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INTRODUCAO

A epilepsia é um conjunto de disturbios que
se caracterizam por periodos espontaneos de
atividade neuronal sincrona excessiva em
forma de convulsdes. As crises sdo divididas
em parciais e generalizadas, sendo que a
Epilepsia Miocldnica Juvenil (EMJ) representa
a epilepsia generalizada idiopatica mais fre-
quente da infancia e adolescéncia (PURNELL
etal., 2023; BORGES et al., 2010). O relato do
primeiro episodio costuma ocorrer entre 0s 12 e
18 anos de idade. Sabe-se que essa condicao
tem relacdo com fatores ambientais e genéticos
e que mantém prevaléncia semelhante entre os
sexos (MIRANDA, 2008; CAMPANILLE et
al., 2023).

A EMJ possui trés tipos de crise epiléptica:
Os abalos mioclénicos, as crises ténico-clénico
generalizadas (CTCG) e as crises de auséncia.
As crises mioclonicas ocorrem frequentemente
ao despertar, sem perda de consciéncia e
geralmente sdo precipitadas por algum gatilho.
Essas formas de apresentacdo sdo associadas
entre si, sendo que a grande maioria dos
pacientes apresenta associacdo de mioclonia
com CTCG (PURNELL et al., 2023; MlI-
RANDA, 2008; CAMPANILLE et al., 2023).

Apesar de cerca de 5 a 10% dos pacientes
com essa condicdo terem histdria de convulsao
febril na infancia, a EMJ geralmente ocorre em
pacientes sem histdria de doenca neurologica
pré estabelecida. Dentre os gatilhos que preci-
pitam o surgimento da EMJ, a privacdo de sono
€ um dos principais fatores relacionados. Reco-
nhece-se também a relacdo dessa patologia com
estresse, uso de substancias alcodlicas, hiper-
ventilacdo, periodo pré-menstrual e fotoes-
timulacdo. Alguns farmacos também podem es-
tar relacionados com a queda do limiar con-
vulsivo, ocasionando no surgimento das mani-

festacBes clinicas da doenca (CAMPANILLE
et al., 2023; MIRANDA, 2008).

Sabe-se que a EMJ é uma patologia que
configura de 4 a 10% das epilepsias infantis e 0
diagndstico precoce e tratamento adequado séo
fundamentais para reduzir a morbidade e
melhorar a qualidade de vida desses pacientes
(MIRANDA, 2008).

O objetivo deste trabalho € elucidar
aspectos clinicos da epilepsia mioclénica ju-
venil, ressaltar a importancia de identificacéo e
diagndstico precoce dessa patologia para esta-
belecer tratamento adequado, reduzindo os im-
pactos dessa condicao na qualidade de vida dos
individuos.

METODO

Trata-se de uma revisdo integrativa de lite-
ratura que tem por objetivo fazer uma analise
dos aspectos clinicos, diagnosticos e de trata-
mento da epilepsia miocl6nica juvenil, bem
como destacar os impactos da doenca na quali-
dade de vida dos pacientes.

Os critérios de inclusdo foram: Artigos dis-
ponibilizados na integra, gratuitos, na lingua in-
glesa, espanhola e portuguesa, publicados do
ano 2003 a 2023 que estivessem dentro da te-
matica pré estabelecida. Critérios de excluséo
foram artigos incompletos, que ndo estivessem
dentro da faixa temporal estabelecida e que nao
abordassem a tematica proposta. Foram seleci-
onados 11 artigos das seguintes bases de dados:
“PubMed”, “SciELO”, “Revista brasileira de
terapias cognitivas” e “Developmental Medi-
cine & Child Neurology”.

As palavras-chave usadas na pesquisa fo-
ram: “Epilepsia mioclonica juvenil”, “Epilepsia
infantil”, “Tratamento”, “Diagnostico”.
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RESULTADOS E DISCUSSAO

Manifestacgdes Clinicas

A EMJ ¢é a principal epilepsia generalizada
idiopatica de manifestacdo infanto-juvenil e
existem trés tipos de manifestacdes: As
mioclonias, as crises de auséncia e as crises
ténico-clonico-generalizadas. A expresséao cli-
nica é variavel, possibilitando a manifestacéo
isolada ou associacdo desses elementos. Tipi-
camente sdo expressadas crises generalizadas
logo no inicio do quadro, com distintos graus de
severidade (MIRANDA, 2008; ALFRADI-
QUEL & VASCONCELOS, 2007).

Usualmente, os pacientes iniciam com
quadro de mioclonia matinal e meses apos
manifestam crises tdnico-clénico-generaliza-
das. Esses episodios de mioclonias ao des-
pertar costumam ser precipitados por gatilhos
como a privacdo de sono e nao costumam ser
reconhecidos, sendo que a maior parte dos
pacientes somente buscam atendimento médico
meses apds, com a manifestacdo das crises
ténico-clonico-generalizadas, sendo essa a
associacdo mais comum (MIRANDA, 2008).

Os abalos mioclénicos podem ser Unicos ou
bilaterais, ritmicos ou arritmicos, acometem
principalmente membros superiores e possuem
estado intercritico normal, ndo apresentando
alteracdes de nivel de consciéncia. Em cerca de
90% das vezes, as manifestacbes ocorrem ao
despertar, frequentemente desencadeadas por
fatores ambientais (SANTOS et al., 2023;
MIRANDA, 2008).

A EMJ é uma doenca heterogénea mani-
festada por gatilhos genéticos e ambientais,
sendo a privacdo de sono o principal gatilho
responsavel pelas crises. Além disso, o0 estresse
emocional, fotossensibilidade, ingesta alcooli-
ca, periodo pré-menstrual e ma adeséo ao tra-

tamento farmacol6gico podem estar intima-
mente ligadas ao surgimento das crises (SAN-
TOS et al., 2023; ALFRADIQUEL & VAS-
CONCELOS, 2007).

O mecanismo exato desempenhado pelos
facilitadores desencadeantes ndo é muito bem
estabelecido, apesar de existirem fortes evidén-
cias de que constitui um mecanismo multi-
fatorial, gatilhos especificos como a privacao
de sono ou hiperventilacdo estdo intimamente
relacionados & diminuicao temporaria do limiar
convulsivo e surgimento de crises. Além disso,
reconhece-se mecanismos epilépticos reflexos
especificos, onde estimulos sensoriais podem
ativar areas corticais e circuitos neuronais
capazes de gerar descargas epileptiformes no
EEG (CAMPANILLE et al., 2023).

Ainda, pacientes com EMJ comumente
apresentam outros distlrbios que impactam
significativamente na qualidade de vida dessas
populacdes, especialmente quando a doenca se
manifesta precocemente. E reconhecida a
associacdo com distarbios relacionados a
atencdo, tracos de impulsividade, disfuncao
cognitiva e executiva, trazendo prejuizos e
impactos sociais importantes (DAVIES et al.,
2003; MOSCHETTA et al., 2010).

Sabe-se que pacientes refratarios ao trata-
mento farmacoldgico instituido costumam se
apresentar globalmente mais comprometidos
do ponto de vista cognitivo, atencional e de
sintomas impulsivos quando esses individuos
sdo comparados com pacientes que obtiveram
controle total das crises com uso da medicagéo.
Por isso, destaca-se a necessidade de diag-
nostico precoce e tratamento adequado, além de
mais estudos fenotipicos que busquem melhor
caracterizagdo da EMJ e seus impactos sociais
(DAVIES et al., 2003; MOSCHETTA et al.,
2010).
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Diagnostico

O diagndstico da EMJ se baseia em critérios
clinicos, com a descricdo detalhada das crises
epilépticas e através do eletroencefalograma
(EEG). O diagnostico de epilepsia é confirmado
pela presenca de 2 crises epilépticas ndo pro-
vocadas com mais de 24 horas de intervalo
entre elas ou 1 crise epiléptica ndo provocada
associada a um padrdo eletroencefalogréafico
sugerindo alta probabilidade de nova crise. A
ressonancia magnética (RM) na EMJ costuma
nédo trazer alteragdes, embora seja importante
no diagndstico diferencial com outros tipos de
epilepsia (CAMPANILLE et al., 2023; SAN-
TOS et al., 2023).

Alteracfes que podem ser observadas no
EEG séo pontas generalizadas, pontas-ondas de
4 a 6 Hz e multiplas descargas em ponta (poli-
pontas). Para auxiliar a sensibilizacdo do EEG
se realizam processos de ativacdo neuronal para
aumentar o desempenho diagnostico desse tes-
te, como a fotoestimulacao e/ ou a privacao de
sono. E importante destacar que a auséncia de
alteragbes no EEG ndo descarta a possibilidade
de EMJ, sendo a avaliacdo clinica a mais im-
portante para confirmacédo diagndstica (CAM-
PANILLE et al., 2023; SANTOS et al., 2023;
BASTOS et al., 2009).

Entre os estimulos sensoriais capazes de
desencadear uma crise epiléptica reflexa ou
descargas paroxismos epileptiformes no EEG,
h& predominancia de estimulagdo visual pre-
cipitando esses acontecimento. A fotossensi-
bilidade constitui uma manifestacdo importante
da EMJ e que necessita ser avaliada para ma-
nejo adequado desses pacientes (SANTOS et
al., 2023).

Em relacdo a historia familiar positiva, a
apresentacdo de alteracdes eletroencefalogra-
ficas em parentes de primeiro grau assin-
tomaticos e o conhecimento de algumas alter-

acOes fenotipicas especificas denotam o com-
ponente genético relacionado a EMJ. Entre-
tanto, 0 mecanismo da heranca genética dessa
condigdo € multifatorial, demonstrando alta
complexidade dessa relacdo. S&o necessérios
mais estudos para melhor avaliagdo de fami-
liares assintomaticos e possibilidade de estimar
0 risco de desenvolvimento de EMJ (ALFRA-
DIQUEL & VASCONCELOQOS, 2007; MAR-
TINEZ et al., 2020).

De fato, a maioria dos pacientes tem
associacdo de mioclonia com CTCG, cerca de
20% podem ter crises de auséncia associadas,
sendo uma minoria (8-17% dos casos) que se
manifesta apenas com mioclonias. Pacientes
que apresentam mioclonia ao despertar costu-
mam ndo procurar atendimento médico, sendo
que o diagnostico da EMJ nesses casos somente
é realizado ap6s meses ou anos, quando o
quadro associa-se com CTCG. Dessa forma, a
EMJ é uma doenga subdiagnosticada. Além
disso, 0 atraso na investigacdo de padrdes de
tracos reflexos eletroencefalograficos contribui
com o atraso no diagndstico de muitos pa-
cientes (CAMPANILLE et al., 2023; MI-
RANDA, 2008; ALFRADIQUEL &
VASCONCELOS, 2007).

Tratamento

A EMJ é uma patologia cronica que requer
tratamento prolongado. Estabelecer o diag-
nostico correto, reconhecendo fatores desenca-
deantes, padrdes eletroencefalogréaficos associ-
ados, forma de manifestagdo das crises, mo-
mento em que elas ocorrem e duragdo dos
sintomas sdao fundamentais para melhor condu-
¢ao do quadro clinico (CAMPANILLE et al.,
2023).

Em relag&o ao tratamento farmacoldgico da
EMJ, os anticonvulsivantes sdo as medicagOes
mais eficazes e a escolha se baseia em critérios
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clinicos como interagcdo com outras drogas,
comorbidades e possibilidade de gestacdo. O
acido valprdico é utilizado na maioria dos casos
de EMJ, auxiliando na reducéo de fotossensi-
bilidade e bloqueando respostas paroxisticas.
De fato, algumas manifestac@es clinicas como
as mioclonias podem permanecer mesmo com
tratamento em dose otimizada, é valido res-
saltar que quanto maior a dose utilizada para
controle de crises, menor a chance de controle
da doenga. Em gestantes, opta-se por trata-
mentos alternativos, seguros na gravidez como
a lamotrigina e o levetiracetam. Cabe ao profis-
sional capacitado decidir a melhor droga de
escolha em cada caso (CAMPANILLE et al.,
2023; PURNELL et al.,, 2023; ALFRADI-
QUEL & VASCONCELOS, 2007).

A suspensdo de tratamento farmacoldgico
pode ser considerada em alguns alguns paci-
entes com o avancar da idade, na auséncia de
crises epilépticas por pelo menos 2 anos e o
EEG é um bom exame para seguimento desses
pacientes. Esse exame tende a normalizar com
o controle completo das crises, demonstrando
reducdo dos riscos de recaida. Entretanto,
alteracdes eletroencefalograficas podem indicar
uma chance maior de recorréncia nesses pa-
cientes, podendo ser contraindicada a depender
da avaliacdo neuroldgica. Destaca-se ainda que
as crises de auséncia isoladas costumam ter
menos remissdes que outras formas de EMJ
(CAMPANILLE et al., 2023).

No tratamento clinico da EMJ, os
profissionais da saude devem fornecer orien-
tacOes acerca da patologia e suas causas, oOri-
entar sobre formas de controlar os fatores
desencadeantes como evitar a privagao de sono,
evitar o uso excessivo de alcool e outras drogas
que possa interagir diretamente com 0s
antiepilépticos, evitar estimulos visuais aos

pacientes fotossensiveis, além de garantir boa
adesdo medicamentosa. Assim, fornece-se uma
educacéo acerca da doenca, reduzindo os estig-
mas e melhorando a qualidade de vida dos
pacientes e seus familiares (SANTOS et al.,
2023; BORGES et al., 2010).

CONCLUSAO

A associacdo de fatores genéticos e ambien-
tais é bem estabelecida, sabe-se da existéncia de
diversos genes relacionados ao surgimento de
EMJ, sendo que o relato de histdria familiar é
frequente na pratica clinica. Entretanto, a hete-
rogeneidade fenotipica denota a complexidade
dessa patologia e ressalta a importancia de no-
vos estudos para estabelecer a necessidade de
acompanhamento e investigacao dos familiares.

A EMJ é uma patologia cronica que exige
tratamento farmacoldgico a longo prazo. A es-
colha do farmaco mais adequado para cada caso
deve ser avaliada individualmente, baseando-se
em critérios clinicos, sexo, idade, efeitos adver-
sos e interacGes medicamentosas. Ainda, faz-se
necessario acompanhamento com especialista
para avaliagdo da terapia e seus impactos na
vida diaria.

Reconhece-se 0 mecanismo de heranca ge-
nética estabelecido na epilepsia mioclénica ju-
venil, mas a literatura carece de informagoes
acerca de como conduzir a investigagdo fami-
liar, ndo existindo indicagdo consensual de in-
vestigagio nesses casos. E de suma importancia
0 desenvolvimento de mais estudos para melhor
avaliacdo do componente familiar e estabeleci-
mento de diagndstico precoce.

Ainda, reconhecendo os impactos sociais da
EMJ dos pacientes e seus familiares, é de suma
importancia para esses grupos o acompanha-
mento com uma equipe multidisciplinar em
busca de uma avaliacdo abrangente do quadro
clinico, saude fisica, emocional e cognitiva, ndo
se limitando unicamente ao tratamento para
controle de crises epilépticas.
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