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Rezumat.

Introducere. Spasmele epileptice (SE) sunt comune sindromului West (SW), o encefalopatie devastatoare, frecventa
la copiii pana la 2 ani, de etiologii variate, cum sunt: tulburarile structurale ale creierului si cele cromozomiale, bolile
metabolice, uneori — cauze necunoscute. Examenul clinico-electroencefalografic sta la baza confirmarii diagnosticului.

Scopul acestui studiu este de a recunoaste manifestarile clinico-electroencefalografice in SE la etape timpurii, pentru
a ajuta specialistii implicati, in detectarea precoce a bolii.

Material si metode: Studiu retrospectiv pe un lot de 19 copii cu SE, cu varsta pana la 2 ani, distribuiti in felul urma-
tor: 1-3 luni (4 cazuri); 3-6 luni (7); 6-12 luni (5); >1 an (3 cazuri), examinati in baza anamnezei si filmarilor video. Au
fost evaluate si am pus in discutie manifestarile clinice si caracteristicile traseelor electroencefalografice (EEG).

Rezultate obtinute: Diagnosticul SE s-a bazat pe prezenta SE (89,5%), caracterul lor repetitiv (79%), aparitia prefe-
rential la trezire (68,4%). S-a notat o incidenta crescuta la baietei (68,4%). SE la debut: spasmul pleoapelor (15,8%) sau
a muschilor fetei (10,5%); incordari ale muschilor gatului (21%); incordarea trunchiului (21%); spasmele membrelor — in
flexie (15,8%), in extensie (10,5%), mixte (5,4%); spasme izolate (57,9%), simetrice (26,3%), asimetrice (15,8%). SE
atipice — frecvent la sugari (79%). Retardul mental a anticipat SE (84,2%), relationand cu debutul precoce a lor (89,5%).
EEG la debut: traseu burst suppression (15,8%); hipsaritmie tipica (36,8%), hipsaritmie modificata (31,6%), hipsaritmie
cu modificari epileptiforme focale (10,5%), lipsa modificarilor epileptiforme (5,3%).

Concluzii: Suspectarea SW la etape precoce se face prin prezenta oricaror tipuri de spasme, asociate cu o mare va-
rietate electroencefalografica si depresie neuropsihica. Recunoasterea timpurie a SE si a etiologiilor SW este imperativa
pentru alegerea diferentiata a preparatului antiepileptic si prevenirea handicapului psihomotor.

Cuvinte-cheie: Spasme epileptice, sindrom West, electroencefalografie
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Summary. Epileptic spasms in children: clinical-electroencephalographic aspects

Introduction. Epileptic spasms (ES) are common in West syndrome (WS), a devastating encephalopathy, common
in children up to 2 years, of various etiologies, such as: structural disorders of the brain and chromosomes, metabolic
diseases, sometimes - unknown causes. The clinical-electroencephalographic examination is the basis for confirming the
diagnosis.

The aim of this study is to recognize the clinical-electroencephalographic manifestations in ES at early stages, to help
the specialists involved in the early detection of the disease.

Material and methods: Retrospective study on a group of 19 children with ES, aged up to 2 years, distributed as
follows: 1-3 months (4 cases); 3-6 months (7); 6-12 months (5); > 1 year (3 cases), examined based on the anamnesis and
video recordings. The clinical manifestations and the characteristics of the electroencephalographic (EEG) pathways were
evaluated and discussed.

Results obtained: The diagnosis of ES was based on the presence of ES (89.5%), their repetitive nature (79%), the
preferential appearance on waking (68.4%). There was an increased incidence in boys (68.4%). ES at onset: spasm of
the eyelids (15.8%) or facial muscles (10.5%); neck muscle strains (21%); trunk tension (21%); limb spasms - in flex-
ion (15.8%), in extension (10.5%), mixed (5.4%); isolated spasms (57.9%), symmetrical (26.3%), asymmetric (15.8%).
Atypical ES - common in infants (79%). Mental retardation anticipated ES (84.2%), relating to their early onset (89.5%).
EEG at onset: burst suppression path (15.8%); typical hypsarhythmia (36.8%), modified hypsarhythmia (31.6%), hypsa-
rhythmia with focal epileptiform changes (10.5%), lack of epileptiform changes (5.3%).

Conclusions: WS is suspected at an early stage by the presence of any type of spasm, associated with a wide variety
of electroencephalography and neuropsychic depression. Early recognition of ES and WS etiologies is imperative for the
differentiated choice of antiepileptic drug and the prevention of psychomotor disability.

Key-words: Epileptic spasms, West syndrome, electroencephalography.

Pe3rome. DnuiienTHYecKue CNa3Mbl y ieTell: KIMHUKO-3JeKTpodHnedasorpaguyecKne aceKTsl

Brenenne. Dnunentuyeckue cna3mbl (OC) pacmpocTpaHeHsl mpu cunapome Becra (SW), paspyuiurenbHO# dHIle-
(basonaruu, pacpoCTpaHEHHON Y AeTel 70 2 JIET, pa3InuHON 3THOJIOTHH, HAIPUMED: CTPYKTYPHBIE HapyIICHHS T'OJIOB-
HOTO MO3Ta M XpOMOCOM, HapyIIeHUs] OOMEHa BEIECTB, HHOT/IA - HEM3BECTHBIC MPUYMHBIL. KIMHUKO-31eKTposHIedaio-
rpaduyeckoe 00cIe0BaHUE SBISETCS OCHOBAHUEM IS IIOTBEPIKICHHS IMarHo3a.

Llesb10 JaHHOTO KCCIIEI0BAHUS SIBJISIETCS BBISIBIICHHE KIIMHUKO-3JIEKTpo-dHIeQanorpaduuecknx nposisinennii 9C Ha
PaHHUX CTa/AUSX, YTOOBI TOMOYb CHEIUATUCTAM, YYACTBYIOIMM B PAaHHEM BBISIBIICHHH 3a00JICBaHMSI.

MarepuaJs 1 MeTObI: PETPOCIEKTUBHOE UCCIIEI0OBaHNE IPyMIbI cocTodiiel u3 19 nereit ¢ OC B Bo3pacte 10 2 e,
pacrpeneieHHbIX clieayromum oopazom: 1-3 mec (4 ciydas); 3-6 mecsites (7); 6-12 mecsies (5); > 1 roga (3 cityuas),
o0cJie1oBaHO Ha OCHOBaHMM aHaMHe3a 1 Bupaeo3anucu JC. beumn orieHeHbl 1 00CYKICHbI KIMHUYECKNE TPOSIBICHUS 1
XapaKTepUCTUKH dIeKTpodHIedanorpapudeckux (D31) zanuceii.

Pesyabrarel: auarao3 SW Obu1 ocHoBaH Ha Hammuuu DC (89,5%), ¢ mopropstomumMcs xapaktepoM (79%), npeu-
MYIIIECTBEHHOM IOSIBJICHUH ITpU TIpo0yxeHnu (68,4%). 3aboneBaeMOCTh cpeid MajIbuuKoB Obta Bhimie (68,4%). 3C B
HavaJse 3a0oneBanus: criazm Bek (15,8%) mim nuuesbix Mpi (10,5%); HatshkeHue Mpin mew (21%); HaTsHKEHHE TyIo-
Buia (21%); cra3amMbl KOHEYHOCTEH - npu crudanuu (15,8%), pasrubanuu (10,5%), cmemannbie (5,4%); U30IMPOBAHHBIC
cnazmbl (57,9%), cummerpuunsie (26,3%), acummerpudnsie (15,8%). Arunnansie IC - yacTo BCTpeyaeTcs y MilaIeHIEB
(79%). YMCTBEHHAs! OTCTANIOCTh MPOSBIUIACH U3-3a paHHEro Hadaa cra3MoB (84,2%) (89,5%). 92T B nebroTe: u3MeHe-
HUsI 110 TNy burst suppression (15,8%); Tunmyunas runcaputmus (36,8%), Moanpunmposannas runcapurmust (31,6%),
THIICAPUTMUSI C O4aroBbIMHU snuienTiHdGopMHbIMU n3MeHeHusMH (10,5%), orcyTcTBre anuiaenTH(GOPMHBIX W3MEHEHUN
(5,3%).

BruiBoasl. [logo3penne Ha SW Ha paHHel cTaauu CBSI3aHO C HAIWYMEM JI000TO THIIA CIIa3MOB, CBSI3aHHBIX C IIHPO-
KHM CIIEKTPOM W3MEHEHUH Ha 3JIeKTpodHLedanorpapun ¥ HEPBHO-IICUXWYECKUMH HapylIleHUssMU. PanHee pacrno3Ha-
Banue stuonorun DC u SW HeoOxoaumo aist auddepeHInPOBAaHHOTO BHIOOPA MPOTHBOAMIJICITUYCCKOTO Mperapara u
MPOQHIAKTHKE ICHXOMOTOPHON MHBAJIUIHOCTH.

KoaroueBble ciioBa: srwienTiaeckue crasmMsl, cuuapom Becra (SW), anexrposuuedanorpadus.

Introducere. pot fi si izolate. Grupurile de SE cresc progresiv in
frecventa si intensitate, ating un apogeu si apoi scad
treptat Tnainte de a se opri. Unele SE sunt limitate la
realizarea doar de grimase, deviere a ochiului si din
cap; ele pot fi, de asemenea, subclinice; se numesc SE
»subtile”. Pe de alta parte, SE pot aparea concomitent
cu diverse manifestari focale care pot implica mem-
brele, capul sau ochii; uneori SE se pot exprima cu
caracteristici comportamentale si vegetative.

Spasmele epileptice (SE) sunt convulsii cu carac-
teristici unice, care constau din contractii musculare
pe termen scurt, cu o duratd de obicei mai putin de o
secunda, a muschilor proximali si trunchiului, ce duc
la flexie bruscd, extensie sau miscari mixte adesea
asociate cu unda lenta tranzitorie si o perioada de ate-
nuare ulterioara [1]. De obicei, SE apar in serie, dar
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Spasmele incep de obicei in primul an de viata,
cu o incidentd estimatd intre 2-5/10 000 de nasteri
vii [6]. SE sunt asociate cel mai frecvent cu sindro-
mul West (WS), un sindrom specific de epilepsie
electroclinicd, o encefalopatie devastatoare, cu debut
in copilarie si caracterizat printr-o triada clinica: (I)
spasme flexoare sau extensoare clinice, care implica
adesea extremitatile si capul / gatul; (II) hipsaritmie la
inscrierile electroencefalografice (EEG); si (I1I) diza-
bilitatea intelectuald ulterioard sau concomitenta [7,
8]. In consensul Delphi, nu este necesard intrzierea
in dezvoltare [9]. Este important de mentionat c&, desi
sindromul West si spasmele infantile sunt discutate
frecvent in mod interschimbabil, spasmele infanti-
le pot exista fara intarziere in dezvoltare si, uneori,
chiar si fard hipsaritmie. Hipsaritmia este o inregis-
trare electroencefalografica caracteristica si acestui
sindrom, un model haotic caracterizat prin unde lente
de Tnalta amplitudine (>300 pV) si focare multiple cu
varf independent [2]. SE au fost descrise si in afara
SW, dar sindroamele de epilepsie asociate raman a
fi incd elucidate. In 1987, Gobbi si colaboratorii au
descris un tip particular de SE spasme periodice, care
difera de tipul SW tipic, deoarece apar de obicei in
copilarie si constau dintr-o serie de spasme in urma
unei convulsii focale, fard hipsaritmie la inregistra-
rea EEG [3]. Camfield si colegii sdi [4], mai tarziu,
a documentat aparitia continua a SE in adolescenta
la copiii care au prezentat SW la inceput. Eisermann
si colegii [5] au raportat 22 de copii cu ,,SE criptoge
cu debut tardiv”’ si un grup de copii cu caracteristici
electroclinice similare. Acesti copii s-au prezentat
incepand dupa varsta de 12 luni de crize tonice sau
mioclonice scurte care semanau cu spasme bazate pe
revizuirea caracteristicilor video si a urmarilor poli-
grafice, insd fara hiparitmie tipica. Ei au propus ter-
menul ,,encefalopatie epileptogend infantila cu debut
tardiv”. Auvin si colab. au raportat 19 pacienti cu SE
cu debut tardiv. Un studiu mare, intr-un singur cen-
tru, care a studiat 150 de sugari cu spasme infantile, a
evaluat rezultatul pe termen lung al acestora [11]. Ul-
terior, 22% din acest grup au decedat, 16% au urmat
scoala normald, iar restul au necesitat sprijin pentru
invatare scolara sau ingrijire, cu 34% sever afectati.
55% au continuat sd dezvolte alte tipuri de convulsii,
iar 47% au prezentat tulburiri de neurodezvoltare. In
general, autorii au remarcat dezvoltarea neurodiza-
bilitatii asociate la majoritatea copiilor care au avut
spasme infantile [11]. Acest lucru a fost sustinut in
continuare de studiul epidemiologic al lui Riikonen
efectuat la pacientii cu SE in Finlanda [12]. A fost de-
scris un prognostic rezervat la copiii cu SE cu debut
precoce, durata lungd a spasmelor si prezenta intar-
zierii dezvoltarii la debut. Dar sugarii cu ,.etiologie

criptogenicd” au avut un prognostic mai bun [11, 12].

Etiologia SE variaza. Existd multe (>200) pa-
tologii cunoscute diferite care cauzeaza SE, insd in
aproximativ o treime din cazuri nu exista o cauza bine
elucidata. Odata cu avansarea tehnologiilor de anali-
za geneticd, rolul anumitor gene (cum ar fi ARX sau
CDKLS5 si altele) in SE pare a fi important. Strategiile
curente de tratament cu eficacitate incompleta si efec-
te adverse potentiale grave includ adrenocorticotropi-
na (ACTH), corticosteroizii (prednison, prednisolon)
si vigabatrinul, mai recent, de asemenea, o combinatie
de hormoni si vigabatrin. Tratamentele de a doua li-
nie includ piridoxina (vitamina B6) si dieta ketogena.
Abordari suplimentare de tratament utilizeaza rapa-
micind, canabidiol, acid valproic si alte medicamente
anti-convulsivante. Eficacitatea acestor medicamente
de linie secundara este variabila, dar de obicei infe-
rioard tratamentelor hormonale si vigabatrinei [10].
Luéand in consideratie ca existd multe studii atribuire
SW, acesta ramane a fi neelucidat definitiv, din care
motiv sunt necesare studii de longitudinale pe termen
lung, pentru intelegerea etiopatogenezei dereglarilor
neropsihologice la acesti copii.

Scopul acestui studiu este de a recunoaste mani-
festarile clinico-electroencefalografice in SE la etape
timpurii, pentru a ajuta specialistii implicati, in detec-
tarea precoce a bolii.

Material si metode: A fost efectuat un studiu
retrospectiv pe un lot de 19 copii cu SE, cu varsta
pana la 2 ani, distribuiti n felul urmator: 1-3 luni (4
cazuri); 3-6 luni (7); 6-12 luni (5); >1 an (3 cazuri),
care au fost examinati in baza anamnezei si filmari-
lor video de catre parinti si apartindtori a acceselor
copilului. Au fost evaluate si analizate manifestarile
clinice si caracteristicile traseelor electroencefalogra-
fice (EEG). La fel, a fost efectuat studiul rapoarte-
lor preclinice si clinice de baza, si analiza celor mai
recente surse stiintifice prin intermediul programelor
de cautare PubMed, HINARI si Google Academic,
cele mai noi studii din literatura de specialitate care
rezuma recunoasterea manifestarilor clinico-electro-
encefalografice in SE la etape timpurii, pentru a aju-
ta specialistii implicati, in detectarea precoce a bolii,
elucidarea comorbiditatilor pe termen lung si factorii
predictori a dereglarilor de neurodezvoltare.

Rezultate. Diagnosticul de SE s-a bazat pe mai
multe argumente: prezenta SE, caracterul lor repetitiv,
aparitia preferential la trezire, (fig. ).

S-a notat o incidenta crescutd a SE la baietei
(68,4%). Tipul SE inregistrate la debutul bolii sunt
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variate, uneori nespecifice (fig. 2). Astfel, SE pot fi

tensie, sau spasme mixte; spasme izolate, simetrice

de tipul spasmului pleoapelor sau a muschilor fetei;  sau asimetrice. SE atipice se intilnesc frecvent la su-

incordari ale muschilor gatului sau incordarea trun-  gari (79%).
chiului; spasme ale membrelor — in flexie sau in ex-

Argumente in favoarea diagnosticarii spasmelor epileptice, %.
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Figura 1. Manifestari de baza pentru diagnosticul SE.

Tipul spasmelor epileptice, %.
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Figura 2. Tipul spasmelor epileptice intalnite in grupul copiilor cu SW.
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Tipul traseelor EEG la debutul SW, %.

31,6
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53

modificatd  cu aspect focal fard modificari

Figura 3. Trasee EEG inregistrate la debutul bolii la copii cu SE.

Retardul mental a anticipat SE in 84,2% din ca-
zuri, relationand cu debutul precoce a lor (89,5%).
Traseul electroencefalografic la debutul SE s-a carac-
terizat cu diverse tipuri de trasee: de la traseu burst
suppression la hipsaritmie tipica sau hipsaritmie mo-
dificata, sau hipsaritmie cu modificari epileptiforme
focale. In cazuri rare la debutul SE au lipsit modifica-
rilor epileptiforme pe traseele EEG (fig. 3).

In evolutie aspectul traseelor EEG s-a modificat,
favorizand diagnosticul de SW.

Discutii. Se estimeaza ca incidenta SE este cu-
prinsa intre 2-5 / 10.000 nou-nascuti vii. Studiile din
tarile cu venituri mari au aratat o incidenta mai mare
(0,05-0,6/1000 nou-nascuti vii), 0 mai mare incidenta
raportatd a fost relatata in tarile nordice: Suedia, Fin-
landa si Danemarca si cea mai mica incidenta in Sta-
tele Unite ale Americii, Marea Britanie si Coreea. Nu
este clar daca aceasta diferenta s-a datorat factorilor
de mediu sau predispozitiei genetice specifice. Preva-
lenta specifica varstei este de aproximativ 1-2/10 000
de copii pana la varsta de 10 ani. Cele mai mari valori
de prevalenta corespund latitudinii geografice ridicate
[6, 13, 14]. Indicatori mai mici referitor la incidenta
sau prevalenta SE, raporteaza Africa sub-sahariana. O
revizuire epidemiologica a epilepsiei efectuatd n ta-
rile cu resurse limitate, autorii Senanayaka si Roman,
nu au inclus SE printre tipurile de crize revizuite [15],
in timp ce intr-un alt sondaj referitor la epilepsia copi-
lului, efectuat in mediile rurale din Uganda, niciunul
din cei 440 de copii examinati nu a avut SE, desi 7 din

ei aveau istoric anterior sugestiv pentru SE [16]. Une-
le studii raporteaza ca varsta de debut a SE variaza de
la prima saptdimana de viatd pana la 3 ani. Apogeul
este cuprins intre 4 si 7 luni, debutul SE in primul an
fiind de 94% din cazuri. Aproape toate cazurile apar
in jurul varstei de 3 ani. Cu toate acestea, sunt rapor-
tate cazuri rare de SE cu debut la varsta dupa 14 ani,
de unde a aparut si noul termen de SE, care a fost su-
gerat pentru prima data in atelierul din 1991 al ILAE
pentru epilepsie pediatrica [17].

Desi studiile sugereaza o usoard predominantd
masculind in prevalenta SE cu un raport mediu de
6:4, aceasta constatare nu este consecventia. Motivul
acestor diferente nu este clar. Brna si colab. a sugerat
ca predominanta masculina observata in unele studii
reflectd doar predominanta la barbatii din populatia
de referinta [18]. O explicatie alternativa este rata de
complicatii crescute in unele conditii predispozante,
cum ar fi hipoglicemia neonatala si encefalopatia hi-
poxic-ischemica perinatald, raportate la sugarii de sex
masculin [19].

Etiologia SE este diversa. Rezultatele unui studiu
sugereaza ca, printre cei 269 de sugari cu encefalo-
patii infantile, cel putin in 34% din cazuri factorul
etiologic provocator al SE a fost identificat, cel mai
frecvent fiind hipoxia perinatala si scleroza tuberoasa
[20]. Aceasta analiza nu a ardtat nicio asociere sem-
nificativa intre SE si imunizarea cu pertussis. La fel,
nu au fost gasite asocieri cu alte vaccinuri, printre ca-
rea cele difterice, tetanice si pertussis (DTP) sau DT.
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Acest studiu a subliniat ca vaccinarile nu provoaca
SE, insa, ar conditiona declansarea lor la sugarii la
care tulburarea a fost predestinata sa se dezvolte.

Un studiu suplimentar pe un lot de 207 de sugari
cu SE a constatat ca, 127 (61%) au avut o etiologie
bine determinata, la 68 (33%) nu s-a identificat etio-
logia si 12 (6%) nu au fost complet investigati [21].
S-au intalnit cauzele prenatale (63 cazuri), perinatale
(38), postnatale (8), iar 18 copii au avut alte cauze.
Cele mai frecvente etiologii: encefalopatia hipoxi-
co-ischemica, anomaliile cromozomale, malforma-
tiille congenitale ale creierului, accidentul vascular
cerebral, scleroza tuberoasa si leucomalacia periven-
triculara sau hemoragia intracraniand. Totodata, s-au
intalnit si alte etiologii.

Consortiul national al spasmelor infantile din
America de Nord a evaluat prospectiv etiologia spas-
melor epileptice cu debut nou si a apreciat randa-
mentul investigatiilor genetice si metabolice la cei
fara o cauza evidenta, dupa evaluarea clinica initiala
si imagisticd prin rezonanta magnetica (RMN) [22].
Doudzeci si unu din centrele de epilepsie pediatrica
din Statele Unite au inscris copii cu SW diagnosticat
recent, intr-o baza centrala de date. O cauza determi-
nanta a fost identificata in 161 (64,4%) din cele 250
de cazuri. La fel au fost identificate cauze genetice,
genetice-structurale, anomalii structurale ale creie-
rului, modificari structurale dobandite ale creierului,
cauze, metabolice si infectioase (tab. ). Grupul de
autori a concluzionat ca evaluarea clinicd gi imagis-
tica au furnizat date certe pentru un diagnostic speci-
fic la 55% dintre copiii cu SW, sugerand necesitatea
evaludrilor metabolice si genetice la toti copiii cu o
cauza neclara.

Cauzele genetice sunt recunoscute din ce in ce

mai mult ca etiologii ale SE. Acestea pot fi fie tul-
burari ale dezechilibrului genomic (de exemplu, sin-
dromul Down, sindromul Palister-Killian, sindromul
Williams sau sindromul Miller-Dieker) sau modifi-
cari ale unei singure gene, cum ar fi mutatiile in gena
CDKLS5, STXBP1 sau ARX. Descoperirile recente
ale mutatiilor genice responsabile de epilepsie, ridica
nate la patologia moleculara de exemplu, antagonisti
ai receptorilor NMDA [23]. Un studiu recent asupra
sugarilor cu SE fara o cauza clara au fost supusi unei
analize moleculare complexe prin studiul a mai multe
gene [24]. La acesti pacienti, in unele cazuri au fost
identificate mutatiile cauzatoare de boala.

Printre etiologiile metabolice, care sunt rare, dar
sunt, de asemenea, recunoscute, au fost descrise de-
pendenta de piridoxina, deficienta de biotinidaza, sin-
dromul PEHO, tulburarile mitocondriale, deficienta
de coeficient de molibden si hiperglicinemia non-ce-
totica [25].

Manifestarile clinice ale SE sunt reprezentate de
convulsii inconfundabile cu caracteristici unice. Ele
constau n scurte contractii axiale si rizomelice de tip
convulsiv, caracterizate prin contractii musculare pe
termen scurt, cu o durata de obicei mai putin de o se-
cunda, a muschilor proximali si trunchiului, care duc
la flexie brusca, extensie sau miscari mixte adesea
asociate cu o tranzitie de unda lenta si o perioada de
atenuare ulterioara. SE sunt mai lungi decat un acces
mioclonic, insd mai scurte decit o convulsie tonica.
Spasmele pot fi flexoare, extensoare sau mixte. Cele
mai frecvente spasme sunt cele de flexie. Exista totusi
o variabilitate individuala atat in intensitatea, cat si in
tipul de contractiei [6]. La fel, SE pot fi simetrice sau
asimetrice, focale, multifocale sau generalizate. Spas-

Tabelul 1.

Categorii etiologice ale SE [22].

Genetica: Tulburari genetice care s-au presupus ca fiind cauzele probabile ale epilepsiei, dar nu au fost asociate cu
modificari structurale ale creierului pe RMN cerebrala (adica sindromul Down)

Genetic-structurala: Tulburari genetice ca rezultat a modificarilor structurale ale creierului, care duc la epilepsie (adica
scleroza tuberoasd, mutatie DCX)

Anomalii structurale-congenitale: modificari malformative la nivelul creierului fard o etiologie geneticd documentata
(adica, displazie corticald focala, schizencefalie)

Modificari structurale dobandite: modificarea structurald a creierului rezultata dintr-un anumit tip de leziune sau tumora.
Sunt incluse atat etiologiile perinatale (leucomalacia periventriculara, hemoragia intraventriculara si leziunile hipoxico-
ischemice neonatale) cat si cele postnatale (adica ischemia, traumatismul si tumorile)

Metabolica: Tulburare metabolica care provoaca disfunctii cerebrale care duc la convulsii. Acestea sunt aproape in
totalitate erori innascute ale metabolismului si multe au o mostenire genetica. Aceste tulburari asociate cu modificari
structurale ale creierului au fost codificate ca metabolice (adica, POLGI sau sindromul Walker-Warburg)

Imunologica: tulburare imunologica documentata care duce la perturbarea functiei creierului si convulsii

Infectioasa: infectie cerebrald documentata sau cu suspiciune 1nalta, care duce la epilepsie (adica infectice TORCH, HIV)

Necunoscuta: nu s-a gasit o etiologie cunoscuta pentru convulsii
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mele de obicei apar in serie, frecvent in veghe la tre-
zire, dar pot apdrea si inainte de somn. Aproximativ
80% din SE apar in grupuri, iar 88% dintre pacienti
raporteaza fenomenul de aglomerare. Studiile au ara-
tat ca existd o mica variatie diurnd a frecventei spas-
melor / seriei de spasme pe o perioada de 24 de ore.
Cu toate acestea, spasmele nu apar in somn, insa apar
cel mai frecvent la trezire sau chiar inainte de somn.
Copiii cu leziuni corticale subiacente pot avea semne
neurologice focale preexistente, de exemplu, hemi-
pareza, ceea ce rezuma, ca spasmele nu vor fi sime-
trice. De fapt, din cauza existentei incertitudinii in
adevaratele caracteristici ale SE, in noua clasificare
ILAE a crizelor epileptice, SE nu sunt clasificate nici
ca focale, si nici ca generalizate [26]. Semnificatia
clinica a spasmelor subtile cu caracteristici precum
cascatul, gadilatul, miscarea izolata a ochilor si acti-
vitatile motorii tranzitorii raportate, nu este cunoscu-
ta, dar acestea apar in contextul modelului clasic EEG
al SE, cum este hipsaritmia [9]. Fenomenele clinice
care pot fi asociate cu spasmul motor Tnainte, in tim-
pul sau dupa atac, includ cianoza, paloarea, devierea
ochilor si sau modificarea tipului de respiratie. Plan-
sul sau tipatul pot preceda sau urma faza ictala.

Evaluarea diagnostici a SE include un istoric
detaliat, o examinare fizica si EEG. Odata ce dia-
gnosticul este stabilit, ar trebui sd se depuna eforturi
pentru a stabili etiologia de baza, deoarece acest lu-
cru afecteaza in mod semnificativ deciziile de trata-
ment si prognosticul [27]. De exemplu, pacientii cu
scleroza tuberoasa au mai multe sanse de a raspunde
la tratamentul cu vigabatrin, in timp ce pacientii fara
o etiologie identificata vor raspunde mai bine la tera-
pia hormonala [28, 29]. Diagnosticul diferential al SE
este larg. Prin urmare, este important ca orice evalua-
re s urmeze un proces complex, dar care sa limiteze
numarul de teste inutile.

Anamneza si examinarea neurologica este primul
si cel mai important pas in evaluarea unui pacient cu
manifestari de SE. Datorita progreselor tehnologice,
un numar mare de parinti pot vizualiza videoclipurile
cu inregistrarea unui acces de SE ale altor copii [30].
Acest lucru usureaza recunoasterea SE. Caracterul
scurt al acestor evenimente, precum si asemanarea cu
alte miscari infantile, cum este mioclonusul benign
al copilului, reflexul Moro spontan, etc., pot duce la
intarzierea diagnosticului [31]. In cazul cand este po-
sibil, se recomanda ca evenimente ictale sa fie inre-
gistrate cu ajutorul video-EEG. Daca acest lucru nu
este posibil, rapoartele parentale sugestive pentru SE
ar trebui s promoveze investigarea imediata. Istori-
cul ar trebui sa se concentreze pe semiologia eveni-
mentelor, frecventa lor, repetetivitatea — in serie sau
unice, modificarea sau intarzierea dezvoltarii Tnainte

de debutul spasmelor, istoricul familial de evenimen-
te similare la sugari si o istorie completa a nasterii si
a sarcinii [7, 27, 32]. Totodata, ar trebui sa fie iden-
tificate elementele neurocutanate, in cazul sclerozei
tuberoase, neurofibromatozei sau altor facomatoze.
Alte manifestari clinice depistate la examinare pot
ajuta, de asemenea, sa directioneze evaluarea catre
cauzele genetice ale spasmelor infantile.
Descoperirile electroencefalografice din cadrul
SE sunt importante. EEG trebuie efectuat cat mai cu-
rand posibil in cazul cand se suspect SE. De obicei,
video-EEG timp de 24 de ore este preferential [9]. Cu
toate acestea, un video-EEG de rutind poate fi o ale-
gere perfectd atunci cand se suspectd diagnosticul,
mai ales in cazul prezentei hipsaritmiei pe un traseu
EEG [33]. Deoarece somnul este o parte importanta
a evaluarii neurofunctionale, ar trebui depuse toate
eforturile pentru a include somnul non-REM ca parte
a evaluarii EEG la copilul cu SE. Pana la 1/3 din-
tre pacientii cu SE nu vor prezenta hipsaritmie sau
pot avea alte anomalii electrografice [32, 34]. Hipsa-
ritmia tipica (fig. 1), observata la pacientii cu SE, este
un model electografic al unui traseu dezorganizat, cu
impulsatii de mare amplitudine (500-1000 pV), pe un
fundal lent, cu descarcari epileptiforme multifocale
asociate, cu impulsatii generalizate vizualizate ictal
in timpul spasmelor. Cu toate acestea, astfel de traseu
nu este prezent in toate cazurile SE, fiind raportata
si hipsaritmia modificata (fig. 2). In literatura se face
referire la Hrachovy si Frost, pentru revizuirea mo-
delului hipsaritmiei si a diverselor variante a acestui
model [32]. Insd, nu in toate cazurile SE sunt inregis-
trate modificarile descrise mai sus ale EEG inter-ictal.
Caraballo si colab. au urmarit astfel de cazuri si au
observat prezenta de varfuri focale, varfuri bilaterale,
varf si unde lenta sau varfuri multifocale pe EEG inte-
retic la pacientii cu SE [35]. Unele rapoarte ale spas-
melor infantile benigne non-epileptice, cu un EEG
normal, relateaza un prognostic excelent. Conform
datelor actuale, EEG-ul normal exclude diagnosticul
de SE [36]. Astfel, EEG este utilizatd pentru diagnos-
tic, precum si pentru raspunsul la tratament.
Imagistica creierului nu este necesara pentru de-
finirea diagnosticului SE, insd este cea mai impor-
tantd metoda pentru identificarea etiologiei spasme-
lor. Intre 50 si 73 la suta dintre pacienti au o etiologie
identificabila prin imagistica pe rezonanta magnetica
(RMN) a creierului [22, 27, 38, 39]. Cu toate acestea,
5-20% dintre pacienti pot avea anomalii nediagnos-
tice [7, 22]. Deoarece scleroza tuberoasd necesita
un tratament diferit al SE [28, 39], se recomanda ca
RMN cerebrala sa fie efectuatd inainte de Inceperea
tratamentului. Repetarea examenului imagistic poate
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Figura 1. Hipsaritmia tipica. Inreglstrare dlgltala de la un baiat cu varsta de 6 luni (Hrachovy & Frost, 2008).
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Figura 2. EEG modificati. Inregistrare digitala de la un copil de 6 luni cu SE. Perioada de atenuare a tensiunii asociati
cu activitate rapida suprapusa (Hrachovy & Frost, 2008).

fi util daca rezultatele initiale au fost normale, iar alte
testari nu sunt informative [7], acesta poate fi efectuat
peste 24-36 de luni, pentru a creste randamentul me-
todei. Constatarile focale pe traseul EEG la pacientii
cu crize refractare pot determina necesitatea repetata
a examenului mai devreme, deoarece acesti pacienti

pot beneficia de rezectie chirurgicald. Tomografia
computerizata (CT) nu este considerata o metoda uti-
12 pentru identificarea cauzelor SE, insa este singura
metoda disponibild in unele tari. Cu ajutorul CT pot fi
identificate leziunile cerebrale anterioare sau tumori-
le cerebrale care pot fi cauza SE [22].
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Dupa efectuarea examenului neurologic, EEG si
RMN cerebrala aproximativ 70% dintre pacienti au
un diagnostic stabilit [7]. In SUA exista recomandari
asupra examinarii SE prin alte metode decat numai
prin imagistica [40]. Studiile genetice [22] recomanda
examinarea unei varietati de panouri de gene disponi-
bile si gene candidate pentru SE. Mutatiile patogene
pot fi identificate la aproximativ 10-23,5% dintre pa-
cientii cu SE fara o etiologie cunoscuta, iar variantele
cu semnificatie necunoscuta prezinta 14,8% [22, 41],
in special la cei cu retard mental. Printre genele can-
didate si asociate spasmelor infantile sunt: SCN1A,
SCN2A, MAGI2, YWHAD, HIP1, stergere 9p, du-
plicari 15q11, GABRB3, translocarea dezechilibrata t
[30, 31]; ARX, CDKLS5, TSC1 si 2, trisomia 21 [42];
stergerea 1p36 si mutatiile PNPO sunt posibile in ca-
zurile de epilepsii carentiale piridoxin-dependente cu
SE, precum si altele.

Erorile innascute ale metabolismului sunt detectate
la 5% dintre pacientii cu SE [22]. Pacientii cu debut
precoce al SE si / sau refractari la tratament, necesita
o evaluare suplimentara cu studii metabolice desfasu-
rate, pentru a imbunatati etiologia SW [22, 27]. Testa-
rile metabolice includ profilul acilcarnitinei, lactatului
si glucozei serice, piruvatului si aminoacizilor serici,
acizilor organici din urind, metabolitilor neurotransmi-
tatori In LCR, inclusiv piridoxal-5’-fosfat.

Tratamentul de prima linie a SE include prepara-
te hormonale sau vigabatrina, la fel si alte preparate.
Scopul tratamentului este de a ameliora complet spas-
mele. Abordarea unui tratament standardizat al SE
prin utilizarea terapiilor de prima linie este asociata
cu o ratd mai mare de succes in incetarea SE la 3 luni
de monitorizare [43], eficacitatea tratamentului fiind
de obicei determinata in aproximativ 2 saptamani.

Concluzii:

Spasmele epileptice (SE) stau la baza unei ence-
falopatii epileptice devastatoare cum este sindromul
West (SW), dificil de tratat. Suspectarea SW la etape
precoce se face prin prezenta oricaror tipuri de spas-
me, asociate cu o mare varietate electroencefalogra-
fica si depresie neuropsihica. Etiologia SW poate fi
identificata la 70% sau la mai multi dintre pacienti
si este de asteptat ca aceasta sa se imbunatateasca in
continuare cu teste genetice disponibile. Examenul
electroencefalografic este unica metoda de confir-
mare a diagnosticului, alaturi de manifestarile clinic
existente. Imagistica cerebrala prin RMN ramane cea
mai indicatd metodd de diagnostic a etiologiei SE,
ghidand deciziile de tratament si prognosticul bo-
lii. Recunoasterea timpurie a SE si a etiologiilor SW
este imperativa pentru alegerea diferentiata a prepa-
ratului antiepileptic si prevenirea handicapului psi-

homotor. Terapiile de prima linie includ preparatele
hormonale sau vigabatrina, scopul tratamentului fiind
incetarea completa a spasmelor. Pacientii diagnos-
ticati si tratati In timp util si adecvat, in special cei
cu SE criptogenice / idiopatice, au cea mai mare pro-
babilitate de un rezultat normal sau aproape normal.
Sunt necesare studii suplimentare asupra SE pentru
a compara mai bine tratamentele de prima linie si a
determina eficacitatea tratamentelor de a doua linie.
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