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EPILESSIA	NELL’ETA’	EVOLUTIVA	

Patologia	cronica	del	Sistema	Nervoso	Centrale,	
caraJerizzata	dall’occorrenza	di	manifestazioni	
accessuali	–le	crisi–	che	si	ripetono	nel	tempo	in	
modo	apparentemente	spontaneo	e	improvviso,	
separate	da	intervalli	di	completo	benessere.		

	

Da	un	punto	di	vista	fisiopatologico	la	crisi	
epile)ca	è	causata	da	una	scarica	parossisQca	ed	
ipersincrona	generata	da	una	popolazione	
neuronale	persistentemente	ipereccitabile.	
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Crisi	o	aJacco	epileRco	=	uQlizzato	per	definire	il	
fenomeno	“acuto”.	Evento	clinico	improvviso	e	
transitorio	ad	espressione	motoria,	sensiQva,	
viscerale	o	psichica,	di	durata	variabile.		
Può	essere	documentata	dalla	concomitante	
comparsa	di	anormalità	specifiche	all’EEG	
	
Per	ricevere	una	diagnosi	di	epilessia	bisogna	avere	
avuto	almeno	due	crisi	distanQ	più	di	24	ore	l’una	
dall’altra	sopraggiunte	in	modo	spontaneo	e	
inaJeso.	
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Gli	egizi:	il	geroglifico	
NSJT	=	epilessia	

Επιλαμβανειν	essere	sopraffaR,	colQ	di	sorpresa	
(=caraJere	improvviso	della	comparsa);	essere	
posseduto	dalla	divinità	e	dal	demonio	



I	secolo	a.	C.	



Passi	biblici	che	presentano	l’episodio:	
MaJeo	17,1-8;	Marco	9,2-8;	Luca	9,28-36.	
	
San	Marco	ci	presenta	la	guarigione	dell’epileRco	“sordo	e	
muto”:	Sceso	dal	Monte	Tabor	Gesù	vide	una	grande	folla	
agitata	che	parlava	con	i	suoi	discepoli	e	domandò	loro:	-
Perché	disputate	con	essi?-	Uno	della	folla	gli	rispose:	-
Maestro,	Q	ho	condoJo	mio	figlio	che	ha	uno	spirito	muto:	

dovunque	se	ne	impossessa	lo	a>erra	e	il	ragazzo	fa	la	

schiuma,	digrigna	i	denC	e	si	irrigidisce;	ho	deJo	ai	tuoi	
discepoli	di	cacciarlo,	ma	non	hanno	potuto	-.	
Egli	rispose	loro	e	disse:	-…Conducetelo	a	me-	
e	glielo	portarono…	Gesù	vedendo	la	folla	accorrere,	sgridò	
lo	spirito	immondo	e	disse:	
-Spirito	sordo	e	muto,	io	te	lo	comando,	esci	da	lui	e	non	
entrarci	più-.	Lo	spirito	gridando	e	straziandolo	forte	
uscì…”	(Mc.	9,	14ss).	

Trasfigurazione	di	Gesù	Cristo	(1518-1520),	tempera	
su	tavola	di	Raffaello	Sanzio	-	CiJà	del	VaQcano,	

Pinacoteca	VaQcana	(Musei	VaQcani)	
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E	quale	è	quei	che	cade,	e	non	sa	como,	

per	 forza	 di	 demon	 ch’a	 terra	 il	 8ra	 o	

d’altra	oppilazion	che	lega	l’omo,	quando	

si	leva,	che	intorno	si	mira	tu;o	smarrito	

dalla	 grand’angoscia	 ch’egli	 ha	 sofferta,	

e	guardando	sospira	

Dante	descrive	una	crisi	convulsiva	

	
“La	Divina	Commedia”	(1302-1321)	
Inferno,	Canto	XXIV,	112-117	

W.	Blake	Vanni	Fucci	
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L'epilessia	si	diagnosQca	aJraverso	l'anamnesi	epileJologica	confermata	dalle	
indagini	strumentali	(EEG	e	RM	encefalo),	accertando:	
•  la	presenza	di	episodi	clinici	parossisQci	ripetuQ	
•  la	natura	epileRca	di	tali	fenomeni	(diagnosi	differenziale	con	fenomeni	

parossisQci	non	epileRci)	
•  la	coerenza	della	semeiologia	clinica	con	le	anomalie	eleJriche	riscontrate	

all'EEG	
•  se	possibile,	la	registrazione	video-EEG	delle	crisi	
	
QUALE?	la	coerenza	della	storia	clinica	(Qpologia	delle	crisi,	età	di	insorgenza,	
modalità	di	insorgenza	e	di	remissione,	sviluppo	psicomotorio	e	altre	
caraJerisQche	cliniche	del	paziente)	e	dei	reperQ	strumentali	(EEG,	RM	
encefalo)	con	una	delle	sindromi	epileRche	conosciute	(diagnosi	sindromica)	
	

CAUSA?	se	possibile,	i	faJori	eziologici	responsabili	della	sindrome	epileRca:	
riscontro	di	anomalie	morfologiche	alla	RM	encefalo	e/o	analisi	geneQco-
molecolare	(diagnosi	eziologica)	
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•  Non	tuR	gli	elemenQ	clinici	sono	sempre	di	
Qpo	eccitatorio	

•  Lo	stesso	significato	possono	avere	fenomeni	
negaQvi	come	la	perdita	di	coscienza	o	la	
perdita	di	tono	muscolare	o	del	linguaggio	

•  La	durata	dell’evento	è	variabile	e	può	essere	
anche	molto	prolungata	per	le	crisi	di	natura	
motoria	
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•  Non	tuR	gli	episodi	criQci	sono	di	natura	
epileRca	

•  Sincope,	spasmi	affeRvi,	crisi	dimostraQve	
(isteriche),	disturbi	del	sonno	e	alcuni	disturbi	del	
movimento	sono	di	natura	diversa	ma	possono	
avere	manifestazioni	analoghe	

•  Episodi	occasionali	o	legaQ	ad	evenQ	metabolici	
transitori	come	ipocalcemia	o	ipoglicemia	non	
sono	di	natura	epileRca	

•  Reperto	EEG	fondamentale:	fornisce	correlato	
eleJrofisiologico	alla	manifestazione	clinica	
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•  Alcune	crisi	possono	essere	precedute	da	
sintomi	che	le	preannunciano	e	che	il	soggeJo	
avverte	(“aura”)		

•  Alcune	crisi	possono	essere	provocate	da	
faJori	esterni	come	SLI,	suoni		

•  Alcune	crisi	possono	essere	facilitate	da	
mancanza	di	sonno,	alcool,	sostanze	
stupefacenQ	o	sQmolanQ	



L’incidenza	decresce	
nell’infanzia	da	
150/100.000	nel	primo	
anno	di	vita	a	45/100.000	
a	9	anni.		

A	15	anni	più	dell’1%	
dei	bambini	hanno	
avuto	almeno	una	
crisi	e	lo	0,7%	ha	una	
epilessia.		
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Il	64%	dei	bambini	con	crisi	non	hanno	più	crisi	da	
adulQ	(remissione)	e	di	quesQ	solo	il	16%	necessita	
ancora	di	terapia	farmacologica	(farmacodipendenza)	
La	terapia	farmacologica	determina	la	remissione	
delle	crisi	nel	75%	dei	casi,	la	sospensione	della	
terapia	determina	una	recidiva	nel	25%	dei	casi	
MA…	esistono	epilessie	farmacodipendenC,	

farmacoresistenC,	progressive,	sequele	neurologiche	

e	comportamentali	a	lungo	termine	
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Indagini	conosciQve	eseguite	in	Italia	hanno	
dimostrato	che	quasi	la	metà	degli	insegnanC	

italiani	ha	avuto	a	che	fare	con	l’epilessia	in	
classe	e	che	almeno	una	scuola	su	tre	si	è	
trovata	a	dover	far	fronte	a	una	crisi	epileRca	
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EZIOLOGIA	

>	½	dei	casi,	l’eziologia	dell’epilessia	sfugge	
all’indagine	anamnesCca	e	neuroradiologica	

Nell’altra	metà	dei	casi,	l’epilessia	può	essere	
aJribuita	a	faJori	lesionali	o,	più	raramente,	a	
faJori	geneQci	
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EZIOLOGIA	
	
Ø Epilessie	idiopaQche:	assenza	di	lesioni	organiche	
cerebrali,	spesso	con	predisposizione	geneQca	

	

Ø Epilessie	criptogeneQche:	con	probabile	lesione	
organica,	non	dimostrabile	con	le	aJuali	tecniche	
diagnosQche	

Ø Epilessie	sintomaQche:	espressione	di	una	lesione	
struJurale	focale	o	diffusa	del	SNC,	congenita	o	
acquisita,	fissa	o	evoluQva,	secondaria	a	cause	
prenatali,	perinatali	o	post-natali	
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EZIOLOGIA	
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EZIOLOGIA	

	



EPILESSIE	SINTOMATICHE, possibili cause 



 
 

Malattie spesso associate a crisi e sindromi  epilettiche 
 Epilessia mioclonica progressiva (PME): 

 
• ceroidolipofuscinosi 
• sialidosi 
• malattia di Lafora 
• malattia di Unverricht-Lundborg 
• distrofia neuroassonale 
• MERRF 
• atrofia dentatorubropallidoluisiana 
• altre 
 
 

Disturbi neurocutanei: 
• sclerosi tuberosa 
• neurofibromatosi 
• ipomelanosi di Ito 
• sindrome del nevo epidermico 
• sindrome di Sture-Weber 
 

Malformazioni dovute ad anomalie 
dello sviluppo corticale: 

• lissencefalia isolata 
• sindrome di Miller-Dieker 
• lissencefalia X-linked 

• eterotopia subcorticale a banda 
• eterotopia nodulare periventricolare 
• eterotopia focale 
• emimegalencefalia 
• sindrome bilaterale perisilviana 
• polimicrogiria unilaterale o bilaterale 
• schizencefalia 
• displasia corticale focale o multilobare 
• microdisgenesia 
 

Altre malformazioni cerebrali: 
• sindrome di Aicardi 
• sindrome PEHO 
• sindrome acrocallosa 
•  altre 



Tumori: 
• DNET 
• gangliocitoma 
• ganglioglioma 
• angioma cavernoso 
• astrocitoma 
• amartoma ipotalamico (con crisi gelastiche) 
• altri 

Anomalie cromosomiche: 
• monosomia parziale 4P o sindrome di Wolf-

Hirshhorn 
• trisomia 12 p 
• sindrome da inversione duplicazione 15 
• cromosoma 20 ad anello 
• sindrome di Angelman 
• altre 

Malattie monogeniche mendeliane con 
meccanismi patogenetici complessi: 

• sindrome del cromosoma X fragile 
• sindrome di Rett 
• altre 
 

Malattie metaboliche ereditarie: 
• iperglicinemia non chetotica 
• acidemia p-glicerica 
• acidemia proprionica 
• deficienza di sulfito-ossidasi 
• deficienza di fruttosio 1-6 difosfatasi 
• altre acidurie organiche 
• deficienza di piridossina 
• aminoacidopatie (fenilchetonuria, urine a sciroppo 

d’acero, eccetera) 
• disordini del ciclo dell’urea 
• disordini del metabolismo di carboidrati 
• disordini del metabolismo della biotina 
• disordini del metabolismo dell’acido folico e della B12 
• deficienza della proteina di trasporto del glucosio 
• malattia di Menkes 
• disordini da accumulo di glicogeno 
• malattia di Krabbe 
• deficienza di fumarasi 
• disordini dei perossisomi 

• sindrome di San Filippo 
• malattie mitocondriali (deficienza della 

piruvatodeidrogenasi, difetti della catena 
respiratoria, MELAS) 

Malattie spesso associate a crisi e sindromi  epilettiche	
	



Encefalopatie non progressive da 
lesioni cerebrali ischemiche, 
anossiche o infettive pre- perinatale: 
 
• porencefalia 
• leucomalacia periventricolare 
• microcefalia 
• calcificazioni e altre lesioni dovute a toxoplasmosi, 

MCV, HIV, eccetera 
 

Infezioni postatali: 
• cisticercosi 
• encefalite da Herpes 
• meningite batterica 
• altre 
 

Altri fattori postatali: 
• trauma cranico 
• abuso di alcol e droghe 
• stroke 
• altre 

Miscellanea: 
 
• malattia celiaca (epilessia con 

calcificazioni occipitali e malattia 
celiaca) 

 
• sindrome di Coffin-Lowry 
 
• malattia di Alzheimer 
 
• malattia di Huntington 
 
• malattia di Alper 

Malattie spesso associate a crisi e sindromi  epilettiche	
	



EPILESSIE	

Classificazione	semeiologica	

	
	

Ø Crisi	parziali	o	focali	
	

Ø Crisi	generalizzate	
	

					



EPILESSIE	

Classificazione	semeiologica	

Ø  Crisi	parziali	o	focali	
	
Ø  Crisi	generalizzate	







alterazione	dello	stato	di	coscienza	



CRISI	PARZIALI	O	FOCALI:		

La	scarica	parossisQca	interessa	almeno	inizialmente	una	singola	area	
corQcale	

Importanza	delle	caraJerisQche	cliniche	d’esordio	per	la	
localizzazione	del	focolaio	epileJogeno	

	

Crisi	convulsive	parziali	semplici	(senza	modificazioni	dello	stato	di	
coscienza)	

				

Crisi	convulsive	parziali	complesse	(con	alterazione	dello	stato	di	
coscienza)	



CRISI	GENERALIZZATE:	le	manifestazioni	cliniche	ed	EEG	indicano	un	
coinvolgimento	fin	dall’inizio	di	entrambi	gli	emisferi;	spesso	vi	è	
una	alterazione	dello	stato	di	coscienza	

	

Crisi	generalizzate	non	convulsive	(non	motorie):	

			-	assenze	Qpiche	

			-	assenze	aQpiche	(maggior	coinvolgimento	del	tono			

					muscolare,	perdita	di	tono	o	ipertonia	ad	inizio	e		

					risoluzione	meno	brusca)	
	

Crisi	generalizzate	convulsive	(motorie):	

			-	crisi	miocloniche	(contrazioni	muscolari	brevi,	bilaterali)	

			-	crisi	cloniche	(movimenQ	bilaterali,	ritmici,	simmetrici)	

			-	crisi	toniche	(contrazione	muscolare	persistente	assiale,				
assorizomeliche	

			-	crisi	atoniche	(improvvisa	riduzione	o	abolizione	del	tono	
muscolare	distreJuale	o	diffuso	con	caduta	a	terra)	
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1.  Parziale	(o	focale)	semplice:	caraJerisQca	principale	è	il	

mantenimento	dello	stato	di	coscienza	
2.  Parziale	complessa:	alterazione	dello	stato	di	coscienza	

della	durata	variabile	30’’-2’,	spesso	associata	a	
movimenQ	afinalisQci	(schioccare	labbra,	torsione	mano…)	

3.  Parziale	secondariamente	generalizzata	
4.  Generalizzata	

Thalamus	

Riassumendo…	
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Come	si	manifestano	le	crisi?	Riepilogo	
•  Breve	e	improvviso	disturbo	delle	funzioni	
nervose	

•  Sintomi	diversi	da	caso	a	caso	a	seconda	della	
funzione	delle	aree	cerebrali	coinvolte	dalla	
scarica	epileRca	

•  Le	crisi	in	genere	hanno	breve	durata	(<	1	min)	
•  Frequenza	variabile	da	rara	a	pluriquoQdiana	
•  Spesso	nell’intervallo	tra	le	crisi	non	vi	è	alcun	
disturbo	



PARZIALE	SEMPLICE	



PARZIALE	COMPLESSA	



AUTOMATISMI	



PARZIALE	SECONDARIAMENTE	
GENERALIZZATA	
	
L’inizio	può	essere	come	parziale	
semplice	o	complessa,	talvolta	la	
generalizzata	si	verifica	subito,	senza	
fenomeni	focali	clinicamente	rilevabili	
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Principali	crisi	generalizzate	

1.  Assenze	

2.  Mioclonie	

3.  Crisi	tonico-cloniche	(grande	male):	perdita	di	
coscienza,	irrigidimento	tonico,	scosse	
cloniche,	caduta	a	terra,	trisma,	perdita	di	
urine	



1.  ASSENZE	



Crisi	a	Qpo	assenza	



2.	Crisi	miocloniche	



3.			Crisi	tonico-clonica	



Crisi	tonico	clonica	



EPILESSIE	IN	ETA’	EVOLUTIVA	







	PRINCIPALI	FORME	DI	EPILESSIA	in	ETA’	PEDIATRICA	
	Incidenza	media	annuale	0.7%	

	
EPILESSIE	PARZIALI	IDIOPATICHE	

Forme	età	legate,	senza	lesione	anatomica	

Forme	benigne	per	la	notevole	possibilità	di	remissione	
	

Criteri	clinici:	
	

1.  	assenza	di	deficit	neurologici	e	di	ritardo	mentale	

2.  	storia	familiare	di	epilessia	idiopaQca	

3.  	età	d’insorgenza	>	18	mesi	

4.  	crisi	brevi	con	buona	risposta	al	traJamento	

5.  	crisi	con	sintomatologia	versaQle	ma	non	polimorfa	nello				

					stesso	soggeJo	(mai	crisi	toniche	o	atoniche)	

6.  	assente	deficit	post-criQco	prolungato	

7.  	normale	sviluppo	neuropsicologico			



EPILESSIE	PARZIALI	IDIOPATICHE	

	

Criteri	EEG	(di	presumibilità,non	di	certezza):	

-  	aRvità	di	fondo	normale	

-  	anomalie	focali	Qpiche	

-  	possibili	anomalie	mulQfocali	dello	stesso	Qpo	

-  	possibilità	di	brevi	bouffèes	di	complessi	punta-onda		

				generalizzaQ,	che	non	incrementano	nel	sonno	lento	

-  organizzazione	normale	nel	sonno	

-  aumento	delle	anomalie	focali	nel	sonno	senza		

				cambiamento	di	morfologia	



Età	tra	3-13	anni	(picco	9-10	anni)	













EPILESSIE	GENERALIZZATE	IDIOPATICHE	
	

1.EPILESSIA	A	TIPO	ASSENZA	DELL’INFANZIA	
	

Forma	generalizzata,	non	convulsiva,	età-legata	(3-12	anni),	
con	picco	a	6-7	anni	
	

Maggiore	incidenza	nel	sesso	femminile	
	

Le	assenze	sono	caraJerizzate	da	perdita	dello	stato	di	
vigilanza	e	responsività,	con	inizio	e	fine	bruschi	
	

Risoluzione	spontanea	
	

Sono	in	genere	pluriquoQdiane,	di	breve	durata	
	

Possibile	associazione	con	fenomeni	motori,	automaQsmi	
autonomici	
	



EPILESSIA	A	TIPO	ASSENZA	DELL’INFANZIA	
	
EEG	caraJerisQco:	complessi	punta-onda	a	3	c/s	regolari,	
bilaterale,	sincroni	e	simmetrici	con	maggiore	ampiezza	sulle	
regioni	frontocentrali	ad	inizio	e	fine	bruschi	
L’iperpnea	è	una	prova	di	aRvazione	fondamentale	
Normale	aRvità	di	base	intercriQca	
	
Farmaci	di	scelta:	valproato	ed	etosuccimide	





2. EPILESSIA		MIOCLONICA	GIOVANILE		
				(Sindrome	di	Janz)	
	

Forte	predisposizione	ereditaria	
	

Esordisce	alla	pubertà		
	

Crisi	caraJerizzate	da	scosse	miocloniche	bilaterali,	isolate,	
conQnue,	aritmiche,	irregolari,	prevalenQ	agli	arQ	superiori	

	

Frequente	l’associazione	con	crisi	tonico-cloniche	generalizzate	
poco	dopo	il	risveglio	e	con	assenze	isolate	

	

FaJore	scatenante:	deprivazione	di	sonno	
	

EEG	criQco	ed	intercriQco:	complessi	punta	e	polipunta-onda	
rapidi	>	3c/s,	generalizzate,	irregolari	

				C’è	spesso	fotosensibilità	





3. EPILESSIA		CON	CRISI	GENERALIZZATE	AL	RISVEGLIO	
	
	

Esordisce	prevalentemente	in	adolescenza	
Crisi	al	risveglio	con	iniziale	fase	tonica,	seguita	da	fase	tonico-

clonica.	
	
EEG:	complessi	punta-onda	con	frequenza	>	3	c/s	
Fotosensibilità	
	
Farmaci	indicaQ:	valproato,	lamotrigina,	fenobarbital,	clobazam				
	
	







Sindrome	di	West	



SINDROME	DI	WEST	
“SINDROME	DEGLI	SPASMI	INFANTILI”	

	

Sindrome	epileRca	Qpica	del	1°anno	di	vita		
(picco	tra	3-7	mesi)	
Incidenza:	1/3000	
	
1) Crisi	caraJerisQche:	Spasmi	in	flessione	brusca	ed	improvvisa	

del	capo,	del	tronco	e	degli	arQ	(in	abduzione)	8c	di	Salaam,	

convulsioni	a	coltello	a	serramanico	

				a	grappolo,	con	frequenza	progressiva,	fino	a	pluriquoQdiane	
				sopraJuJo	al	risveglio	
				Spasmi	misQ:	in	flesso-estensione	
				Spasmi	in	estensione		più	rari	



	
2)	Arresto	dello	sviluppo	psicomotorio	
				e	successiva	regressione	delle	acquisizioni	psicomotorie	con	

scomparsa	del	sorriso,	apaQa,	ipotonia	
	
3)	EEG	ipsaritmico:	disorganizzazione	caoQca	del	ritmo	di	

fondo,	sosQtuito	da	potenziali	lenQ	di	voltaggio	molto	
elevato,	punte,	e	complessi	punta-onda	mulQfocali	



Tracciato Ipsaritmico 



EZIOLOGIA	
	

FORMA	PRIMARIA	o	idiopa8ca,	criptogeneQca	
	

FORMA	SECONDARIA	o	sintoma8ca:	

a) EncefalopaQa	ipossico-ischemica	pre-perinatale	
b) EmbriofetopaQa	infeRva	(CMV,	Toxoplasma,	Rosolia)	
c) DifeR	di	sviluppo	SNC	(Lissencefalia,	displasia,noduli,																			
																																										polimicrogiria,	doppia	corteccia)	
d)	Patologie	metaboliche	(fenilchetonuria,	ecc.)	
e)	Sindromi	neurocutanee	(sclerosi	tuberosa,	NF1,	ecc)	
f)	Patologie	cromosomiche	(sindrome	di	Down,	X-fragile)	
	
DIAGNOSI	DIFFERENZIALE	
	

Dolore	colico,	riflesso	di	Moro,	Mioclono	benigno	



TERAPIA	
	
ACTH	o	corQsonici	
	

VIGABATRIN		
	

Lamotrigina	e	Topiramato,	farmaci	più	recenQ	
	
	
PROGNOSI	
	

PEGGIORE	NELLE	FORME	SINTOMATICHE	CON	POSSIBILE	

EVOLUZIONE	NELLA	SINDROME	di	LENNOX-GASTAUT	



SINDROME	di	LENNOX-GASTAUT	

Grave	forma	di	epilessia	generalizzata	

Età	d’insorgenza	1-8	anni	(max	incidenza	tra	3-5	anni)	

Prognosi	sfavorevole	

Preceduta	spesso	da	altre	sindromi	epileRche	precoci		

(S.	West,	ecc)	

Secondaria	nella	maggioranza	dei	casi,	rare	le	forme	

criptogeneQche	
	

1) CRISI	EPILETTICHE	POLIMORFE:		

				a.	Crisi	toniche	nel	sonno	

				b.	crisi	atoniche	con	caduta	a	terra	(anche	seJoriali)	

				c.	crisi	miocloniche	bilaterali,	simmetriche,	brevissime,	d.	

assenze	aQpiche	

				Crisi	frequenQ,	pluriquoQdiane										STATO	di	MALE	



2)	EEG:	scariche	di	poli-punta-onda	lente	irregolari,		
														a	2	-	2.5	c/s,	diffuse,	bilaterali	

2)	



3)	REGRESSIONE	DELLO	SVILUPPO	PSICOMOTORIO	
				(se	il	soggeJo	era	normale)	
				Grave	ritardo	mentale	
	
PROGNOSI	
	

Severa	ed	in	relazione	all’eziologia	
Le	crisi	sono	difficilmente	controllabile	e	comunque	farmaco-
resistenQ	nella	maggioranza	dei	casi	
Necessaria	Politerapia	(il	valproato	è	il	primo	farmaco	da	
uQlizzare)	
	


