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Introducao

Imagem?2: EEG de um paciente com EMJ em crise.

A epilepsia € uma doenca cronica que se caracteriza por episodios recorrentes de mjl”“:fjsﬂ,}ﬁi \! ji\ﬁﬁ\vﬁ;‘ﬁ/ﬁﬂmq“"*‘wwﬂ«{ "’f:::f; 3 jj;j:ﬁq;xﬂ;““"’:;‘::“.:".:“‘:“"‘“’..nw*.,._"
disfuncao cerebral, resultando em descargas anormais de neurdnios (ALFRADIQUE; ;::v::;v-:;::f’t‘ﬁf‘w\«vs%’\'w;:f A \i;’, ) t’\/‘::;:*;?f\i;{»:“:;:'“?«f\\fuj; A S
VASCONCELOS, 2007). E o mais frequente transtorno neuroldgico sério. Pessoas de _}%W\“ mefr.,:’:i'«{u’f-,.i w }4\“% wh,/ :E-WMW ﬁw:;g ﬁjﬁﬂ;w‘:“‘j:::j:::::itw:
todas as racas, sexos e condicOes socioeconomicas sao acometidas. As epilepsias sao ‘_“,'“t:v‘j::“;:::‘;:;m " @ 1”“5’\:‘ J; ,;';_f‘;jjm}" pi r,?y“‘{j;”::: *""“?\“Q I R AN AW
divididas em trés tipos diferentes quanto a sua etiologia, sendo elas as idiopaticas, :’M:‘:";‘::‘:::;;‘ 'f\f\:\rq m"”g;\,ﬂ p, \,,; «,:.‘:L‘;f.,ﬁ \,,,:w‘;:?:“-.‘,:\:« AR AR NN
transmitidas geneticamente; as sintométicas, onde as causas sdo identificaveis e as o ki "“”*\{ WD Wi\\;ﬁw{ Qunr g ii::\:g*ﬁﬁf;:?:ﬁ?ﬁ:;
criptogénicas, provenientes de base organica e sem causa definida (ROWLAND, 2007 ;‘:’1‘“;:;}:2“:@ g;lmifm’:ij \2?7’?‘,“:; o vvffﬁfifk“fzi“ft}f:mi:
BASTOS et al., 2009). A epilepsia mioclonica juvenil (EMJ), também denominada Tt A \’\‘}j:;;fj :?J L\:L\,:i/{ﬁ\}f;”i%‘nw~$j:££’{\:”S:“::Zﬁtzi;:;:\:
Sindrome de Janz corresponde de 4 a 10% de todas as epilepsias. E caracterizada por iff_:":;’;:‘_‘“‘;i :»:\{*ngt_g_fr:;{:m: »;{jf; ‘;’;“”Tii'_fi”._iﬁ?_’_i‘:“ :ﬁ"?:ff“i._":":. AR P ,I‘i“,i":;
tremores rapidos, irregulares e repetitivos. Estas crises de aspecto involuntario, costumam = I DSLLLA| | M AsAALY | | MY [ L A ad 2T | Y TP T T T

Iniciar-se na adolescéncia, entre os 8 e 26 anos e acontecem geralmente ao acordar, Fonte: MIRANDA, 2008

muitas vezes causadas por privacao do sono, fotosensibilizacao ou estresse (MIRANDA,
2008; BASTOS et al., 2009). Os diagnosticos por imagem e laboratorial sdo importantes,
pois atraves deles se ttm uma base dos tratamentos mais corretos que se podem utilizar e
assim possibilita ao paciente uma boa qualidade de vida e consequentemente um bom
prognostico da doenca (SILVA; CARDOSO; MACHADO, 2013).

Diagnostico laboratorial

Por se tratar de uma doenca com etiologia genética sdo utilizados alguns exames
laboratorials, mais precisamente exames de biologia molecular, onde sao encontradas
alteracOes geneticas na estrutura fisica dos genes, estas sdao denominadas mutacoes e
estao diretamente ligadas a epileptogénese (MORYYY, 2009).

ODbjetivo

Tabela: Sintomas e prognosticos de pacientes com EMJ em relacao aos genes acometidos

Es_te trz_abalho tem como objetivo estabe!e_cer uma visﬁo mais ampla e simplifi,cagla da GENE SINTOMAS PROGNOSTICO

epilepsia EMJ evidenciando sua classificacdao. E ainda descrever o diagnostico e

prognostico da EMJ através dos exames de imagem, enfatizando também os exames Crises Miocldnicas/

laboratoriais de biologia molecular. EFHC1 | o o Bom/Regular

Crises Jonico-Clonicas.
Classificagf')es CACNBA4 Crises de auséncia Muito bom
EPILEPSIAS GABRAT Crnses de ausencia Muito bom

v N\ GABRD Crises de auséncia Muito bom

Fonte: Autoria propria.

PARCIAIS

GENERALIZADAS

Consideracoes finais

OUTRAS
EPILEPSIAS

J_L

Com o estudo mais aprofunc
generalizada mais estudada

ado deste trabalho, pode-se perceber que a EMJ é a epilepsia
nor pesquisadores juntamente com seu diagnostico. Entre os

exames laboratorials, o de

niologia molecular fol o que apresentou maior importancia

para o diagnéstico da EMJ, por exemplificarem 0s tipos de mutacOes gue ocorrem nos

principais genes acometidos. E estes muitas vezes determinam as caracteristicas clinicas
dos pacientes, ou seja, € um Iimportante fator prognoéstico de tal doenca. Como
diagnostico mais preciso ainda se destaca o eletroencefalograma, que apresenta resultados
caracteristicos para esta sindrome. Exames de neuroimagem como ressonancia magnética
e tomografia computadorizada se encontram sem alteracOes significativas, dificultando
assim determinar uma correlacao entre imagem e achados laboratoriais, proposta a ser
realizada inicialmente nesta pesquisa.

CRISES MIOCLONICAS

Diagndstico por imagem

Ainda que a epilepsia mioclonica juvenil tenha como padrao a maioria dos exames de
Imagem normais, eles sao importantes e habitualmente utilizados no diagnostico, sendo a
ressonancia magnetica (RM) e a tomografia computadorizada (TC) os mais comuns.
Porem, além desses exames periodicos podem ser feitos outros exames auxiliares
considerados de grande importancia (MIRANDA, 2008).

CRISES TONICO-
CLONICAS

CRISES DE AUSENCIA
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