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Epilepsia por porencefalia familiar: hallazgos
clinicos, electroencefalograficos y de
resonancia magneética.

Familial porencephaly epilepsy: clinical, EEG and MRI findings.
Walter F. De la Cruz Ramirez ">
RESUMEN

La porencefalia familiar es un trastorno genético raro que produce quistes porencefalico, los cuales son secundarios
a un infarto vascular prenatal o perinatal. La hemiparesia congénita, el retardo mental y la epilepsia de grado
variable son las manifestaciones mas frecuentes. Se describe el caso de dos hermanos, uno varon y la otra mujer,
quienes presentan hallazgos en imagenes de resonancia magnética cerebral de quistes porencefalicos extensos que
comprometen las regiones fronto-parieto-temporales de un hemisferio distinto en cada uno. Ambos presentaban
hemiparesia congénita, retardo mental y epilepsia medicamente tratable con hallazgos electro-clinicos, de imagenes
y neuropsicoldgicos que permitieron localizar la zona epileptogénica sobre la region dorsolateral del 16bulo frontal
yacente al quiste porencefalico. En pacientes con hemiparesia congénita, retardo mental y epilepsia con quiste
porencefalico se debe considerar la posibilidad de porencefalia familiar e indagar antecedentes familiares de este
trastorno.
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SUMMARY

Familial porencephaly is a rare genetic disorder resulting in porencephalic cysts, which are secondary to prenatal
or perinatal vascular infarction. Congenital hemiparesis, mental retardation, and epilepsy in variable degrees are
the most frequent manifestations. We describe the case of two siblings, one male and the other female, who present
findings in brain magnetic resonance imaging of extensive porencephalic cysts that compromise the fronto-parietal-
temporal regions of a different hemisphere in each. Both presented congenital hemiparesis, mental retardation
and medically treatable epilepsy with electro-clinical, imaging and neuropsychological findings allowed to locate
the epileptogenic zone on the dorsolateral region of the frontal lobe lying to the porencephalic cyst. In patients
with congenital hemiparesis, mental retardation and epilepsy with porencephalic cyst, the possibility of familial
porencephaly should be considered and a family history of this disorder should be investigated.
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INTRODUCCION

La porencefalia es un trastorno extremadamente
raro que produce encefalomalacia y la formacion de
una cavidad quistica (quiste porencefalico) revestida
por sustancia blanca (1). El quiste se localiza en el
parénquima de un hemisferio cerebral, esta lleno de
liquido cefalorraquideo y puede comunicarse con los
ventriculos laterales y/o el espacio subaracnoideo

(1,2).

La porencefalia es causada por una injuria
encefaloclastica del parénquima cerebral secundario
a un infarto vascular durante el periodo prenatal o
perinatal (mayor a 24 semanas de gestacion) cuya
etiologia en la mayoria de los casos es desconocido
y en algunos puede ser genética (2). Al momento se
han descrito casos de porencefalia familiar hereditaria
con hemiplejia congénita atribuidos a mutaciones
autosomica dominantes en el gen alfa-1 y 2 del
colageno tipo IV (COL4A1 y COL4A2) (3-5).

Las manifestaciones clinicas de la porencefalia
van desde una leve hemiparesia a severa tetraplejia,
epilepsia, retardo mental y cuando se trata de
estructuras profundas de la linea media, defectos
opticos, hipotalamicos y pituitarios (6,7). A pesar de la
conocida asociacion de la porencefalia con epilepsia,
la literatura sobre la semiologia de las crisis epilépticas
y las localizacion de la zona epileptogénica han sido
aun poco estudias.

El objetivo de este articulo fue describir los
hallazgos clinicos, electroencefalograficos y de
resonancia magnética de encéfalo de dos hermanos
con epilepsia por porencefalia familiar probable.

Reporte de casos
Familia

El primer miembro afectado de esta familia es la
madre de siete hermanos, dos de los cuales son los
casos indices que describiremos mas adelante. Segiin
relatan los hijos, la madre tenia hemiparesia desde el
nacimiento y presentaba marcha hemipléjica y pulgar
cautivo. Esta sefiora muri6 a los 47 afios de edad por
causas desconocidas por los hijos que solo refirieron
que antes del fallecimiento estaba postrada y con
desnutricion crénica (figura 1).

Caso 1

Varon de 22 afios de edad, nacido a término por
parto eutocico, diestro, con hemiparesia izquierda
desde el nacimiento, retardo mental y epilepsia
desde los 8 anos de edad. Presenta crisis epilépticas
de inicio focal con alteracion de la conciencia
caracterizadas por version oculo-cefalica forzada
hacia la izquierda seguido por postura ténica
asimétrica de las extremidades por un periodo de 1
a 2 minutos que esporadicamente progresan a una
crisis tonico-clonico bilateral. El paciente actualmente

3 4

Edad: 20 aflos
ElL 6 afios

Edad: 22 aflos
EL 8 aflos

Figura 1. Pedigri de familia. Los simbolos blancos indican las personas afectada con hemiparesia
congénita, retardo mental, epilepsia y un quiste porencefalico visible en IRM. El signo de interrogacion
indica una persona afectada con hemiparesia congénita sin neuro-imagenes disponibles. El tridngulo blanco

indica una persona afectada con migrafia.
EI: Edad de inicio de epilepsia
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Figura 2. EEG e IRM cerebral del caso 1. Las IRM muestran un enorme quiste porencefalico en la
distribucion de la arteria cerebral media derecha. El EEG muestra puntas, ondas agudas y trenes de
actividad ritmica de 5 Hz en region frontal derecha con mayor negatividad en F4.

esta libre de crisis epilépticas por mas de un afio
tomando 600 mg/dia de carbamazepina, anteriormente
habia tomado fenitoina y acido valproico en forma
irregular y presentaba uno o dos crisis epilépticas por
mes. El examen fisico general y neuroldgico mostro
desorientacion parcial en espacio y tiempo, paresia e
hiperreflexia osteotendinosa en hemicuerpo izquierdo.
La evaluacién neuropsicologica mostré compromiso
neuropsicologico moderado a nivel fronto-parieto-
temporal derecho connivel intelectual extremadamente
bajo para la edad, deficiencias en la asimilacion y
consolidacién de la informaciéon predominantemente
de tipo visual y alteraciones visuo-constructivas. La
dominancia hemisférica cerebral para el lenguaje era
izquierda. En las imagenes de resonancia magnética
(IRM) de encéfalo se halld una cavidad en el hemisferio
cerebral derecho, a nivel fronto-parieto-temporal,
delimitado por sustancia blanca el cual se comunica
con el ventriculo lateral y adelgaza el parénquima
cerebral. En el electroencefalograma (EEG) estandar:
se observd enlentecimiento focal continuo de la
actividad cerebral sobre la region fronto-central
derecha con presencia de puntas, ondas agudas y
rafagas de actividad ritmica de 5 Hz en region frontal
derecha con mayor negatividad en F4 (figura 2).

Caso 2

Mujer de 20 afios de edad, nacida a término por
parto eutocico, zurda para la escritura y cualquier
praxia manual, con hemiparesia derecha desde el

nacimiento, retardo mental, epilepsia desde los 6
afios de edad y cefaleas episddicas con caracteristicas
de migraia desde la adolescencia. Presenta crisis
epilépticas de inicio focal con alteracion de conciencia
que inicia con gemido y mirada fija por unos breves
segundos y que rapidamente evoluciona a una crisis
tonico-clonica bilateral que duran 1 a 2 minutos
y son seguidas por somnolencia, parestesias en
hemicuerpo derecho y destellos modviles de colores
en ambos campos visuales. La paciente actualmente
esta libre de crisis epilépticas por mas de un afio
tomando 600 mg/dia de carbamazepina, anteriormente
habia tomado fenitoina y acido valproico en forma
irregular y presentaba uno a tres crisis epilépticas por
mes. El examen fisico general y neuroldgico mostro
desorientacion parcial en espacio y tiempo, paresia e
hiperreflexia osteotendinosa en hemicuerpo derecho.
La evaluacion neuropsicologica mostré compromiso
neuropsicologico moderado a nivel fronto-temporal
izquierdo con nivel intelectual extremadamente bajo
para la edad con deficiencias en la asimilacion y
consolidacion de la informaciéon predominantemente
de tipo verbal. La dominancia hemisférica cerebral
para el lenguaje era derecha. En las IRM de encéfalo se
hallé una cavidad en el hemisferio cerebral izquierdo,
a nivel fronto-parieto-temporal, delimitado por
sustancia blanca el cual se comunica con el ventriculo
lateral y adelgaza el parénquima cerebral. En el EEG
estandarse observo: enlentecimiento focal contintio
de la actividad de base sobre la region fronto-central
izquierda con presencia de puntas, ondas agudas y
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Figura 3. IRM cerebral y EEG del caso 2. Las IRM
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muestran un enorme quiste porencefalico en la

distribucion de la arteria cerebral media izquierda. El EEG muestra puntas, ondas agudas y trenes de
actividad ritmica de 9 Hz en region frontal izquierda con mayor negatividad en F3.

rafagas de actividad ritmica de 9 Hz en dicha region
con mayor negatividad en F3 (figura 3).

DISCUSION

Las IRM cerebral de los casos reportados, muestran
quistes porencefalicos extensos que comprometen
las regiones fronto-parieto-temporales de un
hemisferio diferente en cada caso. Estos hallazgos se
correlacionan con la literatura existente que sefiala
que los infartos cerebrales perinatales que resultan
en quistes porencefalicos se presentan con mayor
frecuencia sobre la corteza y sustancia blanca del
territorio de distribucion de la arteria cerebral media
(ACM) (1,2).

A pesar de las impresionantes alteraciones
anatomicas cerebrales presentes en los portadores
de porencefalia, las manifestaciones clinicas pueden
ser leves y manifestarse solo en la etapa tardia de
la infancia, siendo los mas frecuentes el déficit
motor leve o moderado, déficit cognitivo, crisis
epilépticas, alteraciones del lenguaje, trastornos
del comportamiento, defecto visual homoénimo y
cefaleas con caracteristicas de migrafia (6,7). De los
casos reportados, ambos presentaban hemiparesia
espastica congénita, retardo mental y epilepsia y solo
la paciente mujer manifesto tener cefaleas episodicas
con caracteristicas de migrana.
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Las crisis epilépticas de inicio focal con alteracion
de conciencia de ambos casos tienen caracteristicas
electro-clinicas y datos de neuroimagenes y evaluacion
neuropsicologica que permiten localizar la zona
epileptogénica en la corteza dorsolateral del 16bulo
frontal yacente al quiste porencefalico. La semiologia
de las crisis epilépticas asociadas a los quistes
porencefalicos pueden ser de inicio focal con o sin
alteracion de la conciencia y evolucion a crisis tonico-
clonico bilateral (7). Naef describié diversos perfiles
electro-clinicos de las crisis, incluyendo crisis focales
motoras, versivas, psicomotoras y generalizadas (6).

Los registros de EEG revelaron un enlentecimiento
continuo de la actividad hemisférica y descargas
epileptiformes focales en region frontal del hemisferio
cerebral donde se encontraba el quiste porencefalico.
En otros reportes, sélo la mitad de pacientes tenian
actividad epileptiforme focal, la mayoria presentaban
actividad epileptiforme multifocal sobre la localizacion
de los quistes y en otros se observaron descargas
epileptiformes difusas o incluso contralaterales (8).
Las anormalidades epileptiformes generalizadas del
EEG son comunes en la epilepsia relacionada con la
porencefalia(9). Las descargas de complejos punta-
onda lenta bilateralmente sincronicas, cuando no estan
acompanadas de descargas epilépticas independientes
del hemisferio “sano”, pueden representar sincronia
bilateral secundaria procedente del hemisferio
porencefalico (7).
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Segun la literatura, la zona epileptogénica puede
encontrarse sobre la lesidn quistica o localizarse en
un sitio distante sobre el mismo hemisferio, o en el
hemisferio contralateral (8,9). Por ejemplo, en series
de casos de epilepsia asociada a porencefalia y mas
aun en aquellos que evaluaron epilepsia refractaria, se
demostro que la esclerosis temporal mesial a menudo
coexistia con la porencefalia y era el foco probable de
las crisis segin datos electro-clinicos concordantes
(10,11).

Los pacientes que reportamos tenian crisis
mensuales cuando no tomaban los farmacos
antiepilépticos regularmente y quedaron libre de crisis,
en forma sostenida por mas de un afio, cuando ellos
y sus familiares fueron conscientes de las bondades
del tratamiento regular. Esta respuesta al tratamiento
médico es los mas frecuente en epilepsia asociada a
porencefalia ya que solo un 6-7% desarrollan epilepsia
farmaco-resistente (7,9,12). Otro aspecto a resaltar
al momento de evaluar el resultado terapéutico en
ambos casos es la ausencia de patologia dual entre
porencefalia y esclerosis del hipocampo.

La aparicion de hemiparesia congénita en
dos generaciones de esta familia sugiere una
predisposicion genética hereditaria, sin embargo, al
momento no contamos con estudios genéticos que
nos permitan determinar la presencia de mutaciones
genéticas asociadas a porencefalia familiar hereditaria
que confirmen el diagndstico.

En conclusion, estamos frente a dos hermanos
con porencefalia familiar probable, quienes presentan
hemiparesia congénita, retardo mental y epilepsia
medicamente tratable con hallazgos electro-
clinicos, de neuroimagenes y neuropsicoldgicos que
permitieron localizar la zona epileptogénica sobre la
region dorsolateral del I6bulo frontal yacente al quiste
porencefalico. Consideramos que en pacientes con
hemiparesia congénita, retardo mental y epilepsia con
quiste porencefalico se debe considerar la posibilidad
de porencefalia familiar e indagar antecedentes
familiares de este trastorno.
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