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RESUMO

Introducéo: A epilepsia mioclénica juvenil (EMJ) é uma sindrome epiléptica cujas
caracteristicas sdo espasmos musculares bilaterais, sincronicos, breves, repentinos e matinais,
mais comuns em extremidades superiores que devem estar, obrigatoriamente, presentes para
se instaurar o diagndstico. E reconhecida uma incidéncia maior em mulheres e a idade de
inicio dos sintomas se situa entre 12 e 16 anos.

Objetivos: Descrever a prevaléncia da EMJ no ambulatério de neurologia do Hospital
Santa Teresa em S&o Pedro de Alcantara, Santa Catarina (HST).

Métodos: Foram analisados 0s registros médicos dos pacientes atendidos no
ambulatério de Neurologia do (HST) entre 1986 e 2007. Aqueles com suspeita de epilepsia
foram atendidos por um Gnico médico neurologista, com subespecializacdo em Epileptologia.

Resultados: De 3259 prontuarios, 50,84%, ou 1657 deles, tiveram o diagnostico de
epilepsia. Destes, 72 sdo portadores de EMJ (4,35%) e, entre estes, vinte e seis sdo do sexo
masculino (36,11%). A idade média dos pacientes do sexo masculino e feminino foi,
respectivamente, de 33,6+£12,6 anos e 34,7+11,6 anos (p=0,719). A idade média de inicio dos
sintomas foi 15,08+4,11 anos (IC95% 13,35-16,82) no sexo masculino e de 11,12+4,26 anos
(1C95% 9,79-12,45) no sexo feminino (p=0,0005).

Discussdo: O presente estudo demonstrou uma prevaléncia da EMJ levemente inferior
ao da literatura mundial. Também demonstrou uma prevaléncia maior da EMJ nas mulheres, o
que € bastante discutido e contraditorio quando se comparam diversos artigos nos quais por
vezes aparece maior prevaléncia no sexo masculino e por outras no sexo feminino. Por fim
demonstrou-se, com significancia, que as mulheres desenvolvem seus sintomas em periodo
mais precoce que 0s homens.

Conclusdes: Neste estudo pode-se ter uma breve impressdo do perfil epidemiologico
da populacéo acometida por EMJ no Estado de Santa Catarina. Tal dado era desconhecido até
entdo. O achado de um inicio mais precoce dos sintomas em mulheres que em homens levanta
duvidas sobre quais fatores possam estar envolvidos no desenvolvimento da EMJ. Este
trabalho permitira estudos posteriores que caracterizem com mais primazia os diferentes

fendtipos apresentados pelas pessoas que desenvolvem EMJ.
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ABSTRACT

Introduction: Juvenile Myoclonic Epilepsy (JME) is an epileptic syndrome whose
characteristics are bilateral, synchronous, brief and sudden muscular jerks, usually in the
morning. A bigger incidence is recognized in women and the age of beginning of the
symptoms is between 12 and 16 years-old.

Objectives: To describe the prevalence of the JME in the out patient clinic for
Neurology of the Hospital Santa Teresa (HST), S&do Pedro de Alcantara, Santa Catarina,
Southern Brazil.

Methods: All medical records between 1986 and 2007 were analyzed. All patients
suffering from epilepsy were admitted and followed by one neurologist with sub
specialization in epileptology.

Results: From 3259 medical records, 50.84%, or 1657 of them, had had epilepsy
diagnosis. Of these, 72 are carrying of JME (4.35%) and, among these, twenty-six male
(36.11%). The average age of male and female patients was 33,6+12,6 years and 34,7+£11,6
years (p=0,719). The average age of symptoms” beginning was 15,08+4,11 years (IC95%
13,35-16,82) for men and of 11,12+4,26 years (1C95% 9,79-12,45) for women (p=0,0005).

Discussion: The present study demonstrated a lightly inferior prevalence of JME
compared to world-wide literature. It also demonstrated a bigger prevalence of the JME in
women, what is argued and contradictory when diverse articles are compared, appearing
bigger prevalence in men, and in other ones, in women. Finally, it demonstrated with
significance that women have developed their symptoms earlier than men.

Conclusions: In this paper we showed a brief impression of JME’s epidemiologic
profile in the population of the State of Santa Catarina, Southern Brazil. We found an early
beginning of symptoms in women than men. This aspect brought doubts about which factors
can be involved in the development of JME. Such data were disclosed for the first time in our
society and will allow follow-up studies looking for different phenotypes in persons suffering
from JME.

Vi
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1 INTRODUCAO

1.1 Epilepsia

A palavra epilepsia € um termo abrangente, cercado de misticismo pela cultura
popular e, muitas vezes, confundido, mesmo nos meio médico e académico, com varios outros
termos como crise epiléptica, disritmia cerebral, convulsdo e sindrome epiléptica.

Crise epiléptica € o conjunto de sinais e/ou sintomas transitorios devidos a atividade
elétrica excessiva do cortex cerebral. Convulsdo é uma expressdo alternativa a crise
generalizada do tipo ténico-clonica; definida clinicamente como um episodio de contracdo
muscular massiva, geralmente bilateral, que pode ser sustentada ou breve devido a descargas
elétricas acometendo ambos os hemisférios cerebrais. Por epilepsia entende-se a recorréncia
de crises epilépticas com todas as suas consequiéncias cognitivas e psicossociais. Por fim, com
o0 termo sindrome epiléptica entende-se o distarbio epiléptico em que ocorre agrupamento de
sinais e sintomas que costumeiramente ocorrem juntos. Estes incluem varios itens como,
tipo(s) de crise(s), etiologia, anatomia, fatores precipitantes, idade de inicio, gravidade,
cronicidade, comportamento ciclico diurno e circadiano e, as vezes, prognostico.(1)

As epilepsias podem ser agrupadas de acordo com a presenca ou ndo de lesdo cerebral
identificavel em: Sintomatica, na qual existe uma lesdo cerebral identificAvel causadora das
crises epilépticas; Criptogénica, na qual as crises epiléticas demonstram um padrao
caracteristico de atividade anormal em area definida do cérebro, porém os meios diagndsticos
atualmente disponiveis ndo sdo capazes de identificad-la e Idiopéatica, na qual ndo ha causa
suspeita ou definida.(2)

Por outro lado, crises epilépticas podem ser classificadas quanto a extensdo da
atividade elétrica aberrante em: Parcial, quando o fenémeno ¢é restrito a uma area do cérebro,
e Generalizada, quando todo o cérebro ¢ acometido pela descarga elétrica. As crises parciais
ainda podem ser subdivididas em simples, nestas sempre a consciéncia € mantida, ou

complexas, sempre acompanhadas de turvagédo/abolicdo da consciéncia.(2) (Tabela 1)
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Tabela 1 - Classificagdo Internacional das Epilepsias

Crise Parcial (focal, local)

Crise parcial simples
Com sintomas motores
Com sintomas somatossensoriais
Com sintomas autonémicos

Com sintomas psiquiatricos

Crise parcial complexa
Iniciada como parcial simples e perda subsequente da consciéncia
Iniciada com perda da consciéncia
Apenas perda da consciéncia

Perda da consciéncia e automatismos

Crise parcial (simples ou complexa) secundariamente generalizada

Crise Generalizada

Auséncia
Tipica
Atipica

Convulsiva
Tonico-clbnica
Clénica
Tdnica
Miocldnica

Atonica

Naéo classificada

Adaptado de Wilfong, A. Overview of the classification, etiology, and clinical features of
pediatric seizures and epilepsy. 2007 (31)

1.2 Epilepsia Miocldnica Juvenil

A epilepsia mioclonica juvenil (EMJ) € uma sindrome epiléptica em que predominam
crises generalizadas. E relativamente comum, sendo responsavel por 5 a 12 % de todos os
casos de epilepsia encaminhados para atendimento em clinicas epileptoldgicas. (2-5) A

caracteristica principal da EMJ sdo espasmos musculares bilaterais, sincronicos, breves e
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repentinos, mais comuns em extremidades superiores que devem estar obrigatoriamente
presentes para se instaurar o diagnostico.(2, 3) Pode haver associacdo de crises de auséncia
em 15 a 40% dos casos e de crises generalizadas tbnico-clonicas em até 50% dos mesmos.
Eletroencefalograma habitualmente exibe paroxismos generalizados, bilaterais, simétricos,
tipo complexos de poliponta-onda de 4 a 6Hz e eventualmente sdo também identificadas
anormalidades focais.(2, 3, 6) E reconhecida uma incidéncia maior em mulheres. Fatores
externos como luz intermitente, alcool e privacdo do sono sdo sabidamente desencadeantes de
crises em portadores de EMJ. (7)

N&o obstante sua elevada prevaléncia em diversos paises, o tema carece de estudos
que demonstrem suas caracteristicas e real incidéncia no Brasil, ficando nossos neurologistas
presos a padrdes de outros paises. A necessidade de se abordar esta condicdo em diferentes
sociedades é de suma importancia, conforme foi demonstrado na India (8-10). L4 se relatou
diferencas marcantes entre os fenotipos desses pacientes e o de estudos classicos de origem
americana ou européia. Num pais de alta miscigenacdo como o nosso é possivel, sendo
provavel, que tais diferencas mostrem-se igualmente presentes e facam diferenca no que tange
o tratamento e a evolucgédo dos pacientes.

O principal medicamento utilizado no tratamento da EMJ € o valproato de sédio em
monoterapia; entretanto, quando ha resisténcia ou intolerancia ao seu uso (11), ele deveria ser
substituido por um outro medicamento, igualmente em regime de monoterapia. Neste caso, as
alternativas mais empregadas seriam barbituricos (fenobarbital ou primidona), topiramato,
lamotrigina ou clonazepam. Tal tratamento possui alta eficacia, mantendo cerca de 75% dos
pacientes totalmente livres de suas crises (2, 3, 11, 12). O conhecimento cientifico disponivel
até hoje demonstra que a interrupcdo do tratamento da EMJ predispde a recidiva das crises
(12-14), mesmo apos longos anos livre delas. Efeitos colaterais do valproato de sédio ndo
deveriam ser perdidos de vista durante o tratamento. Estes incluem alopécia, obesidade,
hepatite, pancreatite, trombocitopenia, diarréia, sonoléncia, ataxia, etc (15). Felizmente, tem
se demonstrado (8) que € possivel manter esses pacientes com doses medicamentosas muito
inferiores as preconizadas outrora, 0 que contribui sobremaneira para a diminuicédo dos efeitos
colaterais e aumento da adesdo ao tratamento.

Além disso, ha indicios sugestivos de que portadores de EMJ estariam mais
predispostos a sofrerem de desordens psiquiatricas (16, 17); assim, a solidificacdo do
conhecimento sobre esta sindrome pode levar a um novo parametro para o diagnostico
diferencial de transtornos psiquiatricos associados as epilepsias. Por Gltimo, ha varias

evidéncias sugestivas de que EMJ é subestimada e que suas caracteristicas sao completamente
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ignoradas entre nds. O presente estudo tem a pretensdo de oferecer dados autdctones sobre
esta condicao impar.
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2 OBJETIVOS

2.1 Geral

Descrever a prevaléncia da EMJ na Clinica de Epilepsia do Hospital Santa Teresa, Sdo
Pedro de Alcantara/SC.

2.2 Especificos

Descrever a distribui¢do da EMJ entre 0s sexos.

Demonstrar a idade de inicio dos sintomas da EMJ entre 0s sexos.

Confrontar os resultados obtidos com a literatura internacional.

Fornecer uma base para o desenvolvimento de projetos futuros que versem sobre as

caracteristicas da EMJ no Estado de Santa Catarina.
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3 METODOS

Trata-se de um estudo transversal, descritivo e retrospectivo. Nao houve intervencao
de qualquer natureza no atendimento aos pacientes.

Foram analisados os registros dos pacientes atendidos na Clinica de Epilepsia do
Hospital Santa Teresa (HST) da cidade de Sdo Pedro de Alcantara, Santa Catarina. Esta
clinica multidisciplinar atende pacientes encaminhados de todas as partes do Estado. O
periodo estudado compreendeu os anos de 1986 a 2007. Todos os pacientes foram vistos por
um anico médico neurologista com subespecializagdo em Epileptologia.

Como pre-selecdo os prontuarios foram agrupados em dois grupos. No primeiro grupo
foram incluidos todos os pacientes que tenham o diagnostico de epilepsia, em suas diversas
apresentacdes. No segundo grupo entraram 0s pacientes com diagnosticos outros que
epilepsia, os que ndo tenham um diagnostico definido de epilepsia por falta de critérios e 0s
com diagnostico a esclarecer.

Do grupo de pacientes com epilepsia foram selecionados agueles com diagndstico
final de Epilepsia Mioclénica Juvenil (EMJ). Deste subgrupo foram, por fim, extraidos os
seguintes dados: sexo, idade, idade de inicio dos sintomas.

Os dados foram analisados utilizando os programas Office Excel 2003® e EpiData

Analisis®.
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4 RESULTADOS

Foi analisado um total de 3259 prontuarios. Deste total, 50,84%, 0 que corresponde a
1657 casos, tiveram o diagnostico de epilepsia e foram inclusos no primeiro grupo. O
restante, 49,16%, ou 1602 casos tiveram outro diagnostico que ndo epilepsia e foram inclusos
no segundo grupo.

No grupo dos pacientes acometidos por sindromes epilépticas foram encontrados 72
casos diagnosticados como Epilepsia Mioclénica Juvenil (EMJ), o que corresponde a 4,35%
dos casos de epilepsia e 2,21% de todos o0s casos atendidos no ambulatério de Neurologia do
HST.

Dos pacientes diagnosticados como portadores de EMJ, 26 eram do sexo masculino
perfazendo 36,11% do total do subgrupo. A idade média dos pacientes do sexo masculino e
feminino foi de 33,6+12,6 anos e 34,7+11,6 anos (p=0,719). No prontuario de um paciente do

sexo masculino ndo constava sua idade (Tabela 2).

Tabela 2 - Idade dos pacientes com EMJ atendidos no ambulatério de neurologia do HST entre
1986 e 2007.

Numero Idade Média Desvio Padréo
Homens 25 33,6 +12,6
Mulheres 46 34,7 +11,6
p=0,719

Nos pacientes do sexo masculino a idade média de inicio dos sintomas foi de
15,08+4,11 anos e com 95% dos pacientes iniciando o quadro entre 13,35 e 16,82 anos. J& nos
pacientes do sexo feminino a idade média de inicio dos sintomas foi de 11,12+4,26 anos com
95% dos pacientes afetados primariamente com idade variando entre 9,79 e 12,45 anos
(p=0,0005). Para seis pacientes, quatro do sexo feminino e dois do sexo masculino, ndo foi
possivel estabelecer a data de inicio dos sintomas com precisdo e, por isso, estes foram

excluidos da andlise (Tabela 3).
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Tabela 3 - ldade de inicio dos sintomas dos pacientes com EMJ atendidos no ambulat6rio de
neurologia do HST entre 1986 e 2007.

. Idade Idade Desvio Idade 0
NUmero Minima Média Padrao Maxima 1C95%
Homens 24 7 15,08 +4,11 26 13,35-16,82
Mulheres 42 2 11,12 +4,26 20 9,79-12,45

p=0,0005
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5 DISCUSSAO

No presente estudo, uma analise da prevaléncia da EMJ num centro tercidrio de
atendimento a pessoas sofredoras de epilepsia foi parcialmente concordante com a literatura
mundial que aponta a EMJ como responsavel por 5 a 12% (2-5, 18) dos pacientes portadores
de formas cronicas de epilepsia. Neste estudo mostrou-se uma prevaléncia levemente menor
de 4,35%. Tal dado, ndo obstante se apresente inferior ao de outros estudos ndo minimiza a
importancia que a EMJ tem no ambito das epilepsias como uma das formas de epilepsia
idiopéatica mais freqliente em nosso meio.

Quando avaliamos a prevaléncia da EMJ em relacdo ao total de atendimentos
realizados no HST nos deparamos com um numero elevado (2,21%), mas que ndo €
representativo de outra populacdo que ndo a atendida no proprio hospital. Tal conclusdo
baseia-se no fato de este ser uma institui¢do de referéncia para o diagndstico e tratamento de
pacientes portadores de epilepsia, o que torna a prevaléncia bastante aumentada gquando
comparada com trabalhos classicos que mostram a prevaléncia da EMJ na populagdo geral
como algo em torno de 0,05 a 0,1%(12).

Trabalhos de todo 0 mundo séo por vezes discordantes quanto a prevaléncia maior da
EMJ em um género ou outro. Em nosso estudo pudemos verificar uma prevaléncia maior nas
mulheres, que corresponderam a mais de 65% do grupo afetado. Tal dado é concordante com
alguns estudos que mostram as mulheres como 55%(8), 58%(5), 60%(3)ou até mesmo
78%(19) dos probandos afetados. Porém, é discordante de outros estudos que mostram um
nimero de afetados equilibrado entre os sexos(18) ou até mesmo maior nos homens (9, 10).

O dado que mais chama a atencdo, porém, ndo é a maior prevaléncia da EMJ nas
mulheres, mas sim a diferenca entre a idade média de inicio dos sintomas que ocorre entre 0s
géneros. As mulheres apresentaram 0s primeiros sintomas da EMJ quase quatro anos mais
cedo do que os homens e esta diferenca se mostrou bastante significativa (p=0,0005). Varios
autores ja descreveram que, em se tratando de EMJ, mulheres possuem menor limiar
convulsivo que os homens. Mas nenhum deles abordou tal tema de forma mais aprofundada
ou fornecendo dados viaveis sobre tal parametro.

Tal diferenca nos remete aos estudos de Vijai et al. que mostram diferencas da

expressdo da EMJ na populacdo de Kelara, cidade do sul da india, com o restante do mundo.
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L4, apresentam-se muito mais crises de auséncia entre os portadores de EMJ e uma redugdo
significativa de paroxismos induzidos por luz estroboscopica.

Havendo uma diferenca de expressdao entre diferentes etnias poder-se-ia talvez
extrapolar este fato e supor que tal diferenga também se aplica aos géneros. De que forma os
géneros e, assim dizendo, também os genes influenciam o desenvolvimento da epilepsia ndo
esta elucidado, mas ha numerosas pesquisas sobre o assunto. (20)

Pouco se sabe sobre os fatores que levam uma pessoa a desenvolver a EMJ. Até o final
do século passado, esta condicdo era considerada uma forma idiopatica de epilepsia e assim,
por definicdo, sem causa aparente. Entretanto, estudos mais recentes tém demonstrado que
parece haver sim uma causa fisica para o desenvolvimento ou sendo, para a suscetibilidade a
EMJ. Tais conclusdes baseiam-se no achado de areas hipoperfundidas especialmente em
talamo, hipocampo, cerebelo e ponte nos pacientes portadores de EMJ em comparagdo com
um grupo controle (21), aléem de menor nimero de axdnios em neurbnios motores
inferiores.(22, 23)

Mais do que alteracGes estruturais, os portadores de EMJ também parecem candidatos
mais propensos ao desenvolvimento de sintomas psiquiatricos tais como transtornos de
personalidade e transtornos de adequacdo com ansiedade. (16, 17) Todavia, ndo se pode
minimizar a importancia dos efeitos colaterais das drogas anti-epiléticas na origem destes
transtornos.

A essa susceptibilidade aparentemente aumentada a problemas psiquiéatricos some-se a
necessidade do emprego de medicacgdo anti-epilética apropriada ao longo de toda a vida sob
pena de retorno subito e, por vezes, absolutamente incapacitante das crises epilépticas.

Com base em todos estes detalhes refaz-se a pergunta feita por Plattner em seu artigo:
Serd a EMJ uma forma benigna de epilepsia?(24)

A maioria dos pacientes consegue manter uma vida muito proxima da normal e livre
de paroxismos com monoterapia com valproato de sodio, o qual é a droga de escolha para a
EMJ.(25) Embora esta medicacdo seja relativamente segura aos seus usuarios, ela ndo carece
de efeitos colaterais que por vezes a torna inviavel como, entre outros, a alopecia, ganho de
peso, hepatotoxicidade e supressdo de medula 6ssea (15). Como alternativas medicamentosas
existem drogas tdo antigas como o fenobarbital, primidona e clonazepam, e algumas mais
novas como o topiramato (26), lamotrigina, levetiracetam (27), zonisamida (28). Estes ultimos
prometem menores efeitos colaterais que seus antecessores, mas ainda carecem de estudos
sérios sobre sua eficacia e seguranca em longo prazo, além de que seu alto custo os torna

inviaveis a maior parte de nossa populagéo. (25-29)



19

Visando a melhoria da qualidade de vida dos individuos com epilepsia, a sua correta
adequacao ao meio e a diminui¢do do estigma social associado € importante que atuem em
conjunto, médicos, pacientes e familiares, além de toda uma gama de profissionais da salde
que déem o devido suporte e informacao.

O contetdo da informacao oferecida deve versar sobre a epilepsia de modo geral; as
opcdes de diagndstico e tratamento; as medicacdes disponiveis e seus efeitos colaterais; 0s
tipos de crises epilépticas, seus fatores desencadeantes e modo de controle; os cuidados que o
paciente deve manter consigo; 0S riscos aos quais esta exposto; no¢des de primeiro socorro,
seguranca e prevencdo de ferimentos em casa, escola e trabalho; as alteraches
comportamentais e psiquiatricas; assisténcia social disponivel; educacdo e cuidados de saude
na escola; possibilidade de manutencdo de vida adulta independente; importancia de revelar
sua epilepsia no trabalho se isso vier a colocar o paciente ou outras pessoas em risco; nogoes
de seguranca na estrada e dire¢do; prognostico; morte subita na epilepsia; status epilepticus;
estilo de vida, incluindo uso de drogas e alcool, atividade sexual e privacdo de sono;

planejamento familiar e gravidez; grupos de suporte e ONGs e meios para contata-las.(30)
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6 CONCLUSOES

Este trabalho oferece uma breve impressdo do perfil epidemioldgico da populacdo
acometida por EMJ no Estado de Santa Catarina, sul do Brasil e area de colonizacdo
predominantemente européia.

Ele demonstra que a prevaléncia de EMJ é levemente inferior aquela encontrada em
outras regibes do mundo. No que tange a prevaléncia entre os sexos, foi observada uma
tendéncia ao maior acometimento de mulheres em detrimento dos homens, mostrando 0 sexo
feminino como um fator de provavel risco para o desenvolvimento de tal condi¢cdo. Mais do
que uma maior prevaléncia desta forma de epilepsia nas mulheres, foi possivel demonstrar
igualmente que as crises nelas aparecem em idade inferior aquela observada no sexo
masculino.

Tais dados eram desconhecidos até entdo. O achado de um inicio mais precoce dos
sintomas em mulheres sugere a possibilidade de fatores hormonais, cromossémicos, ou
mesmo de carter social estarem envolvidos no desenvolvimento da EMJ.

Este estudo pioneiro servird como base para futuras comparacdes com diferentes areas

do Brasil enfocando os diferentes fenotipos apresentados pelos portadores de EMJ.
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NORMAS ADOTADAS

Este trabalho foi realizado seguindo a normatizacdo para trabalhos de conclusédo do
Curso de Graduacdo em Medicina, aprovada em reunido do Colegiado do Curso de
Graduacdo em Medicina da Universidade Federal de Santa Catarina, em 27 de novembro
de 2005.
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