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La epilepsia congénita es una condicion neuroldgica que se manifiesta desde el
nacimiento o durante los primeros meses de vida, caracterizada por la presencia de
convulsiones que no pueden explicarse por procesos agudos temporales.

La epilepsia congénita tiene sus raices en factores genéticos y puede ser causada por
diversas anomalias en el desarrollo cerebral. La inmadurez cortical durante el desarrollo
y el periodo infantil determina que exista una hiperexcitabilidad cortical implicada en la
aparicion de convulsiones.

Describiremos algunas de las posibles causas de la epilepsia congénita:

Factores Genéticos: La predisposicion genética es una causa importante de la epilepsia
congénita. Mutaciones en ciertos genes pueden afectar el desarrollo del sistema nervioso
central (ver anomalias del desarrollo cerebral). Algunos casos de epilepsia congénita
pueden presentarse con un patron de herencia familiar.

Anomalias del Desarrollo Cerebral: Problemas en el desarrollo normal del cerebro
durante la gestacion pueden conducir a la epilepsia congénita. Estas anomalias pueden
incluir malformaciones corticales, displasias corticales, o problemas en la migracién
neuronal.

Lesiones Prenatales o Perinatales: Lesiones cerebrales que ocurran durante el periodo
prenatal o perinatal pueden aumentar el riesgo de desarrollar epilepsia congénita. Estas
lesiones pueden deberse a complicaciones durante el parto, infecciones maternas,
exposicion a sustancias toxicas o problemas en el suministro de oxigeno al feto.
Sindromes Genéticos Especificos: Algunos sindromes genéticos estan asociados con la
epilepsia congénita como parte de sus manifestaciones clinicas (epilepsia sindromica).
Ejemplos incluyen el sindrome de Dravet, el sindrome de West y el sindrome de
Ohtahara. Estos sindromes a menudo involucran mutaciones genéticas especificas en
genes del desarrollo cerebral que predisponen a la epilepsia desde una edad temprana.
Infecciones Congénitas: Algunas infecciones adquiridas por el feto durante el desarrollo
pueden dafiar el sistema nervioso y aumentar el riesgo de epilepsia congénita. Ejemplos
de infecciones congénitas incluyen la toxoplasmosis, la rubéola, la citomegalovirus y la
infeccion por el virus del herpes simple.

Trastornos Metabolicos: Deficiencias en enzimas o trastornos metabdlicos pueden
afectar la funcion cerebral y predisponer a la epilepsia. Ejemplos incluyen la
fenilcetonuria, un trastorno genético que afecta el metabolismo de la fenilalanina.
Lesiones Traumaticas: Lesiones traumaticas en el cerebro, ya sea durante el desarrollo
fetal o después del nacimiento, pueden aumentar el riesgo de epilepsia congénita.

Es importante sefialar que la epilepsia congénita puede tener causas multifactoriales, y
en muchos casos, la causa subyacente puede no identificarse claramente. El abordaje de
la epilepsia congénita generalmente implica una evaluacion exhaustiva, que debe incluir
estudios genéticos, neuroimagen y pruebas metabdlicas, para identificar la causa
especifica y orientar el tratamiento adecuado.
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La epilepsia congénita puede presentar una serie de comorbilidades, es decir,
condiciones médicas adicionales que coexisten con la epilepsia y que pueden influir en
su curso y tratamiento.

Una de las comorbilidades més frecuentes asociadas con la epilepsia congénita es el
retraso en el desarrollo cognitivo y motor. Las convulsiones repetitivas pueden afectar
negativamente la maduracion cerebral, interfiriendo con los procesos normales de
aprendizaje y desarrollo. Este retraso puede tener un impacto duradero en la calidad de
vida del individuo y resalta la importancia de intervenciones tempranas y programas de
estimulacion adecuados. La epilepsia congénita a menudo coexiste con trastornos del
desarrollo intelectual, lo que puede variar en severidad. Ademas, ciertos sindromes
epilépticos congénitos estan asociados con comorbilidades especificas. Por ejemplo, el
sindrome de Dravet, una forma grave de epilepsia infantil, se asocia comunmente con
problemas de comportamiento, hiperactividad y dificultades en la comunicacion

Es fundamental realizar una evaluacion completa del funcionamiento cognitivo para
adaptar estrategias educativas y apoyar adecuadamente a aquellos afectados por esta
doble carga de condiciones. El entendimiento de la interrelacion entre la epilepsia y la
discapacidad intelectual permite una intervencion mas precisa y personalizada. La
presencia de trastornos psiquiatricos también es comun en personas con epilepsia
congénita.

La comorbilidad entre la epilepsia congénita y el autismo ha sido objeto de estudios
abundantes, ya que se ha observado una mayor prevalencia de ambos trastornos en
individuos diagnosticados inicialmente en cualquiera de ellos. La relacion entre la
epilepsia y el autismo es compleja y multifacética, y aunque no todos los casos de
epilepsia congénita estan asociados con el autismo, existe evidencia de una conexion
significativa.

Relacion mutua de la epilepsia y el autismo

Coincidencia en la Incidencia: Se ha documentado que la incidencia de epilepsia es mas
alta en personas con trastorno del espectro autista (TEA) en comparacion con la
poblacion general. A su vez, la presencia de autismo también es mas frecuente en
individuos con epilepsia congénita. Esta coexistencia sugiere una conexion subyacente,
siendo lo mas probable una anomalia estructural y/o funcional del cerebro.

Factores Genéticos: Ambas condiciones, la epilepsia y el autismo, tienen una base
genética. Diversos estudios genéticos han identificado mutaciones genéticas comunes en
personas con epilepsia congénita y autismo. La comparticion de ciertos factores
genéticos puede explicar, al menos en parte, la asociacion entre estos dos trastornos.
Impacto Neurobioldégico Comun: Tanto la epilepsia como el autismo afectan el
funcionamiento del sistema nervioso central. Las alteraciones neurobiologicas pueden
estar interconectadas, y las convulsiones recurrentes pueden tener efectos adversos en el
desarrollo cerebral y la funcion neuronal, lo que podria contribuir a la manifestacion de
caracteristicas autistas.

La presencia simultanea de epilepsia congénita y autismo puede plantear desafios en el
diagnostico y tratamiento. La necesidad de equilibrar los enfoques terapéuticos para
ambas condiciones es esencial, y un equipo médico multidisciplinario puede ser crucial
para abordar de manera efectiva los aspectos especificos de cada trastorno.Por lo que
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existe la necesidad de una comprension integral para proporcionar un tratamiento
efectivo. La investigacion continua en este campo contribuird a arrojar luz sobre los
mecanismos subyacentes y a desarrollar enfoques terapéuticos mas personalizados y
especificos para aquellos que enfrentan ambos trastornos. Un enfoque colaborativo
entre neurdlogos, psiquiatras y neurocientificos es esencial para brindar la atencion mas
completa y adecuada a estas poblaciones.

En conclusion, la epilepsia congénita es una condicién neuroldgica compleja que a
menudo coexiste con diversas comorbilidades. Un enfoque holistico que abarque no
solo el control de las convulsiones, sino también la atencion a las comorbilidades
asociadas es esencial para mejorar la calidad de vida de quienes viven con esta
condicion. Solo a través de una perspectiva integradora podremos avanzar hacia una
atencion mas efectiva y compasiva para aquellos afectados por la epilepsia congénita y
sus comorbilidades.
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