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EPILEPSIAS GENERALIZADAS IDIOPATICAS
DIAGNOSTICADAS INCORRETAMENTE COMO
EPILEPSIAS PARCIAIS

Susana B. Mory', Carlos A.M. Guerreiro?, Li M. Li?, Ricardo A. Teixeira’,
Alberto L.C. Costa?, Tania A.M. Cardoso? Fernando Cendes?

RESUMO - A epilepsia generalizada idiopatica (EGI) frequentemente ndo é diagnosticada corretamente em
adultos, com sérias consequéncias para os pacientes. O objetivo deste estudo foi avaliar os fatores mais
frequentemente associados a dificuldades no diagnéstico diferencial entre epilepsias parciais e generalizadas
em adultos. Avaliamos 41 pacientes com diagnostico de crises parciais complexas com elementos de anamnese
e EEG indicando um possivel diagnoéstico diferencial. Foi possivel a mudanca do diagndstico de epilepsia
parcial para EGl em 25 pacientes: 22 (88%) com EMJ; um com auséncia juvenil, um com sindrome de auséncias
com mioclonias periorais € um com auséncia com mioclonias palpebrais. Mioclonias, uma das caracteristicas
da EMJ e outras formas de EGI, geralmente ndo eram espontaneamente relatadas pelos pacientes. Abalos
mioclénicos unilaterais eram confundidos com crises parciais motoras. Auséncias breves e pouco frequentes
e anormalidades focais no EEG contribuiram para o nao reconhecimento de EGI. Todos os 25 pacientes
apresentavam crises sem controle adequado antes da revisdo diagndstica. Apds o diagndstico correto e mudanca
para monoterapia com acido valpréico ou valproato de sddio, 19 (76%) ficaram livre de crises e seis (24%) dos
25 pacientes apresentaram melhora significativa. A associagdo de lamotrigina em trés destes pacientes propiciou
reducdo significativa da frequéncia de crises. Em conclusdo, anamnese detalhada e questionamento direcionado
para determinar a presenca de mioclonias e crises tipo auséncia e a sua interpretacdo no contexto clinico séo
fundamentais para o diagnoéstico correto das EGI em adultos.

PALAVRAS-CHAVE: epilepsia, diagnostico, tratamento, EEG.

Idiopathic generalized epilepsies misdiagnosed as partial epilepsies

ABSTRACT - Idiopathic generalized epilepsy (IGE) is often not recognized with serious consequences on the
sufferers. We examined factors contributing to the missed diagnosis of IGE in 41 adults attending our epilepsy
clinic with diagnosis of partial epilepsy who had semiology or EEG findings suggesting a possible differential
diagnosis. After careful re-evaluation, the diagnosis of IGE was established in 25 patients: 22 (88%) with JME,
one with juvenile absence, one with perioral myoclonia with absences, one with eyelid myoclonia with typical
absences. Myoclonic jerks, the hallmark of the JME and other IGE, were not usually reported by patients or
misdiagnosed as focal motor seizures. Brief and infrequent absence seizures and focal EEG abnormalities
were other factors contributing to not recognizing JME. All 25 patients did not achieve seizure control before
re-evaluation of diagnosis. After appropriate diagnosis of IGE and change of AED to valproate or valproic acid,
19 (76%) became seizure free and six (24%) had a significant improvement on seizure control. Association
with lamotrigine provided further improvement in three of these patients. An appropriate questioning to
identify myoclonic and absence seizures and a proper interpretation in the context of whole clinical constellation
are essential for a correct seizure classification and diagnosis of IGE in adults.

KEY WORDS: epilepsy, diagnosis, treatment, EEG.

As crises epilépticas sao classificadas de acordo
com os critérios propostos pela Liga Internacional
de Epilepsia (ILAE) em dois grandes grupos: parciais
(ou focais) e generalizadas; estas por sua vez, sdosub-

divididas de acordo com as caracteristicas da semi-
ologiaictal e caracterizacdo eletrencefalografica'. As
sindromes epilépticas também sao classificadas em
dois grandes eixos. No primeiro sao divididas em par-
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ciais (ou focais) e generalizadas; e no segundo eixo
em idiopatica/criptogénica e sintomatica?. As crises
parciais apresentam achados semioldgicos e eletren-
cefalograficos que envolvem uma regiao especifica
do cértex cerebral®. As crises parciais sdo divididas
em simples e complexas: nas crises parciais simples
(CPS) o individuo é capaz de perceber e interagir com
0 meio, enquanto que nas crises parciais complexas
(CPC) ocorre comprometimento da consciéncia.

Nas crises generalizadas, as primeiras manifesta-
¢bes clinicas indicam envolvimento de ambos os he-
misférios e o padrao eletrografico durante a crise é
bilateral desde o inicio’. Dentre os diversos tipos de
crises que ocorrem nas epilepsias generalizadas, as
crises de auséncia e as mioclénicas sao as mais rele-
vantes no contexto do diagndstico diferencial entre
as sindromes epilépticas em adultos. Nas crises de
auséncia ocorre diminuicao ou perda da conscién-
cia com inicio e término subitos, sem confusao pés-
ictal. Clinicamente os pacientes apresentam olhar fixo
e interrupcao da atividade motora; em alguns casos
podem apresentar automatismos e fen6menos auto-
nomicos. Estas manifestacoes estdo associadas a
complexos espicula-onda lenta generalizados no ele-
troencefalograma (EEG)3#.

Em alguns pacientes, o diagnéstico diferencial
entre crises parciais complexas e crises de auséncias
pode ser dificil, levando a um diagnéstico inadequa-
do da sindrome epiléptica>7.

O objetivo deste estudo foi avaliar os fatores mais
frequentemente associados a dificuldades no diag-
néstico diferencial entre crises tipo auséncias e
mioclonias e crises parciais e assim tentar indicar ele-
mentos diagndsticos na rotina que possam ser Uteis
para o neurologista geral e epileptologista em fase
de treinamento.

METODO

Durante o periodo de janeiro de 2000 a julho de 2001,
selecionamos de forma consecutiva pacientes do Ambu-
latério de Epilepsia do Hospital das Clinicas da Universi-
dade Estadual de Campinas (HC/UNICAMP) que recebe-
ram diagnéstico de epilepsia parcial mas que apresenta-
vam achados clinicos ou eletrencefalograficos sugerindo
epilepsia generalizada idiopatica (EGI) usando entrevistas
estruturadas. Consideramos para este estudo o diagnos-
tico inicial dos centros de atendimento primario e secun-
dario por clinicos e neurologistas gerais que referiram os
pacientes para o Ambulatério de Epilepsia do HC/UNICAMP
(incluindo esquema terapéutico prévio que o paciente uti-
lizava antes de ingressar no nosso servico). Avaliamos tam-
bém pacientes do nosso ambulatério com diagnéstico
inicial equivocado devido a razbes diversas discutidas no
decorrer do trabalho.

Os critérios para selegao inicial dos pacientes foram:
pacientes com idade superior a 14 anos; crises classifica-
das como parciais complexas e/ou simples motora que
apresentam EEG interictal com atividade de base normal
e complexos espicula-onda lenta; pacientes com diagnés-
tico de crises parciais complexas que nao respondem bem
ao tratamento medicamentoso e que apresentam episo-
dios suspeitos de mioclonias; exame neurolégico normal.

Os critérios de exclusdo estabelecidos foram: co-exis-
téncia de outra doencga neuroldgica além da epilepsia afe-
tando o sistema nervoso central (SNC); gravidez; ndo con-
sentimento para o estudo.

Realizamos a revisdo e entrevista estruturada com os
pacientes e responsaveis, com especial atencdo para os
seguintes aspectos: 1) Caracterizacdo das crises epilépti-
cas: inicio de crises, tipo e classificagdo, descricdo deta-
Ihada, frequéncia, horario de crises, fatores predispo-
nentes, como stress, privagao de sono, ingesta de bebida
alcodlica, abstinéncia de droga, periodo menstrual; 2) Es-
guemas terapéuticos prévios e atuais bem como a efica-
cia de cada tratamento (critérios avaliados pelo préprio
paciente e familiares); 3)Antecedentes pessoais: convul-
sdo febril, convulsdo neonatal, antecedentes natais e peri-
natais, traumatismo cranio-encefalico acompanhado de
perda de consciéncia; 4) Antecedentes familiares: epilep-
sia (idade de inicio, tipo de crises), outras doencas neuro-
l6gicas; 5) Exame fisico e neuroldgico; 6) Investigagcao
eletrencefalografica; 7) Diagnéstico inicial pelo prontua-
rio e diagndstico final do paciente apds revisdo detalhada
dos dados enumerados acima; 8) Evolugao clinica do pa-
ciente apos esta re-avaliacdo e mudanca na prescricao de
anticonvulsivantes.

EEG - A investigacao eletrencefalografica consistiu em
EEGs interictais com a colocacao de eletrodos segundo o
sistema internacional 10-20 e manobras de ativacdo pa-
dronizadas em aparelho de EEG analégico de 16 canais
usando diferentes montagens bipolares e referenciais®.

Ressondncia magnética (RM) - As imagens de RM fo-
ram obtidas em sistema de RM de 2 Tesla com aquisicoes
nos planos coronal, sagital e axial além de aquisicao 3D
(volumétrica) que permite reconstrucdo das imagens a
posteriori em qualquer plano ou inclinacdo.

Os parametros de imagem foram: 1) Imagens sagitais
T1 ponderadas “spin-echo” (espessura de 6mm, angulo de
excitacdo de 180°, TR=430, TE=12 matriz de 200 x 350,
FOV= 25 x 25 cm); 2) Imagens no plano coronal obliquo
perpendiculares ao longo do eixo da formacao hipocampal,
definido nas imagens sagitais; 2.a) T2 ponderadas “fast spin
echo” (espessura de 4 mm, angulo de excitagdo de 120 ©,
TR=5800; TE =129; matriz de 252 x 320; FOV=18x18 cm);
2.b) T1 ponderadas inversion recovery (espessura de 3mm,
angulo de excitacdo de 200°; TR IR=2800; TE= 14 TI=840
matriz 130 x 256; FOV =16x18 cm); 3) Imagens no plano
axial: duplo spin echo (T2 ponderadas e densidade de pré-
tons): T2 ponderadas (espessura de 6mm, angulo de exci-
tacdo 180° TR=1800, TE= 90, matriz 165 x 256; FOV=20x24
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c¢m); densidade de protons (espessura de 6mm , angulo de
excitacdo de 180°, TR=1800, TE=16, matriz 165 x 256;
FOV=20 x 24 cm ou “fast spin echo” T2 ponderadas (espes-
sura de 4mm; angulo de excitacdo de 120°, TR =6800;
TE=129; matriz de 252 x 328; FOV= 21 x 23 cm) e 4) Aqui-
sicao 3D obtida no plano sagital “gradiente echo” T1 ponde-
radas (espessura 1 mm, angulo de excitagcdo de 35°; TR=22;
TE=9, matriz 256 x 220 FOV= 23 x 25 cm; pixel= 1x1).

O protocolo estudado foi aprovado pelo Comité de
Etica Médica da Faculdade de Ciéncias Médicas da
UNICAMP. Todos pacientes assinaram termo de consenti-
mento para o estudo.

RESULTADOS

Selecionamos um grupo de 41 pacientes com cri-
ses inicialmente diagnosticadas como parciais com-
plexas mas com elementos para um possivel diagnos-
tico diferencial com auséncias e/ou mioclonias seguin-
do os critérios de inclusao e exclusao acima.

Utilizando os critérios da ILAE foi possivel a reclas-
sificacdo do diagndstico sindromico de epilepsia par-
cial para EGl em 25 pacientes. Destes, 22 (88%) rece-
beram o diagndstico de epilepsia miocl6nica juvenil
(EMJ). As caracteristicas clinicas destes pacientes
estdo resumidas na Tabela 1. O Paciente 6 foi classifi-
cado como provavel sindrome de auséncia com mio-
clonias periorais®, a Paciente 5 como provavel sindro-
me de auséncia com mioclonias palpebrais'® e o Pa-
ciente 9 como auséncia juvenil.

Em 16 pacientes o diagndstico de epilepsia par-
cial foi confirmado. O resultado da investigacao ele-
trencefalografica e RM destes pacientes estao resumi-
dos na Tabela 2.

Dados demogréficos e antecedentes

A média de idade do inicio das crises destes 25
pacientes (13 mulheres) foi de 12,6 anos, variando
de 5 a 22 anos. Treze (52%) pacientes (todos com
diagnostico de EMJ) apresentavam antecedente de
epilepsia em familiares de primeiro grau. Apenas um
paciente com EMJ apresentou antecedente de con-
vulsao febril na infancia (Paciente 2).

As crises de auséncia foram descritas pelos pacien-
tes e acompanhantes como: 1) “sensacao de desliga-
mento”, 2) “gagueira”, 3) “olhar parado”, 4) “sai do
ar” 5) “apagar de uma luz"”; e as crises miocl6nicas
como: 6) tremores em membros uni ou bilateralmen-
te, 7) “repuxamento” do braco, 8) “choques”, 9) “sen-
sacao de calafrios”, 10) “ queda de objetos” (Tabela 1).

Em nove dos 25 pacientes (36%) as mioclonias
inicialmente foram identificadas como crises parci-
ais simples motoras. Dois destes 9 pacientes (Paci-
entes 10 e 20) tiveram diagnéstico clinico inicial de
epilepsia benigna da infancia por apresentarem

mioclonias periorais na infancia.

Eletroencefalograma

Observamos disturbio epileptiforme focal asso-
ciado a disturbio epileptiforme generalizado em 8
pacientes (32%). O diagndstico inicial destes 8 paci-
entes foi de epilepsia parcial. Destes, 7 foram re-
classificados como EMJ e uma (Paciente 5) como epi-
lepsia com mioclonias palpebrais.

Resposta terapéutica

Todos os 25 pacientes apresentavam crises sem
controle adequado antes da revisdo diagnostica.
Apbs correcao do diagndstico e mudanca do regi-
me terapéutico para monoterapia com valproato de
sédio (ou acido valpréico), 19 (76%) ficaram livre de
crises. No entanto, 5 destes 19 pacientes livres de
crise com acido valproico ou valproato de sédio ne-
cessitaram de mudanca de anticonvulsivante devi-
do a efeitos colaterais ou dificuldades econ6micas;
no momento estao em uso de oxcarbazepina (Paci-
ente 16), carbamazepina (Pacientes 7 e 12) e fenito-
ina ( Pacientes 3 e 18).

Seis (24%) dos 25 pacientes apresentaram melho-
ra significativa apds novo regime terapéutico, porém
continuaram apresentando mioclonias e crises de au-
séncia apesar de doses adequadas e boa aderéncia ao
acido valpréico em monoterapia.

Foi realizada entéo a associacao de lamotrigina em
trés pacientes (Pacientes 11, 23 e 25), com redugao signi-
ficativa da frequéncia de crises na Paciente 23 e persis-
téncia das mioclonias esporadicas nos Pacientes 11 e 25.

O Paciente 6 esta em uso de acido valpréico asso-
ciado a carbamazepina e clonazepam e apresenta
também mioclonias esporadicas.

A Paciente 15 persiste com mioclonias e ausénci-
as esporadicas mesmo com doses adequadas de aci-
do valpréico. Nesta paciente, o uso de lamotrigina
foi descontinuado, devido a reacao alérgica.

A Paciente 5 descontinuou o tratamento com val-
proato de sddio e preferiu retornar ao uso de carba-
mazepina; continua com crises auséncias esporadi-
cas e persisténcia de EEGs com disturbio epileptifor-
me generalizado.

Ressonédncia magnética

Onze destes 25 pacientes foram submetidos a
RM de alta resolucao e andlise detalhada, incluindo
reconstrucao multiplanar; os exames foram conside-
rados normais em todos eles.

Fatores que influenciaram no diagndstico
entre crises parciais e generalizadas
O tempo para o diagndstico diferencial entre epi-
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Tabela 1 . Caracteristicas cliinicas.

Pac Sexo Idade Inicio Descricdo das crises* Fator Historia
desencadeante familiar

1 M 37 22 desligamentos, tremor nao
2 M 35 16 olhar fixo c/automatismos sim
3 M 29 14 tremor dos bracos, piscamentos bilaterais nao
4 M 30 14 desligamentos, tremor nao
5 F 20 5 desligamento desencadeado pela luz luz solar nao
6 M 48 15 olhos abertos, foge os pensamentos, repuxa rima E nao
7 F 18 11 choque, desligamento, repuxamento de MSD periodo menstrual sim
8 F 36 14 dificuldade de fala (gagueira) ¢/ contracdo de MSD nao
9 M 20 13 olhar parado nao
10 M 15 8 gagueira+ desvio de rima, abalos sim
11 M 29 12 tremores antes das crises, sensacdo de susto, sensacdo ruim nao
12 F 27 10 repuxamento de MSD privacdo de sono sim
13 M 36 15 repuxamento de MSD, gagueira sim
14 F 44 7 desligamento subito, abalos nos membros nao
15 F 28 14 sensacao de vazio, olhar fixo privacdo de sono sim
16 F 17 14 desligamento de curta duracdo, repuxamento sim
17 F 24 11 foge os pensamentos, CTCG durante o sono, tremor em MMSS sim
18 M 36 13 gagueira+ repuxamento de MMSS nao
19 M 31 17 repuxamento de MMSS, alheio ao meio ambiente e tontura sim
20 M 20 11 repuxamento de rima D nao
21 F 25 11 desligamento, derruba objetos sim
22 F 30 21 desligamento, repuxamento de MSE privacdo de sono sim
23 F 33 6 desligamento, tremor de extremidades sim
24 F 36 13 desligamento, queda de objetos, nao
25 M 47 7 desligamento, queda do pescoco, tremor em maos sim
média 30,0 12,6

DP 9,0 4,2

* Todos os pacientes apresentavam CTCG; MMSS, membros superiores; MSD, membro superior direito; MSE, menbro superior esquerdo.

lepsia parcial e EGI (incluindo o subtipo EMJ) foi 4,6
(=3,1) anos.

Os fatores que colaboraram para o diagnéstico
preciso estao resumidos na Tabela 3 e aqueles que
colaboraram para um diagnéstico equivocado estao
resumidos na Tabela 4.

A Tabela 5 inclui os resultados de EEGs, medica-
¢Oes antes e depois do diagnoéstico de EGI.

DISCUSSAO

As CPCs originarias do lobo frontal podem ser
parecidas com as crises de auséncias quando apre-
sentam curta duracao, alta frequéncia durante o dia
e auséncia de confusao pos-ictal” '3,

As crises parciais representam o tipo de crise mais
frequente em adultos, no entanto a frequéncia da crises
de auséncia em adultos é geralmente subestimada, o
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Tabela 2. EEG, terapéutica, Video-EEG e imagem do Grupo 2.

Pac  EEGs interictais Medicagao atual Video-EEG RM
26 CE e PEOLIG/ LMT+VPA Poliespiculas 1-4 Hz displasia frontal Dir.
seguidas de PEOLG
27 CEOLR 3HZ CBz polimicrogiria perisilviana a Dir
28 CEOLG /EF Fr-Temp E CBZ+VPA+CLZ CEOLIG displasia frontal bilateral
29 CEOLG méx FTD,/OA Fr-Temp. D CBz displasia frontal Dir.
30 EF Reg. Par. Dir. e C PEOLIG OXC displasia frontal Dir.
31 OF e CE e PEOL Reg.Temp. Dir/ CBz1200 polimicrogiria perisilviana
e CEePEOLG direita
32 EF Reg. Temp. Esq e CEOLIG CBz cisto aracnoéide polo temp.
Esq + malformacéao lobo
temp.e frontal esq
33 EF Fr. Dir e CEOLIG / CEOLIG VPA 1500 lesdo no polo occipital
dir (gliose)
34 EFFr. Dir. e EF Fr. Esq e CEOLIG/COAOLIG CBZ+CLB heterotopia laminar em banda
35 CEOLI 3-4 Hz/ EF Fr. Dir D e CEOLIG VPA + LMT Mioclonias sem displasia frontal dir.
alteracoes no EEG
36 EF Fr. E e CEOLIG/EF Fr. Dir. e CEOLIG VPA+CBZ Poliespiculas G displasia frontal dir.
seguidadas de CEOL | G
37 EF Fr. Dir e EF Fr. Esq e CEOLIG/COAOLIG VPA +CBZ+CLB OA F reg. Temp. Esq. displasia frontal bilateral
e AO F reg. Temp. Dir
precedendo COAOL G
38 COAL /OAF Fr.-TempEe CBZ+CLB CE e PEOL | G 2-4hz reg. atrofia hipocampal E+LTE
CEOLIG/ CE e PEOL G Fr.Cent.Temp Esq
39 EF Fr. Dir e EF Fr. Esq e CEOLIG/COAOL | G CBZ+CLB displasia frontal esq.
40 CEOL I G FNT,VPA,CBZ+CLB displasia frontal dir.
41 OAF Reg. Temp. Dir e Esq. e CEOILG VPA+LMT Atividade teta rirmica heterotopia laminar em banda

em regides frontais

CEOL, complexos espicula-onda lenta; |, irregulares; G, generalizados; PEOL, poliespicula onda-lenta; COAOL, complexo ondas aguda - onda lenta; EF, espicula
focal; OAF, onda aguda focal; Fr, frontal; Temp, temporal; Par, parietal.

que colabora para o erro de interpretacdo do médico
guando o paciente ou acompanhante fornecem uma
descricao semioldgica inadequada das crises®'*.

Outro dado que pode favorecer o erro no diag-

nostico sdo as anormalidades focais epileptiformes
em pacientes com epilepsia generalizada primaria®.
Lombroso'® estudou os padroes eletrencefalograficos
em 58 pacientes com epilepsia generalizada prima-
ria durante duas décadas e observou que em 32
(56%) desses 58 pacientes, 65% dos EEGs apresen-
tavam anormalidades focais, incluindo ondas lentas
na frequéncia delta e teta, ondas agudas e espiculas.
Neste estudo, as anormalidades eletrencefalograficas
focais foram encontradas principalmente em regides

temporais e menos frequentemente em regides fron-
tais. Porém, segundo Lombroso, as anormalidades
epileptiformes focais nestes pacientes sdo pouco de-
finidas e variaveis na localizacao™.

Panayiotoupolos e col? relataram que as mioclonias
podem ser confundidas com crises parciais simples mo-
toras na EMJ. Além disso, observaram que um terco de
pacientes adultos com crises de auséncia tipica e EMJ fo-
ram classificados previamente como CPCs por clinicos e
neurologistas experientes. Esses autores descreveram a-
normalidades focais nos EEGs e ressaltaram que estas po-
deriam ser interpretadas como indicativas de CPCs. Outros
estudos também que demonstraram anormalidades fo-
cais na EMJ>'%17 bem como diagnésticos equivocados™.
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Tabela 3. Fatores que colaboraram para o diagndstico adequado.

a) EEGs seriados

b) historia de mioclonias a partir de busca ativa e histéria familiar
c¢) EEG com histéria de mioclonias (bilaterais) a partir de busca ativa
d) EEG com histéria de mioclonias unilaterais (antes classificadas como crises parciais simples motoras)

e) EEG com antecedente familiar e histéria de mioclonias (bilaterais) a partir de busca ativa

2 pacientes 8%
1 paciente 4%
8 pacientes  32%
4 pacientes  16%

5 pacientes  20%

f)  EEG com antecedente familiar positivo e histdria de mioclonias unilaterais (antes classificadas como

crises parciais simples motoras)

5 pacientes  20%

Tabela 4. Fatores que colaboraram para um diagndstico equivocado.

a) Anamnese (CPC)

b) EEG normais persistindo a impressao diagndstica inicial deCPC

3 pacientes  12%

10 pacientes 40%

c¢) EEG com anormalidade epileptiforme focal (pelo menos um) e anamnese levando

ao diagnostico de CPC

d) EEG normal associado a histéria de crise parcial simples motora e complexa(CPSM/CPC)

3 pacientes  12%

3 pacientes  12%

e) EEG com anormalidade epileptiforme focal e anamnese (mioclonias assimétricas e unilaterais

interpretadas como crises parciais simples motoras)

f)  EEG com anormalidades inespecificas e historia de CPC

5 pacientes  20%

1 paciente 4%

Na sua maioria, nossos pacientes (88%) foram
re-classificados em EMJ. A EMJ é um tipo relativa-
mente frequente de epilepsia, representando 7 a 9%
das epilepsias’'* com inicio entre os 8 e 26 anos de
idade e em 85% dos casos entre os 13 e 20 anos'”1920,
O melhor conhecimento da sindrome tem contribu-
ido para o aumento da taxa de prevaléncia referida
na literatura, pois tanto pacientes como médicos fre-
guentemente subestimam o significado das mioclo-
nias''%2°. A EMJ acomete igualmente homens e
mulheres e apresenta histéria familiar positiva em
17-50% dos casos'®'. A sindrome caracteriza-se por
mioclonias durante o despertar, CTCG e auséncias
em 14,6% a 39,5%'%2'. O padrao eletrencefalografico
interictal consiste em complexos-espicula onda-len-
tairregulares generalizados, com frequéncia entre 3,5-
4,5Hz, ocasionalmente limitados as regides frontais'®.

Nossos pacientes relatavam frequentemente “tre-

"o

mores em membros superiores”, “sensacdo de cala-
frios”, “choques”, “repuxamento de um membro”,
" queda de objetos”. Tais sintomas sdo compativeis
com as mioclonias da EMJ que podem ser simétricas
ou assimétricas, Unicas ou repetitivas, rapidas e de
amplitude varidvel, sempre mais pronunciados e
frequentemente restritos aos membros superiores.
Estas mioclonias podem acometer os membros in-

feriores ocasionando queda, ou ainda a musculatura

cervical e, excepcionalmente, a face como aconteceu
com os nossos Pacientes 10 e 20".

Segundo o estudo de Panayiotoupolos e col.#, as
crises de auséncia tipica podem ser descritas pelo
paciente como “blackouts”, “obnubilacdo” ou “fuga
de pensamento”. De acordo com o subtipo de epi-
lepsia (auséncia infantil, juvenil e auséncia da EMJ)
ha um padrao eletrografico tipico. As crises de au-
séncia da EMJ geralmente séo de curta duracéo e
pouco frequentes, ao contrario das auséncias infan-
til e juvenil, que sdo mais prolongadas*.

Somente um paciente (Paciente 2) (4 %) do gru-
po com o diagnéstico de EMJ apresentou convulsao
febril na infancia. Segundo Janz'¢, convulsdes febris
podem ser mencionadas na histéria de pacientes com
EMJ e ocorrem em 4,4% , dado equivalente a frequén-
cia da populacao geral.

Os Pacientes 10 e 20 apresentaram diagnostico
inicial de epilepsia benigna da infancia provavelmen-
te devido as mioclonias periorais assimétricas. O Paci-
ente 10 apresentou EEG evidenciando anormalida-
des focais em regido centro-temporal esquerda além
de anormalidades generalizadas, com posterior evo-
lucdo durante a adolescéncia para mioclonias seg-
mentares em membro superior direito. Ja no Paci-
ente 20, o EEG evidenciou anormalidade focal em
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Tabela 5. EEG, drogas, intervalo para diagndstico e diagndstico final.

Pac EEGs DAE anteriores DAE atual Intervalo Diagnéstico
diagnéstico final
1 CEOLI G CBzZ VPA 5,0 EMIJ
2 EF Fr. Esq; OAF Temp. Dir e Esq; CBZ, FNT, CBZ+FNT, VPA+CBZ VPA 6,0 EMJ
CEOLI G
3 CEOLI G CBZ+FNT+PB, PB , CBZ,VPA FNT 7.0 EMJ
4 CEOLI G CBZ,PB VPA 2,0 EMJ
5 CEOL | G; OAF Reg Parietal Dir CBZ,Primidona,VPA CBz 8,0 EGP
e Esq; OAF Reg Fr-Temp Esq
6 CEOL e PEOL G VPA+CBZ +CLZ, FNT, Comital L, PB VPA+CBZ+rivotril 7.0 EGP
7 CEOL G 3hz CBZ, VPA CBZ 2,0 EMJ
8 CEOL | G; AOF Temp Dir PB,FNT,CBZ+VPA VPA 12,0 EMJ
9 CEOL I G CBZ+VPA VPA 0,6 EGP
10 CEOL e PEOL Fr-Ct. Esq; CEOL FNT VPA 5,0 EMIJ
e PEOL I G
11 CE e PEOL Fr-Temp Esq; CEOL1 G~ PB,FNT,CBZ,VPA+FNT VPA+LMT 6,0 EMJ
12 CEOL | G; OAF Fr-Temp Dir PB,FNT,CBZ,VPA CBz 1,0 EMJ
13 CEOL e PEOL I G PB,FNT,CBZ VPA 4,0 EMJ
14 oL G FNT,PB,Nitrazepan,VPA+CBZ+Rivotril  VPA 2,0 EMJ
15 CEOL G 3hz PB,CBZ VPA 9,0 EMIJ
16 CEOLI G OCBZ, VPA Oxcarbazepina 2,0 EMJ
17 CEePEOLIG PB+FNT+CBZ,CBZ VPA 1,0 EMJ
18 CEePEOLIG CBZ,VPA FNT 8,0 EMJ
19 CEOL | G e OAF Fr-Temp Esq PB, FNT,VPA VPA 5,0 EMJ
20 CE e PEOL | G; EF Fr. Esq FNT,VPA,PB.CBZ VPA 8.0 EMJ
21 CEOL | G; EF Fr. Esq PB,FNT,CBZ,VPA+CLB VPA 1,0 EMJ
22 CEOL I G CBZ+VPA VPA 4,0 EMJ
23 CEOL G 4Hz; OLI Temp Esq e Dir CBZ+Comital+VPA,CBZ LMT+VPA 2,0 EMJ
24 CEOL I G CBZ, CBZ+VPA VPA 6,0 EMJ
25 CEOL I G PB, FNT, CBZ, VPA LMT+VPA 1,0
Média 4,6
DP 3.1

CEOL, complexos espicula onda lenta; I, irregulares; G, generalizados; PEOL, poliespicula onda lenta; OLI, ondas lentas intermitentes; OAF, onda aguda
focal; EF, espiculas focais; Fr, frontal; Temp, temporal; Ct., central.

regiao fronto-temporal esquerda além de comple-
xo0s espicula e poli-espicula onda lenta generaliza-
dos. Estes dois pacientes estdo controlados com &ci-
do valpréico em monoterapia.

Os nossos Pacientes 10 e 20 apresentavam varios
EEGs evidenciando complexos tipo poli-espicula

onda lenta irregulares generalizados e relato de mio-
clonias segmentares na adolescéncia, com bom con-
trole das crises. O quadro inicial de ambos nao é
compativel com o dos pacientes descritos por
Capovilla e col.? devido a alteragao epileptiforme
generalizada irregular, nem com a sindrome das au-
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séncias com mioclonias periorais® devido a boa res-
posta terapéutica e as mioclonias segmentares em
membros; portanto, foram classificados como EMJ.

As mioclonias periorais podem ocorrer em crian-
cas com epilepsia auséncia infantil e EEG com com-
plexos tipo espicula onda lenta regulares generali-
zados na frequéncia de 3 Hz?2. Por outro lado, a sin-
drome descrita por Panayiotoupolos®, denominada
auséncias com mioclonias periorais é mais frequen-
te em adultos e apresenta complexos tipo espicula e
poli-espicula onda lenta irregulares generalizados,
além de dificil controle das mioclonias e histéria fami-
liar positiva. No Paciente 6, devido a persisténcia de
EEGs com complexos tipo poli-espicula-onda lenta
irregulares generalizados, presenca de mioclonias de
rima de dificil controle e ressonancia magnética nor-
mal, o diagnéstico foi sindrome de auséncias com
mioclonias periorais.

Na Paciente 5, a histéria de auséncia desde os 6
anos de idade acompanhada de piscamentos e
desencadeada pela luz do sol, EEGs com complexos
tipo espicula e poli-espicula onda lenta irregurales
generalizados com resposta fotoparoxistica, refrata-
riedade ao acido valproico e valproato de sodio, le-
varam ao diagnéstico de sindrome de auséncia com
mioclonias peripalpebrais™.

O tempo para o diagndstico diferencial entre epi-
lepsia parcial e EGI (incluindo o subtipo EMJ) foi 4,6
(=3,1) anos. Este dado esta de acordo com Panayi-
otopoulos e col.? que encontraram intervalo de 8,3
(= 5.5) anos entre diagnéstico inicial e diagnéstico
adequadro de EMJ.

Observamos que as mioclonias raramente eram
mencionadas pelos pacientes de forma espontanea
e somente foi feito o diagndstico a partir de interro-
gatdrio sistematico da semiologia ictal e busca ob-
jetiva de anormalidades em EEGs seriados e histéria
familiar. Outro fato importante é que os pacientes
com EMJ (e também os médicos) frequentemente
dao maior importancia as mioclonias unilaterais, o
gue colabora com o diagnéstico equivocado de cri-
ses parciais simples motoras.

No caso das auséncias, os pacientes descreviam
desligamentos e em nenhum deles houve o relato
de automatismos, confusdo ou amnésia pés-ictal.

Observamos também que a impressao diagnds-
tica inicial, direcionada ao fato de que as crises par-
ciais sdo as mais frequentes em adultos, associada
ou ndo a um EEG focal, contribuiu para o retardo no
diagnéstico em 88% dos pacientes. Outro fator que
pode dificultar o diagnéstico diferencial é o fato de

que os EEGs de rotina em vigilia frequentemente néo
apresentam anormalidades definidas em adultos
com EGI. EEGs de rotina nas primeiras 24 horas ap0s
uma crise ou apds privacao de sono mostram anor-
malidades epileptiformes mais frequentemente?:.

As causas de ocorréncia de padrao eletrografico
focal em epilepsias generalizadas até o momento
nao estao bem esclarecidas. Uma hipétese muito dis-
cutida é o conceito de “microdisgenesia” cortical des-
crito por Meencke e col.?*. Porém, este conceito é
controvertido®.

Em relacao a resposta terapéutica, embora alguns
pacientes do nosso grupo tenha apresentado bom
controle de crises com o uso da carbamazepina e
fenitoina, tal fato ndo é a regra. Genton e col.?® ob-
servaram que 15% dos pacientes estudados com EM)J
apresentaram melhora das crises com o uso da
carbamazepina em monoterapia.

A carbamazepina (provavelmente também a ox-
carbazepina) e a fenitoina podem agravar tanto as
crises de auséncia quanto as mioclonias'#22°, Por-
tanto, o uso destas medicacbes em pacientes com
EGl em geral ndo controla adequadamente as crises
podendo paradoxalmente aumentar a frequéncia de
crises, levando a aumento progressivo das dosagens
ou uso de politerapia, proporcionando aumento dos
efeitos colaterais e qualidade de vida insatisfatéria .

O tratamento de escolha das EGI, em particular da
EMJ, é o acido valprdico ou valproato de sédio, que
possibilita o controle completo de todos os tipos de
crises nesta sindrome em 90-95% dos pacientes’ .

Em conclusdo, um alto indice de suspeita, aanam-
nese detalhada e o questionamento direcionado para
determinar a presenca de mioclonias e crises tipo
auséncia e historia familiar sdo fundamentais para o
diagnostico correto das EGl em adultos, antes mes-
mo de avaliar os exames complementares como o
EEG.
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