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RESUMO

Introducéo: A Epilepsia Mioclonica Juvenil é uma condi¢do ainda muito subdiagnosticada
no nosso pais. Objetivo: Descrever como o diagnostico de Epilepsia Mioclénica Juvenil pode
ser realizado de forma mais precisa, a fim de melhorar a identificacdo dessa condigé&o.
Metodos: Descricdo do caso clinico de uma paciente atendida pela equipe de neurologia do
Hospital Federal de Bonsucesso, no Rio de Janeiro, posteriormente diagnosticada com
Epilepsia Miocloénica Juvenil. Para referencial teorico, foram utilizadas as bibliotecas
eletronicas PubMed, Scielo e Lilacs. Resultados: A Epilepsia Mioclonica Juvenil
corresponde a 9% de todas as epilepsias e a 26% das epilepsias idiopaticas com maior
associacao a hereditariedade (25% - 50% dos casos), possui notavel predominancia no sexo
feminino, e ocorre na faixa dos 10 aos 25 anos. Sua origem genética € complexa e
heterogénea; mais de 15 loci foram associados a patologia; alguns genes identificados como o
CACNB4, GABRA1 e EFHC1 estdo relacionados com canais ionicos do Sistema Nervoso
Central. As crises mioclonicas estdo presentes em 100% dos casos, entre 80% e 90%
manifestam crises tdnico-clonicas generalizadas e as crises de comprometimento da
consciéncia estdo presentes em 12% a 54% dos pacientes. Conclusbes: A paciente em
questdo apresenta-se com 0 sexo, faixa etaria e etiologia esperada para casos de Epilepsia
Miocldnica Juvenil. O diagnostico da Epilepsia Mioclénica Juvenil é essencialmente clinico-
eletroencefalografico, porém o eletroencefalograma normal ndo exclui o diagnostico.
Pacientes podem ter boa resposta ao tratamento com medicamentos ndo usuais para essa
condicdo. Palavras-chaves: Epilepsia, epilepsia mioclénica juvenil, crises ténico-clénicas
generalizadas, subdiagnostico.



ABSTRACT

Introduction: Juvenile Myoclonic Epilepsy is still a very underdiagnosed condition in our
country. Objective: To describe how the diagnosis of Juvenile Myoclonic Epilepsy can be
made more precisely, in order to improve the recognition of this condition. Methods:
Description of the clinical case of a patient seen by the neurology team at the Federal Hospital
of Bonsucesso, in Rio de Janeiro, later diagnosed with Juvenile Myoclonic Epilepsy. For
theoretical basis, the platforms PubMed, Scielo and Lilacs were used. Results: Juvenile
Myoclonic Epilepsy responds to 9% of all epilepsies and 26% of idiopathic epilepsies, has
association with heredity (25% - 50% of cases), has a remarkable predominance in females,
and occurs in the range from 10 to 25 years. Its genetic origin is complex and heterogeneous;
more than 15 loci have been associated with the pathology; some genes identified as
CACNB4, GABRAL1 and EFHCL1 are related to ion channels of the Central Nervous System.
Myoclonic seizures are present in 100% of cases, between 80% and 90% manifest generalized
tonic-clonic seizures and complex seizures are present in 12% to 54% of patients.
Conclusions: The patient in question fulfills the expected sex, age and etiology for cases of
Juvenile Myoclonic Epilepsy. The diagnosis of Juvenile Myoclonic Epilepsy is essentially
clinical and electroencephalographic, but a normal electroencephalogram does not exclude the
condition. Patients may respond well to treatment with unusual medications for this condition.
Keywords: Epilepsy, juvenile myoclonic epilepsy, generalized tonic-clonic seizures,
underdiagnosis.
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“Os homens pensam que a epilepsia é
divina meramente porque mndo a
compreendem. Se eles denominassem
divina qualquer coisa que mndo
compreendem, ndo haveria fim para

. " . »
as coisas divinas.

Hipocrates
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1. INTRODUCAO

A Epilepsia Mioclonica Juvenil (EMJ) é uma doenga neuroldgica de etiologia
Idiopatica que se inicia na adolescéncia e persiste até a idade adulta (1,2). Apesar de haver
estudos sobre este tipo de Epilepsia, seu subdiagndstico ¢ uma realidade no Brasil e no
Mundo (1,2). Segundo o Departamento de Informatica do sistema Unico de saude
(DATASUS), de 2008 a 2021, na populagdo de 10 a 29 anos, foram diagnosticados um total
de 140.161 casos de Epilepsia no pais, sendo 1.801 no municipio do Rio de Janeiro (3). Tais
dados representam adolescentes e adultos jovens que podem se enquadrar no espectro da
EMJ, que pode ser responsavel por até 10% de todas as epilepsias, com base no risco
populacional de 1% aos 20 anos, e incidéncia de um caso a cada 1.000 a 2.000 habitantes
(4,5).

Classificada como uma epilepsia generalizada idiopatica em 1989 pela Liga
Internacional de Epilepsia (ILAE) e mantida até o momento, o paciente tipico da EMJ é um
adolescente saudavel que apresenta uma ou mais dos trés tipos de crises epilépticas
generalizadas: comprometimento da consciéncia, mioclénicas e tdnico-clénicas (1,2,4,5,7). O
tipo mais marcante no distarbio estudado sdo os abalos miocldnicos, que sdo mais frequentes
pela manhd, nas primeiras horas apds o despertar, sdo comumente descritos pelos pacientes
com o ato de “deixar os objetos cairem das mios” (6,7,8). E necessario realizar uma historia
clinica detalhada para que haja diagndstico diferencial com outras patologias que cursam com
a mesma faixa etaria, além de avaliar sobre fatores desencadeantes como alcool, menstruacéo,
ou outros mais raros como leitura, e escrita, ou seja, atividades com alta estimulacdo neuronal
acompanhadas de execugdo de movimentos (3,5). A maioria dos jovens acometidos tem maior
propensdo as doencas psiquiatricas como ansiedade ou desordens do humor (9,10). Crises mal
controladas ou uso de medicamentos anticonvulsivantes inapropriados também podem ser
responsaveis pelo aumento deste risco (9).

O diagnostico da EMJ, além da historia clinica, é baseado nos achados
eletroencefalograficos. Entretanto, nem todos os eletroencefalogramas (EEG) séo tipicos da
doenca, podem apresentar ritmo de base alfa, continuo, irradiando-se para as regifes centrais,
bem modulado em amplitude e frequéncia (9 a 13 Hz), sincrdnico, simétrico, organizado e
sinusoidal (1,2,4) generalizados e simétricos, tanto no periodo critico com no intercritico ou

achados inespecificos (4,5,8). Quando ndo caracteristico da EMJ, o ideal é que seja realizado
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outro EEG durante o sono noturno, pois estudos demonstraram aumento de 100% de chance
de manifestar as ondas multi-espiculadas bilaterais com frequéncia superior a 3Hz,
necessarias para o diagnéstico (2,4,5), necessarias para o diagnostico. Os pacientes com EMJ
geralmente respondem rapido e completamente ao tratamento com medicamentos
anticonvulsivantes de amplo espectro, capazes de controlar os trés tipos de crises mais
prevalentes (12, 14). Entretanto, o uso de farmacos anti-epilépticos (FAES) pode desencadear
efeitos colaterais que podem comprometer a adesao do paciente a terapia. Este trabalho tem
como finalidade facilitar a mudanca no panorama geral desta doenca, para que 0S
profissionais da area da salde possam estar atentos as queixas similares com a faixa etéria
condizente, e logo encaminhar ao especialista.

E importante que haja o comprometimento em disseminar informacdes sobre este
quadro clinico, com melhor possibilidade de tratamento, e prognostico e menor gravidade das
crises para que 0s pacientes possam ter uma juventude o mais préximo da normalidade e
reduzir a aflicdo de seus familiares. Ndo obstante, o atraso no diagndstico é uma realidade
encontrada nas unidades de salde, sendo sua explicacdo discutida ao longo deste trabalho, e
como fonte ilustrativa para os pontos a serem discutidos, sera relatado o caso de uma paciente

do Hospital Federal de Bonsucesso (HFB), localizado no municipio do Rio de Janeiro.

2. REFERENCIAL TEORICO

2.1EPILEPSIA E SUAS CLASSIFICACOES:

A Epilepsia pode ser definida como uma predisposi¢do duradoura de crises epilépticas
e pelas consequéncias neurobioldgicas, cognitivas e psicossociais dessa condicdo (6). As
crises sao resultado da dessincronizagdo da atividade cerebral, levando a uma variedade e
sinais e sintomas: perda de consciéncia com tremores musculares, crise com
comprometimento de consciéncia com ou sem automatismos, abalos Unicos dos membros,
confusdo mental, dificuldade de responder, sintomas visuais ou outros sintomas sensoriais (6).

O diagnostico de Epilepsia é feito apds a ocorréncia de duas ou mais crises nao
provocadas, separadas pelo menos em 24 horas, ou em pacientes que apresentaram um Unico
episodio, porém com mais de 60% de chance de convulsionar novamente (6,7). As crises

iniciadas em um hemisfério cerebral, sdo chamadas de “crises focais”, € em ambos 0s
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hemisférios simultaneamente, sdo denominadas “crises generalizadas” (6). ApoOs
conhecimento do tipo de crise, a ILAE orienta a classificagéo do tipo de epilepsia, incluindo
seus subtipos: epilepsias focais, epilepsias generalizadas, epilepsias focais e generalizadas
combinadas, e desconhecidas (6,7).

Posteriormente, pode ser feito um diagndstico sindrémico que une as caracteristicas do
tipo de epilepsia, Eletroencefalograma e alteragdes nos exames de imagem. A classificacdo
mais recente (2017), adicionou a importancia da busca etiologica da epilepsia, sendo
subdivididas em estrutural, imune, genética, metabdlica, infecciosa e de etiologia
desconhecida (figura 1). A partir de suas classificagfes, as epilepsias sd&o mais bem
designadas para uma suspeicdo diagnostica e conduta terapéutica a ser seguida (7).

Fan )
; Tipos de crises* Etiologias
Desconhecidas
& Genética

Tipos de Epilepsias

s, [
generalizadas y

Infecciosa

Metabalica

combinadas

Comorbidades

b

L Sindromes Epilépticas J
A

Desconhecida

UOuaec

Figura 1- Diagnostico e Classificacdo das Epilepsias de acordo com ILAE 2017 (7)

2.2EPILEPSIA MIOCLONICA JUVENIL:

A adolescéncia, periodo compreendido na faixa etéaria entre 10 e 20 anos incompletos
segundo a Organizacdo Mundial da saide (OMS), compreende as transformacdes fisicas,
psiquicas, socioculturais e comportamentais, além de busca de projetos de vida (16). Um

olhar atento as queixas na consulta do adolescente permite maior nimero de diagnosticos de
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patologias referentes a este periodo, como a Epilepsia Mioclénica Juvenil, também conhecida

como Sindrome de “Petit Mal Impulsivo de Janz”, descrita em 1985 (1).

Classificacédo e Etiologia

Classificada como uma epilepsia generalizada idiopética de acordo com a ILAE 2017
(7), a EMJ corresponde a 9% de todas as epilepsias e a 26% das epilepsias idiopaticas com
maior associacdo a hereditariedade (25% - 50% dos casos), possui notavel predominancia no
sexo feminino, evidenciando uma porcentagem de 55-60% de casos em comparagdo com o
sexo masculino (9). Ocorre na faixa dos 10 aos 25 anos, sendo diagnosticada geralmente entre
0s 12 aos 18 anos (4,2). Sua origem genética é complexa e heterogénea; mais de 15 loci foram
associados a patologia; alguns genes identificados como o CACNB4, GABRAL e EFHC1
estdo relacionados com canais ibnicos do Sistema Nervoso Central (10). Disfuncoes
talamocorticais também foram associadas a patologia como principal mecanismo (9,13). As
crises mioclénicas sdo indispensaveis para o diagnostico, estando presente em 100% dos
casos, com manifestacdo isolada em 3% a 5% dos relatos; 80% a 90% dos pacientes
manifestam conjuntamente crises tonico-clonicas generalizadas (CTCG) e 12% a 54% crises
de comprometimento da consciéncia (4,10).

Clinica

As mioclonias se caracterizam por abalos musculares, sendo Unicos ou repetitivos,
abruptos, arritmicos e involuntérios (1,2,4,). Na EMJ, afetam os membros superiores em 97%
dos casos, e com menor frequéncia as extremidades inferiores, tronco e face (2,4). Em sua
maioria sdo simétricos e apresentam amplitude varidvel, desde movimentos grosseiros até
contragcbes minimas, sem déficits neurologicos associados (2,4). Os episddios ocorrem
geralmente ao despertar, quando ha maior excitabilidade cortical (4), e sdo desencadeados por
privacdo de sono, fadiga, estimulos visuais luminosos, menstruagéo, estresse e uso de alcool
(4,5,8).

Diagnostico
O diagnostico da EMJ é baseado na histéria clinica (tabela 1) e no resultado do

eletroencefalograma. A manifestagdo elétrica da atividade cerebral pode se apresentar sem
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alteracOes, ou seja, ritmo de base alfa, continuo, irradiando-se para as regides centrais, bem
modulado em amplitude e frequéncia (9 a 13 Hz), sincrbnico, simétrico, organizado e
sinusoidal, geralmente no periodo intercritico (1,2,4). Nas crises mioclénicas da EMJ, o EEG
apresenta complexos espicula-onda com frequéncia superior a 3 Hz, generalizados e
simétricos, com maior probabilidade de manifestacdo no periodo critico, 0 que configura o
seu diagnostico eletroencefalografico (2,4,5) (figura 2). Estudos recentes de Ressonancia
Magnética (RM) nos pacientes com EMJ identificaram alteragdes cortico-talamicas e frontais
(5) que se estendem para o lobo occipital (figura 3 e 4); entretanto ndo ha um consenso na

utilizacdo dos exames de imagem na rotina da investigagdo diagnostica (5,15).

Epilepsia generalizada idiopatica

Trés tipos de crises convulsivas

e Abalos miocldnicos (100%)

e Tbnico-cldnico generalizada (80-96%)

e Crises de comprometimento da consciéncia

(10-32%)

Fotossensibilidade

o 20-40% dos pacientes

e |dade-dependente

e Mais prevalente no sexo feminino
Cronosensibilidade ao acordar

Iniciada na puberdade (ou apds)
Curso benigno
Farmacossensibilidade ou farmacodependéncia

Resisténcia farmacolégica em 15% dos pacientes

Tabela 1- Carateristicas do paciente diagnosticado com EMJ (11)
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Figura 2 - EEG demonstrando uma montagem bipolar longitudinal com
predominancia frontal e descargas espiculas-ondas generalizada com frequéncia de 3- Hz a
4Hz (9).

Figura 3- Reducdo de volume taldamico bilateral em pacientes com EMJ com

disturbios de personalidade (13)
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Figura 4 — Corte sagital (a e b), aumento do volume mesosuperior frontal direito na
EMJ com distarbios de personalidade. Corte axial (c e d) aumento do volume orbitofrontal

direito na EMJ com disturbios de personalidade. (13)

Tratamento

O tratamento da EMJ é realizado a partir do controle dos fatores desencadeantes
associado ao uso adequado dos farmacos anti-epilépticos (FAE). O farmaco de primeira
escolha é o &cido valproico (AVP), como uma taxa de resposta de 80%, demonstrando
efetividade nas CTCG e nas crises de comprometimento da consciéncia, atingindo boa
resposta com doses baixas do medicamento, como 1000 mg/dia. (4,9,12) Entretanto, deve ser
evitado em mulheres em idade feértil, pelo risco de malformacdes fetais (11). Os efeitos
adversos do AVP relatados sdo obesidade, hepatite, pancreatite, trombocitopenia, diarreia,
sonoléncia e ataxia (11,12). Outros medicamentos como a lamotrigina em monoterapia ou
associada ao topiramato, Clonazepam ou levetiracetam, tambem obtiveram boas resposta nos
estudos em caso de contraindicagéo do uso do AVP (2,4). Nao obstante, estudos demonstram
resisténcia aos farmacos em 1/6 dos pacientes, seja por idiossincrasia da doenca, ou condigdes

intrinsecas ao paciente (11).
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Prognostico

Comprometimento da memoria, lentiddo mental e déficits de atencdo sdo o0s
transtornos mais frequentes relatados em pacientes com a EMJ (9). Estudos neuropsicologicos
demonstraram prejuizos no lobo frontal como falta de planejamento, fluéncia verbal e
perseveranca, e exames neurofisiolgicos corroboram tais resultados ao observar uma reducéo
seletiva de N-acetilaspartato, substancia quimica usada como marcador de integridade
neuronal, no cortex pré-frontal (9). Os pacientes podem apresentar, também, distlrbios
psiquiatricos, como depressdo, desordens do humor, somatizacdo e ansiedade em 49% dos
casos (2,4, 13). Contudo, o desfecho da condicdo é favoravel em 80-96% dos casos (14) apds
2 anos do inicio do tratamento, com evidéncia de resolucdo do quadro epiléptico a partir da
quarta década de vida. (1,2,14).

3. OBJETIVOS

3.1 GERAL:
Descrever como o diagnostico de EMJ pode ser realizado de forma mais precisa, a fim

de aumentar as chances de diagndstico correto deste tipo de epilepsia.

3.2 ESPECIFICOS:

- Descrever o quadro clinico da EMJ;

- Identificar as alteracdes psicossociais relacionadas a EMJ;

- Descrever a conduta terapéutica adequada;

- Esclarecer, de forma mais objetiva, as alteracdes encontradas na EMJ, para que

médicos generalistas possam contribuir no seu diagnostico

4. MATERIAIS E METODOS

Descricao de caso clinico de uma paciente com diagnostico de EMJ do ambulatério de
Neurologia do Hospital Federal de Bonsucesso e levantamento bibliografico pelas bibliotecas

eletrbnicas PubMed, Scielo e Lilacs.
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5. RELATO DE CASO

B.L.N.S, sexo feminino, 26 anos (18/09/95), natural da Paraiba, atendente de
supermercado, procurou atendimento médico em 2009 devido a episodios de crises
convulsivas tonico-clonicas e mioclonicas bilaterais restritas aos membros superiores, de
movimentos grosseiros (objetos caiam de sua mao), com frequéncia de uma vez ao més,
ocorrendo pela manhd, e precedidas por crises de comprometimento da consciéncia. Referia
sincronia com o seu periodo pré-menstrual e com épocas de muito estresse e ansiedade. N&o
havia déficits neurolégicos associados ou qualquer fator de melhora. Foi previamente
atendida em Unidades de Pronto-Atendimento, onde recebeu medicamentos sintomaticos, ja
que as crises se encerravam antes da sua chegada ao local. No primeiro atendimento em
ambulatorio de neurologia, foram solicitados exames de imagem e EEG, e os resultados nédo
apresentaram alteracfes que justificassem as crises. Foi encaminhada ao ambulatério da
Saude da Mulher e, apés consulta, recebeu prescricao de anticoncepcional oral (ACO) com o
objetivo de controlar as crises no seu ciclo menstrual. Apos alguns meses de uso, ndo houve o
efeito desejado, com a permanéncia das crises, em igual frequéncia, caracteristicas e
intensidade. O ACO foi suspenso, a paciente ndo prosseguiu com a investigacdo neuroldgica e
as crises se perpetuaram. No ano seguinte, ap6s mais um episodio convulsivo no colégio em
que estudava, foi encaminhada ao Ambulatério de Neurologia do Hospital Federal de
Bonsucesso, atendida por médico neurologista; foram solicitados exames de laboratério de
rotina e EEG (figura 5), tendo sido feito inicialmente o diagnéstico de Epilepsia Ténico
Clonica Generalizada Idiopatica, e prescrito Hidantal ® 100 mg, trés vezes ao dia, com
controle parcial das crises por cinco anos. Durante este periodo, apresentava pelo menos 1
crise mioclénica a cada 4 meses e continuou apresentando alguns episddios de crise de
comprometimento da consciéncia, com menor frequéncia. Apresentou uma crise de escape
parcial complexa em junho de 2015 apos falha na ingestdo da medicacdo do dia, e crise
atonica de membros inferiores (“Dejambement de jambs™) em outubro do mesmo ano, que
resultou em queda ao solo com trauma facial leve, além de queixas de cefaleia crénica diéria.
Em novembro de 2015, ratificou-se a hipétese diagnostica de Epilepsia Tonico Clonica
Generalizada para Epilepsia Mioclonica Juvenil (repeticdo de crises TCG e, principalmente

definicdo na histdria clinica da ocorréncia de mioclonias em membros superiores e inferiores,
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matinais); desta forma, foi iniciada terapia com Depakene® 500 mg 2 vezes ao dia e
suspendeu-se 0 Hidantal®. Em fevereiro de 2016, a paciente relatou que as crises
aumentaram com a troca do medicamento, tendo 3 crises semanais, sendo associado entdo
Hidantal® 100 mg 8/8 h a Depakene® 750 mg 12/12h. Dois meses apds, apresentou efeitos
colaterais ao Depakene®, com epigastralgia, nduseas e vomitos de moderada intensidade, sem
relato de novas crises. Foi realizado a troca de Depakene® (&cido valproico) por Torval CR®
(valproato de sodio) 500 mg + 300 mg 12/12h e permanéncia do Hidantal®, com
programacdo para retirada progressiva ap0s a adaptacdo da troca. Em junho de 2016 foi
reduzida a dose de Torval® para 500 mg apds paciente manifestar tremor fino em
extremidades e retirado Hidantal®. Em 2019, ndo apresentando mais nenhum episodio
convulsivo, foi ajustada a dose de Torval® para 300 mg 12/12 com Rivotril SL® 0,5 mg em
caso de crises de Ansiedade. A paciente nega outras comorbidades e alergias e relata ter duas
primas por parte de mae, de 26 e 18 anos (em 2021), que também apresentam episddios de
crise convulsiva, porém ambas sem diagndstico conclusivo. O exame fisico ndo apresenta
déficits focais ou alteracdo de status neurolégico com demais seguimentos normais. Exames
laboratoriais realizados no decorrer de terapia anticonvulsivante ndo demonstraram qualquer
alteracdo. Refere discalculia ao realizar atividades relacionadas a matematica, 0 que a
prejudicou no periodo escolar. Nao relata alteracbes em suas relacdes interpessoais pelo
quadro de EMJ; entretanto, percebe que sua mée criou um protecionismo maior pelo receio
que toda vez que ela saisse de casa, apresentasse as crises. Grande parta dessa apreensdo é
devido a necessidade de espera da resolucdo dos episodios, em que assistia sabendo que nédo
havia forma de cessar sendo espontaneamente apds segundos ou minutos. Em sua Ultima
consulta (29/11/2020), foi mantida terapia medicamentosa, sem relatos novos episodios e

orientada a colocagéo de Dispositivo IntraUterino (DIU).
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Figura 5- EEG realizado em 08/03/2017 as 8:00 da manhd com colocacdo de
eletrodos no sistema 10-20 em paciente ambulatorial em vigilia. Reacdo de atenuacdo esta
presente. Ritmo de base na frequéncia alfa, de média voltagem, de morfologia sinusoidal de
distribuicéo difusa, organizada e simétrica, dominante nos quadrantes posteriores, em ambos
os hemisférios cerebrais. Nao foram observadas alteracGes sugestivas de atividade

epileptiforme. A hiperpneia pouco alterou o ritmo de base.

6. DISCUSSAO

Com relacdo aos dados epidemioldgicos da EMJ, podemos perceber que a paciente em
questdo se enquadra no sexo mais prevalente, e sua faixa etaria condiz com o inicio das crises
de acordo com a literatura (10 a 25 anos) (1,2,4). Entretanto, para chegarmos ao diagnostico
final, devemos entender que o primeiro passo é identificar e selecionar as queixas da paciente.
As crises ocorreram mais de duas vezes, ndo provocadas, e em um intervalo maior que 24h,
ou seja, a paciente ja poderia ser diagnosticada com Epilepsia. O relato é de que os episddios
se iniciavam com uma crise ndo-motora de comprometimento da consciéncia, com lapsos
repentinos de atencdo que eram seguidos de mioclonias, repetidas ou ndo, simétricas em
membros superiores sem perda da consciéncia. A partir destes dados, identificamos uma
Epilepsia Generalizada de causa desconhecida (6,7).

Na literatura, as crises manifestadas na EMJ podem ser mioclénicas, CTCG e de

comprometimento da consciéncia, sendo que em sua maioria iniciam como mioclénias e com
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0 passar dos anos, tornam-se CTCG (2,5,9), que foi sucedido com a paciente em questéo
(ap6és 6 anos de mioclonias apresentou CTCG). N&o obstante, apresentava crises de
comprometimento da consciéncia, que precediam os abalos, 0 que significa uma porcentagem
menor dos casos. Para entender melhor a etiologia, ao investigar sua Historia Familiar,
entendemos que os familiares abordados no caso parecem apresentar quadros similares com
uma faixa etaria dentro do que é esperado na EMJ, ou seja, a hereditariedade tem
possibilidade de estar presente na sua etiologia, porém os genes ndo foram testados;
permanece entdo, como um tipo de Epilepsia Idiopatica. Outras caracteristicas presentes sdo o
periodo em que os episddios ocorrem e seus fatores desencadeantes que corroboram a de
EMJ.

E importante ressaltar que o diagndstico é clinico-eletroencefalogréfico. Contudo, nos
casos em que o EEG obtiver resultados sem alteracdes, deve-se realizar um EEG durante o
sono chamado de “overnight sleep EEG”, onde as alteragfes caracteristicas podem ser vistas
nas fases de transicdo do sono ao acordar. Esse tipo de exame ndo é facilmente encontrado na
rede publica. Ndo existem, ainda, critérios diagndsticos definitivos; por isso devemos coletar
a histéria clinica e analisa-la detalhadamente. Portanto, a principal hipotese diagndstica para a
paciente era Epilepsia Mioclénica Juvenil. Identificamos um atraso de 1 ano para o inicio de
tratamento, e de 7 anos para o diagnostico correto. O manejo inicial por médicos generalistas
foi inadequado, e o encaminhamento para o servico especializado também foi demorado. Uma
vez neste servico, houve necessidade de varias consultas para que os sintomas primordiais da
EMJ, as mioclonias matinais, fossem adequadamente valorizados e descritos pela paciente.

O manejo da Epilepsia consiste em controle de crises, com menor quantidade de
efeitos colaterais, sem prejudicar a qualidade de vida. O plano terapéutico ideal é obtido
através do diagnostico do tipo de epilepsia, sendo essencial um conhecimento pratico dos
medicamentos anticonvulsivantes disponiveis, incluindo sua indica¢do clinica (tabela 2),
mecanismos de acdo, farmacocinética, interacbes medicamentosas e efeitos adversos. A
Fenitoina, primeiro medicamento utilizado pela paciente, € um estabilizador de membranas
neuronais que retarda o tempo de recuperacdo dos canais de sodio ativados por voltagem,
prolongando o periodo refratario efetivo (11,12). Geralmente, é um farmaco utilizado em
crises focais. Analisamos que a paciente obteve uma boa resposta nas crises tonico-clénicas e
mioclonicas, porém n&o igualmente com comprometimento da consciéncia. Apos 5 anos

utilizando esta medicacdo, sem efeitos adversos, e sem controle efetivo das crises, foi
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substituida pelo Acido Valprdico ap6s a hipotese diagndstica de EMJ, por ser a primeira linha
de tratamento para esta condicdo. O AVP ¢é dissociado no ion Valproato no trato
gastrointestinal, e seu mecanismo de acdo consiste no aumento da disponibilidade de acido
gama-aminobutirico (GABA), um neurotransmissor inibitorio no bloqueio dose canais de
canais de sodio dependentes de voltagem o que resulta na supressdo do disparo neuronal
repetitivo de alta frequéncia (12).

Table 1
Commonly used antiepileptic drugs for focal and generalized epilepsies, and common side effects
Focal Epilepsy Broad Spectrum (Focal and Generalized Epilepsies) Generalized Epilepsy
Medication Common Side Effects Medication Common Side Effects Medication Common Side Effects
Oxcarbazepine  Subclinical hyponatremia Lamotrigine Nausea Ethosuximide (absence Cognitive effects
Dizziness Rash (minimize with slow up- seizures) Depression
Diplopia titration)
Carbamazepine Dizziness Levetiracetam Irritability
Sedation Aggressive behavior
Ataxia Depression

Nausea
Osteopenia (chronic use)

Phenytoin Sedation Valproate Teratogenicity in pregnancy
Dizziness Sedation
Ataxia Tremor
Cerebellar atrophy (chronic use) Nausea
Peripheral neuropathy (chronic Cognitive effects
use) Weight gain
Osteopenia (chronic use) Hair loss

Osteopenia (chronic use)

Tabela 2- Anticonvulsivantes comumente utilizados para epilepsias focais e

generalizadas e seus efeitos adversos (1)

Paradoxalmente, a paciente foi refrataria a terapia com o farmaco, demonstrando uma
controveérsia apresentada entre a literatura e 0 seu caso, pois suas crises retornaram na mesma
intensidade em um intervalo curto de tempo. Apds esse fato, foi utilizado terapia combinada
entre Fenitoina 300mg ao dia e Acido Valprdico 1.500 mg ao dia, com objetivo de usar a
politerapia com FAE com mecanismos de acéo diferentes e complementares. Houve reducéo
da frequéncia das crises, porém com paraefeitos gastrointestinais ap6s dois meses de terapia.
A politerapia foi mantida, porém realizada a troca do Acido Valproico (Depakene®), por
Valproato de Sédio (Torval CR®). Este farmaco ja é fornecido de forma convertida, e permite
uma liberacdo prolongada de valproato de sodio com consequente reducdo de efeitos
adversos, que na maioria das vezes permite melhor de adesdo ao tratamento (5,11). A terapia
concomitante com Torval CR® (valproato de sddio) aumenta a concentracdo plasmatica total

de fenitoina, deslocando-a dos seus sitios de ligacdo proteica no plasma, reduzindo seu
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catabolismo hepético e aumentando sua forma livre com possiveis sintomas de superdose
(11,12). Por isso, foi necessaria a retirada da fenitoina, realizada pela paciente, com resultados
eficazes com uso do Torval CR® em monoterapia. Como efeito colateral apresentou tremor
fino de extremidades (11). E importante salientar que um preocupante efeito adverso do
Valproato é a teratogenicidade (17), sendo necessario instituicdo de métodos contraceptivos
em mulheres jovens em idade fértil. Estudos demonstram que o metabolismo dos
anticoncepcionais orais é acelerado quando associado a anticonvulsivantes, pois s&o
medicamentos indutores hepaticos, reduzindo a eficacia do ACO (17). A orientacdo sobre a
colocacdo do Dispositivo Intra-Uterino € uma das medidas de contracepcdo, que podem ser
indicadas as pacientes em uso de FAE. Foi também prescrito Clonazepam (Rivotril SL®), um
benzodiazepinico, capaz de aumentar a atividade do GABA com supressdo da descarga de
pico e onda elétrica em pacientes (15), com a indicacdo de utilizar em crises de ansiedade. E
possivel correlacionar tanto o quadro de ansiedade com a queixa de discalculia ao progndstico
da EMJ, na qual transtornos psiquiatricos e de aprendizagem podem se manifestar, porém sem
comprovacao desta hipotese (14).

E perceptivel que ao se tratar da EMJ, encontramos grande parte das associaces da
bibliografia com o relato, contudo, nosso trabalho é baseado apenas em um caso com uma
revisdo breve de literatura. Ndo foi possivel o acompanhamento de todas as consultas da
paciente no Ambulatério de Neurologia; as informacGes obtidas foram uma associacdo da
historia clinica descrita prontuario eletronico e avaliacdo presencial. Esse fato limita sua
abrangéncia, entretanto, se torna um dos exemplos da divergéncia de abordagem e manejo

com outros casos ja relatados.

7. CONCLUSAO

A realidade nos desafios no diagnéstico da Epilepsia Mioclénica Juvenil pode ser
modificada atraves do conhecimento da definicdo e classificagcdo da Epilepsia (6). Na analise
da historia clinica e identificacdo da faixa etaria esperada (12-25 anos), é fundamental a
presenca dos abalos mioclénicos (1,2,4,8,9), 0 que pode ser descrito pelos familiares ou pelos
pacientes como “contragdes” ou “deixar 0s objetos cairem das maos” (10). Menos frequente,
outras crises epileptiformes estdo presentes, como a ténico-clonico generalizadas ou crises de

comprometimento da consciéncia (1,2,4). Além desses episddios, a EMJ possui caracteristicas
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essenciais para elucidacdo do caso: manifesta-se pela manh&, acomete membros superiores e
possui fatores desencadeantes como fotossensibilidade, uso de alcool, ciclo menstrual e
estresse (1,2,4). Ademais, o EEG deve ser solicitado para seguimento da conduta, e, evidencia
um ritmo de base sem alteracdes com ondas multi-espiculadas de frequéncia superior a 3Hz,
tanto no periodo critico como intercritico (4). Posto isso, a introdugdo do FAE correto é
indispensavel para controle das manifestacdes, sendo o Acido Valpréico (Depakene®), a
primeira linha de tratamento (15). O paciente pode evoluir com distarbios psiquiatricos
associados a alteracdes do lobo frontal ou mesmo dificuldades em suas relacGes interpessoais,
todavia, os sintomas, em sua maioria, sao cessados apos a quarta década de vida (14). Nesse
sentido, o aprendizado sobre a clinica e manejo da EMJ pelos médicos generalistas € crucial
na mudanca da rotina do adolescente e do adulto jovem, sendo capaz de alterar o panorama

atual com reducdo do indice de subdiagnostico.
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