microsoft Excel. Las variables
continuas se expresaron como medias y desviaciones estdndar o como medianas y
rangos intercuartilicos (segun la distribucion de los datos). El tipo de distribucion
se determiné mediante la prueba Z de Kolmogorov-Smirnov. Las variables
categoricas se presentan como conteos absolutos y porcentajes. Esta informacion
se presenta en tablas y graficos.

Consideraciones Eticas

El estudio fue aprobado por el comité de neuropediatria y se garantizo la
confidencialidad de los datos de los pacientes. Dado que se trata de un estudio
retrospectivobasado en datos secundarios, no fue necesario obtener consentimiento
informado adicional.
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RESULTADOS

Los pacientes que cumplieron criterios de SEEI fueron 58 (100,0%) entre enero
de 2013 y enero de 2026 en los diferentes centros que participaron en este estudio.
De estos, 75,9% (44/58) tenian entre 3 y 7 meses de edad, con una media de 6,5
+ 1,4 meses; 65,5% (38/58) eran de sexo masculino; y 74,1% (43/58) presentaron
espasmos en flexion. (Tabla 1).

Tabla 1.

Distribucion segun las Caracteristicas Epidemiologicas y Clinicas

Variable fa (58) %
Edad (meses)

3-7 44 75,9

8-12 10 17,2
13-24 4 6,9
TOTAL 58 100,0

Género
Masculino 38 65,5
Femenino 20 34,5
TOTAL 58 100,0
Tipo de Espasmo

Flexion 43 74,1
Extension 15 25,9
Total 58 100,0

Fuente de informacion: Gonzalez y col., 2026
Edad: media = 6,5 meses (DE + 1,4). Mediana = 5 meses; moda = 6 meses

En relacion con los hallazgos electroencefalograficos iniciales, el 79,3% de
los pacientes (46/58) presentd hipsarritmia y el 20,7% (12/58) presentd patron
hipsarritmico atipico.

En cuanto al tratamiento farmacologico, 56 pacientes (96,5%) recibieron acido
valproico y 2 pacientes (3,5%) nitrazepam, siendo estos los esquemas empleados
en la cohorte durante el periodo de estudio.

En la Gréfico 1 los hallazgos estructurales mas frecuentes fueron leucomalacia
periventricular 37,9% (22/58) y atrofia cortical 27,6% (16/58), luego agenesia del
cuerpo calloso 10,3% (6/58), seguidos por un grupo de variables que estuvieron
presentesenel 6,9% (4/58) delos pacientes cadauna (hidrocefalia, esclerosis tuberosa
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Grafico 1. Hallazgos en Resonancia Magnética Cerebral

Fuente de Informacion: Gonzalez y col., 2026

Tabla 2.
Titulo??
Variable fa (58) %
Electroencefalograma
Hipsarritmia 46 79,3
Hipsarritmia Atipica 12 20,7
TOTAL 58 100,0
Tratamiento
Acido Valproico 56 96,5
Nitrazepam 2 3,5
TOTAL 58 100,0

Fuente de Informacién: Gonzalez y col., 2026

y estudios normales), displasias cortical en el 5,2% (3/58), las malformaciones
corticales esquizencefalia, lisencefalia y polimicrogiria representaron el 3,4% (2/58)
y neurofibromatosis 1,7% (1/58). De los pacientes con leucomalacia periventricular,
el 83% (18/22) presento antecedente de prematuridad y el 17% (4/22) de asfixia
perinatal, lo que vincula directamente este hallazgo con los antecedentes perinatales.
Cabe aclarar que los porcentajes presentados en el Grafico 1 no suman 100%, ya
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que muchos pacientes presentaron mds de una condicién de forma simultdnea
(hallazgos concomitantes o fenotipos superpuestos); por lo tanto, las categorias no
son mutuamente excluyentes.

En la Grafico 2 La evolucion mas frecuente fue hacia Sindrome de Lennox-
Gastaut 44,82% (26/58), seguido por las comorbilidades neurologicas (paralisis
cerebral y discapacidad intelectual) que afectaron a un tercio de los pacientes
31,03% (18/58), mientras que el retraso del neurodesarrollo y trastorno del espectro
autista se presentaron en aproximadamente 1 de cada 5 casos 17,24% (10/58), la
remision electroclinica y el trastorno del aprendizaje 6,89% (4/58), y el trastorno
del lenguaje afecto al 5,17% (3/58). Es importante aclarar que los porcentajes del
Grafico 2 tampoco suman 100%, porque varios pacientes presentaron mas de una
condicion a la vez (fenotipos superpuestos); por consiguiente, las categorias no
son mutuamente excluyentes y deben interpretarse como hallazgos concomitantes
en un mismo paciente.
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Grafico 2. Evolucidn y comorbilidades

Fuente de Informacién: Gonzalez y col., 2026

DISCUSION

En nuestro estudio, vimos que el Sindrome de Espasmos Epilépticos de la
Infancia suele aparecer entre los 3 y 7 meses de edad, con un promedio de unos 6
meses y medio. Esto es similar a lo que encontraron Fortini y su equipo en 2021,
quienes estudiaron a 26 pacientes con SEEI sin una causa clara y vieron que la
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primera crisis ocurrio entre los 4 y 11 meses, con un promedio de alrededor de 7
meses. También notamos que el tipo de espasmo mas comun fue el de flexion, y
predomindla presencia dehipsarritmia (79,3%) en el registro electroencefalografico,
algo que igualmente mencionan Fortini ef al., en sus resultados (6).

Cuando hablamos de las causas del SEEI, los hallazgos de Bhanudeep Sy su
grupo en 2021, quienes analizaron a 402 nifios con SEEI, son muy relevantes. Ellos
encontraron que en la mayoria de los casos (80%) tenian alteracion estructural de
base y que un 60% de estos ninos desarrollaron después el Sindrome de Lennox-
Gastaut (SLG). Lo que concuerda con nuestra investigacion, aunque nuestra
cohorte presentd una mayor proporcion de alteraciones estructurales (93,1%) que
la reportada por Bhanudeep (80%), la evolucion a SLG fue proporcionalmente
menor (44,82% frente a 60%). Esta discordancia sugiere que no toda alteracion
estructural confiere el mismo riesgo de progresion y que el tipo especifico de
lesion, asi como el tiempo transcurrido hasta el control electroclinico, desempena
un papel determinante. En nuestra serie, la leucomalacia periventricular fue la
alteracion predominante (37,9%), y de ella el 83% se asocio a prematuridad y el
17% a asfixia perinatal, lo que refuerza el peso de los antecedentes perinatales
como factor etiologico y prondstico en nuestro medio (7).

Un antecedente médico que vimos con particular frecuencia en nuestros
pacientes fue la encefalopatia hipoxico-isquémica, algo que también sefialaron
Kato T y sus colegas en 2010 como importante en el contexto del SEEL La alta
proporcidon de este antecedente en nuestros casos, permite teorizar que el dano
hipoxico-isquémico perinatal acttia como un mecanismo comutn que converge en
dafio de la sustancia blanca y en una mayor vulnerabilidad a la epileptogénesis; en
consecuencia, los pacientes con este antecedente podrian constituir un subgrupo
de mayor riesgo para el desarrollo del SEEI y para una evolucion desfavorable, lo
que justificaria un seguimiento neuroldgico mas estrecho en ellos (8).

En cuanto a la evolucion de los pacientes a largo plazo, un estudio de
Aramanadka y su equipo en 2022, que incluyo a 114 nifios con SEEIL, informo que,
a los 2 afos de edad, la mayoria presentd SLG, y en el seguimiento final, muchos
tenian un coeficiente intelectual bajo y una proporcion importante presentaba
paralisis cerebral. Resultados similares con nuestro estudio al evidenciar una
alta tasa de convulsiones persistentes y paralisis cerebral infantil. Un aspecto que
consideramos importante para interpretar nuestros resultados, y que no puede
evitarse, es que la falta de acceso a farmacos de primera linea en la region influyo
en esta tasa de cronicidad desfavorable. El hecho de que la cohorte haya sido
tratada mayoritariamente con acido valproico (56 pacientes) y, en menor medida,
con nitrazepam (2 pacientes), esquemas de segunda linea, en lugar de ACTH,
permite comprender mejor por qué una proporcion considerable evoluciono hacia
el SLG y hacia secuelas neurologicas. Estos hallazgos resaltan la necesidad de

144 Martin Piniate F, Cabrera-Lozada C.



Sindrome de Espasmos Epilépticos Infantiles: Un Espectro
Electroclinico Amplio

politicas sanitarias que garanticen la disponibilidad y accesibilidad de las terapias
de primera linea, dado que las barreras en el acceso constituyen un determinante
modificable del pronostico. (9)

CONCLUSIONES

1. El Sindrome de Espasmos Epilépticos de la Infancia (SEEI) es un trastorno
epiléptico que afecta a la poblacion infantil de Maracaibo.

2. SEEI frecuentemente evoluciona a sindrome de Lennox-Gastaut.
3. EISEEI se asocia con problemas cognitivos y conductuales a mediano plazo.

4. FEl factor mas frecuentemente asociado a un mal prondstico es la etiologia
estructural.

5. Eluso mayoritariamente del acido valproico en el tratamiento evidencian la
necesidad de mejorar el acceso a tratamientos de primera linea y fortalecer
las estrategias terapéuticas.
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