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Introdução 

A epilepsia é uma doença crônica que se caracteriza por episódios recorrentes de 

disfunção cerebral, resultando em descargas anormais de neurônios (ALFRADIQUE; 

VASCONCELOS, 2007). É o mais frequente transtorno neurológico sério. Pessoas de 

todas as raças, sexos e condições socioeconômicas são acometidas. As epilepsias são 

divididas em três tipos diferentes quanto a sua etiologia, sendo elas as idiopáticas, 

transmitidas geneticamente; as sintomáticas, onde as causas são identificáveis e as 

criptogênicas, provenientes de base orgânica e sem causa definida (ROWLAND, 2007; 

BASTOS et al., 2009). A epilepsia mioclônica juvenil (EMJ), também denominada 

Síndrome de Janz corresponde de 4 a 10% de todas as epilepsias. É caracterizada por 

tremores rápidos, irregulares e repetitivos. Estas crises de aspecto involuntário, costumam 

iniciar-se na adolescência, entre os 8 e 26 anos e acontecem geralmente ao acordar, 

muitas vezes causadas por privação do sono, fotosensibilização ou estresse (MIRANDA, 

2008; BASTOS et al., 2009). Os diagnósticos por imagem e laboratorial são importantes, 

pois através deles se têm uma base dos tratamentos mais corretos que se podem utilizar e 

assim possibilita ao paciente uma boa qualidade de vida e consequentemente um bom 

prognóstico da doença (SILVA; CARDOSO; MACHADO, 2013).  

Objetivo 

Este trabalho tem como objetivo estabelecer uma visão mais ampla e simplificada da 

epilepsia EMJ evidenciando sua classificação. E ainda descrever o diagnóstico e 

prognóstico da EMJ através dos exames de imagem, enfatizando também os exames 

laboratoriais de biologia molecular. 

Classificações 

  

 

 

 

 

 
 

Diagnóstico por imagem 

Ainda que a epilepsia mioclônica juvenil tenha como padrão a maioria dos exames de 

imagem normais, eles são importantes e habitualmente utilizados no diagnóstico, sendo a 

ressonância magnética (RM) e a tomografia computadorizada (TC) os mais comuns. 

Porém, além desses exames periódicos podem ser feitos outros exames auxiliares 

considerados de grande importância (MIRANDA, 2008). 

Diagnóstico auxiliar 

Imagem 1: EEG normal. 

 

 

 

 

 

Fonte: MIRANDA, 2008 

 

 

Imagem2: EEG de um paciente com EMJ em crise. 

 

 

 

 

Fonte: MIRANDA, 2008 

Diagnóstico laboratorial 

Por se tratar de uma doença com etiologia genética são utilizados alguns exames 

laboratoriais, mais precisamente exames de biologia molecular, onde são encontradas 

alterações genéticas na estrutura física dos genes, estas são denominadas mutações e 

estão diretamente ligadas a epileptogênese (MORYY, 2009). 

Tabela: Sintomas e prognósticos de pacientes com EMJ em relação aos genes acometidos 

 

 

 

 

 

Fonte: Autoria própria. 

Considerações finais 

Com o estudo mais aprofundado deste trabalho, pode-se perceber que a EMJ é a epilepsia 

generalizada mais estudada por pesquisadores juntamente com seu diagnóstico. Entre os 

exames laboratoriais, o de biologia molecular foi o que apresentou maior importância 

para o diagnóstico da EMJ, por exemplificarem os tipos de mutações que ocorrem nos 

principais genes acometidos. E estes muitas vezes determinam as características clínicas 

dos pacientes, ou seja, é um importante fator prognóstico de tal doença. Como 

diagnóstico mais preciso ainda se destaca o eletroencefalograma, que apresenta resultados 

característicos para esta síndrome. Exames de neuroimagem como ressonância magnética 

e tomografia computadorizada se encontram sem alterações significativas, dificultando 

assim determinar uma correlação entre imagem e achados laboratoriais, proposta a ser 

realizada inicialmente nesta pesquisa. 
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