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RESUMO

Introducdo: A epilepsia é uma desordem neurolégica desencadeada pela hiperexcitagdo, causando
crises convulsivas, podendo ter fatores genéticos conhecidos ou desconhecidos. Dentre as formas de
epilepsias reflexas temos a miocl6nica juvenil, a qual atinge a populacéo jovem com crises mioclénicas
e ténico-clénica, sendo geradas pela fotossensibilidade desses pacientes. Objetivo: estabelecer a
relacéo entre a fotossensibilidade como fator causador da epilepsia miocldnica juvenil, sob a justificativa
gue essa patologia afeta de forma marcante a vida dos portadores dessa sindrome. Metodologia: Trata-
se de uma reviséao bibliografica sistematica, de carater descritivo e abordagem quantitativa. Resultados:
a partir da aplicagdo da metodologia, foram encontradas17 producdes cientificas, das quais foram lidas
na integra e elaborada uma tabela. Discussdo: A fotossensibilidade tem intima relacdo com o
desenvolvimento da epilepsia mioclonica juvenil, devido as respostas fotoparoxisticas, se portar como
um fator desencadeante, além da intima relacdo da Epilepsia Miocldnica Juvenil (EMJ) com o ciclo
sono vigilia, despertar e diversos genes que contribuem para seu surgimento e consequentemente
reducdo na qualidade de vida dos portadores. Consideracgdes finais: E notério que para o surgimento
da EMJ, a conectividade funcional alterada das redes de excitacdo pode contribuir para a compreensao
da mioclonia apds o despertar, enquanto o aumento da conectividade do talamo posterior pode explicar
a fotossensibilidade.

PALAVRAS-CHAVE: Epilepsia. Epilepsia mioclénica juvenil. Fotossensibilidade.

ABSTRACT

Introduction: Epilepsy is a neurological disorder triggered by hyperarousal, causing seizures, and may
have known or unknown genetic factors. Among the forms of reflex epilepsies we have the juvenile
myoclonic, which affects the young population with myoclonic and tonic-clonic seizures, being generated
by the photosensitivity of these patients. Objective: to establish the relationship between photosensitivity
as a causative factor of juvenile myoclonic epilepsy, under the justification that this pathology markedly
affects the lives of patients with this syndrome. Methodology: This is a systematic bibliographic review,
of a descriptive nature and a quantitative approach. Results: from the application of the methodology,
17 scientific productions were found, of which a table was read in full and elaborated. Discussion:
Photosensitivity is closely related to the development of juvenile myoclonic epilepsy, due to
photoparoxysmal responses, behaving as a triggering factor, in addition to the intimate relationship of
Juvenile Myoclonic Epilepsy (JME) with the sleep-wake cycle, awakening and several genes that
contribute to its emergence and consequently reduction in the quality of life of carriers. Final
considerations: It is notorious that for the onset of JME, the altered functional connectivity of excitation
networks may contribute to the understanding of myoclonus after awakening, while increased
connectivity of the posterior thalamus may explain photosensitivity.

KEYWORDS: Epilepsy. Juvenile myoclonic epilepsy. Photosensitivity.

RESUMEN

Introduccion: La epilepsia es un trastorno neuroldgico desencadenado por hiperexcitacion, causante de
convulsiones, y puede tener factores genéticos conocidos o desconocidos. Entre las formas de
epilepsias reflejas tenemos la mioclénica juvenil, que afecta a la poblacién joven con convulsiones

1 IESVAP - Instituto de Educacdo Superior do Vale do Parnaiba.
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mioclénicas y ténico-clénicas, siendo generada por la fotosensibilidad de estos pacientes. Obijetivo:
establecer la relacion entre la fotosensibilidad como factor causal de la epilepsia mioclénica juvenil,
bajo la justificacion de que esta patologia afecta marcadamente la vida de los pacientes con este
sindrome. Metodologia: Se trata de una revisién bibliografica sistematica, de caracter descriptivo y
cuantitativo. Resultados: a partir de la aplicacion de la metodologia, se encontraron 17 producciones
cientificas, de las cuales se ley6 y elaboré una tabla completa. Discusion: La fotosensibilidad esta
estrechamente relacionada con el desarrollo de epilepsia mioclonica juvenil, debido a las respuestas
fotoparoxisticas, comportandose como factor desencadenante, ademas de la intima relacion de la
Epilepsia Mioclénica Juvenil (EMJ) con el ciclo suefio-vigilia, despertar y varios genes que contribuyen
a su aparicion y consecuentemente a la reduccién de la calidad de vida de los portadores.
Consideraciones finales: Es notorio que para el inicio de JME, la conectividad funcional alterada de las
redes de excitacién puede contribuir a la comprension del mioclono después del despertar, mientras
gue el aumento de la conectividad del tAlamo posterior puede explicar la fotosensibilidad.

PALABRAS CLAVE: Epilepsia. Epilepsia mioclénica juvenil. Fotosensibilidad.

INTRODUCAO

O termo epilepsia se aplica a uma desordem neuroldgica caracterizada pela predisposicéo de
gerar crises convulsivas, podendo ter como etiologia fatores genéticos, estruturais, metabélicos ou
causas desconhecidas. A epilepsia é confirmada pela presenca de pelo menos duas crises epilépticas
ndo provocadas (refere-se a convulsfes sem etiologia conhecida ou por quadro de lesdo cerebral
preexistente) com mais de 24 horas de intervalo entre as crises ou uma crise ndo provocada e uma
probabilidade de outra acontecer ou quando o paciente tem diagndstico de sindrome da epilepsia
(FISHER et al., 2014).

Segundo Engel, a classificacdo base das crises convulsivas sdo as de inicio focal, de inicio
generalizado ou de inicio desconhecido, contudo, também existem especificacbes apresentadas como
manifesta¢bes motora ou ndo motora. Dentre 0s tipos de crises epilépticas, existem as crises reflexas
gue sdo crises desencadeadas por estimulos sensoriais externos especificos ou por processos
cognitivos internos (KOEPP et al., 2016).

Nesse sentido, o termo epilepsia reflexa é usado para crises desencadeadas mediante
estimulos ou eventos especificos, podendo ser desencadeada por barulhos, luz ou movimentos
voluntarios provocando crises miocloniais comprovadas no Eletroencefalograma.

Entre os estimulos sensitivos que podem provocar crises epilepticas reflexas ha um predominio
pelo sistema visual. Dentre eles, a fotossensibilidade. A fotossensibilidade é descrita por Covanis como
uma sensibilidade anormal do cérebro em resposta a estimulagao luminosa intermitente ou a padrdes,
precipitando crises epilépticas ou paroxismos epileptiformes no EEG.

A fotossensibilidade apresenta-se como um fendmeno prevalente em adolescentes entre a faixa
etaria de 10 a 15 anos, esta predominantemente associada a epilepsia mioclénica juvenil.

Segundo Katyayan (2021), a epilepsia mioclénica juvenil é uma das epilepsias
genéticas/idiopéticas generalizadas (EIGs) mais comuns. Ela é caracterizada por crises miocldnicas
em 97% dos pacientes, crises tonico-clénicas generalizadas (GTCSs) em 58%, crises de auséncia em

9% ou todas as 3 crises tipos em 21%. As crises mioclénicas tém como apresentacao convulsées logo
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apos o despertar do sono do adolescente. Elas podem ser sutis ou graves, podendo apenas deixar um
objeto cair ou até mesmo o paciente apresentar uma queda da propria altura.

A fisiopatologia da epilepsia mioclénica juvenil (EMJ) ndo é completamente compreendida.
Sabe-se que existem componentes idiopaticos e hereditarios responsaveis pelas crises, tendo como
principal suspeita um mecanismo multifatorial. Dentre esses componentes, podemos citar 0S genes
CACNB4, EFHC1, GABRAL que carregam uma possivel associacdes com EMJ. Além disso, existem
alguns relatos de defeitos estruturais, embora a ressonancia magnética (RM) do cérebro nao seja
notavel em casos classicos de epilepsia mioclénica juvenil.

A apresentacdo do quadro, na maioria dos pacientes, comeca entre 12 e 18 anos, tendo como
média de inicio em torno de 15 anos. Conforme mencionada anteriormente, a epilepsia mioclénica
juvenil é caracterizada em sua maioria pelo aparecimento de crises miocldnicas que, de forma errénea,
podem ser confundidas com espasmos, ansiedade ou nervosismo o que retarda tanto o diagnostico
guanto o tramando do paciente, prejudicando a sua qualidade de vida. Dessa forma, fica evidente a
necessidade de uma avaliagéo assidua por meio da histéria fornecida pela familia e pelo paciente, pela
realizacdo do eletroencefalograma (EEG) noturno e um exame de imagem, se cabivel, na tentativa de
fechar diagndstico de epilepsia mioclénica juvenil. Tendo com fator importante também, a excluséo de
alguns diagndsticos diferenciais como: epilepsia de auséncia infantil ou juvenil, mioclonia palpebral com
auséncias, epilepsia mioclénica progressiva, epilepsia occipital fotossensivel, epilepsia com crises de
grande mal ao acordar, mioclonia hipnogégica (empurrdo hipnico) e crises néo epilépticas (AMRUTKAR
et al; 2022).

A motivacao desse trabalho surgiu devido a relevancia desse tema na literatura cientifica diante
das arestas deixadas pela medicina no que se refere a epilepsia mioclénica juvenil, buscando, por sua
vez, unir de forma compendiosa os estudos mais relevantes dos Ultimos 5 anos relacionados a essa
patologia.

O objetivo geral do presente artigo foi a realizagdo de uma revisao bibliografica estabelecendo
uma relagcdo entre a fotossensibilidade como fator causador da epilepsia mioclénica juvenil, sob a
justificativa que essa patologia afeta de forma marcante a vida dos portadores dessa sindrome, diante
disso, faz-se necessario a realizacdo de um diagndstico precoce e de uma medida terapéutica rapida
na tentativa de manutencéo da qualidade de vida desses pacientes. Os objetivos especificos foram
estabelecer a relacdo da fotossensibilidade e da epilepsia mioclénica juvenil para que assim tenhamos
o melhor manejo da patologia e conhecer os impactos socioambientais da fotossensibilidade nos

portadores de epilepsia mioclénica juvenil.

2- METODO

Trata-se de uma revisdo bibliografica sistematica, de carater descritivo e abordagem
quantitativa a qual utiliza métodos sistematicos e explicitos para recuperar, selecionar e avaliar os
resultados de estudos relevantes, além de reunir, sistematizar os dados dos estudos primarios e
unidades de andlise.
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O meio de obtencéo dos dados escolhidos foi feito a busca na literatura, por meio das seguintes
bases de dados Biblioteca Eletrénica Cientifica Online (SciELO), Biblioteca Virtual em Salde (BVS)
Brasil, e MEDLINE (acesso via PubMed), com o periodo de busca entre setembro e outubro de 2022.
Para a pesquisa das referéncias foram utilizados os descritores “Fotossensibilidade” “Epilepsia
Mioclénica juvenil”, “Epilepsia Fotossensivel”, provenientes do sistema de Descritores em ciéncias da
salude (DeCS), utilizando o descritor booleano AND para melhor auxiliar o rastreio, manejo e
combinacdo dos artigos. Além disso, foram empregados como critérios de inclusdo artigos que
relataram estudos prospectivos, retrospectivos, de caso-controle ou ensaios clinicos que investigaram
arelacdo entre a fotossensibilidade e as crises epilépticas mioclénicas juvenis, artigos que investigaram
pacientes com epilepsia miocl6nica juvenil que apresentaram crises epilépticas fotossensiveis. Artigos
gue relataram a exposi¢do dos pacientes a luz estroboscépica e outros estimulos visuais, como
televisdo e jogos eletrbnicos, como fatores de risco para crises epilépticas mioclénicas juvenis
publicados no periodo dos Ultimos 5 anos, com textos completos em lingua inglesa e portuguesa. E os
de exclusdo sdo artigos que investigam pacientes com outras formas de epilepsia e que ndo incluem
uma amostra exclusiva de pacientes com epilepsia mioclénica juvenil, artigos cientificos dispostos de
forma repetida, em outras linguas, com textos ndo disponiveis e fora do recorte temporal, mais de 5

anos de publicacgéo.

3- RESULTADOS

A priori, foram encontradas 17 producdes cientificas quando se utilizou a associacdo de 3
descritores. Apos a busca, realizou-se a leitura dos resumos, sendo selecionados os que tinham mais
relevancia ao abordar a tematica em questédo e que ndo estavam de forma duplicada nas bases de
dados reduzindo ainda mais o circulo de estudos. Posteriormente foram selecionados e lidos na integra
15 os quais obedeciam aos descritores empregados em forma de trio, bem como os objetivos de
pesquisa. Ademais, foram pesquisados os descritores de forma independente, do qual os nimeros de

artigos encontrados estéo dispostos no quadro 01.

Quadro 01- Distribuicdo quantitativa dos Descritores Isolados

DESCRITORES BVS PUBMED SCIELO TOTAL
Epilepsia 199 356 1 556
Fotossensivel

Epilepsia Mioclénica | 351 299 2 652
Juvenil

Fotossensibilidade 721 20.808 2 21531

Perante a maxima quantidade de publicacdes encontradas com os descritores de forma
independente, foi realizado uma nova pesquisa com a associacdo dos descritores em dupla utilizando-

se o operador booleano “AND” para melhor sintetizacdo. Conforme exposta no Quadro 0.
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Quadro 02- Distribuicdo quantitativa da busca com os descritores associados em dupla

DESCRITORES BVS PubMed SCIELO TOTAL
Fotossensibilidade 199 88 1 288
AND Epilepsia

Fotossensivel

Epilepsia mioclénica | 9 444 0 453

juvenil AND epilepsia

fotossensivel

Epilepsia mioclénica | 13 21 0 34
juvenil AND

Fotossensibilidade

Optou-se pela associacdo dos descritores em trio devido a extensa quantidade produc¢des

cientificas encontrada. Os resultados constam no Quadro 03.

Quadro 03- Distribuicdo Quantitativa da busca com descritores associados em trio

DESCRITORES BVS PUBMED SCIELO TOTAL
Fotossensibilidade 8 9 0 17
AND Epilepsia

Fotossensivel AND

Epilepsia Miocl6nica

Juvenil

Dessa forma, a partir da andlise das referéncias utilizadas, foi possivel a elaboracédo de uma
tabela onde estdo expostos o autor, tipo de estudo, metodologia utilizada, resultados e desfechos para

melhor correlacéo, comparacao e sintese dentre os estudos.

Quadro 04- Material selecionado para o estudo

AUTOR TIPO DE | METODOLOGIA RESULTADOS E DESFECHO
ESTUDO

OZCELIK, Este trabalho relata a realizacdo | Conclui-se que na Epilepsia Mioclénica

Emel Ur et gglsacfo de de exames em pacientes com | Juvenill, a conectividade funcional

al. Epilepsia  mioclénica  Juvenil | alterada das redes de excitacdo pode
fotossensiveis e ndo | contribuir para a compreensédo da
fotossensiveis, comparando o0s | mioclonia apds o despertar, enquanto
com controles saudaveis usando | o aumento da conectividade do talamo
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ressonancia magnética funcional | posterior pode explicar a
em estado de repouso (rs-fMRI). | fotossensibilidade.
Uchida Relato de | Este trabalho, relata os dados de | Os Resultados mostraram que a
Carina., et | caso e | 22 pacientes com Epilepsia | sensibilidade ao fechamento ocular
al. Revisdo Mioclénica Juvenil com | esta relacionado a um pior resultado
Bibliografica | Sensibilidade ao fechamento | em relacdo ao controle de todos os
ocular, foram comparados com os | tipos de convulsdo, persisténcia de
de 20 pacientes com EMJ sem | mioclénia palpebral e maior frequéncia
quaisquer tracos de reflexo sendo | de mioclénia de membros, bem como
acompanhados e a frequéncia | ao nimero total de convulsées ténico-
das crises foi avaliada por meio de | clénicas e/ou convulsGes mioclénico-
um diério. ténico-clbnicas.
Zhu, Lina., | Revisédo Este estudo relata uma nova | Como resultado, tem-se que entre os
et, al. Bibliografica | mutacéo nove membros da familia CHD, as
heterozigotica CHD2 (c.4318C>T, | variantes patogénicas CHD2 s levam
pArg1440%). Suas principais | a um fendtipo restrito ao cérebro
manifestagbes clinicas incluem | quando interrompidas em humanos, o
atraso no desenvolvimento, | que indica um papel Unico para esse
epilepsia mioclénica e | gene no neurodesenvolvimento.
hipotireoidismo. Em seguida,
revisamos um total de 144
individuos portadores
de CHD2variantes com
encefalopatia epiléptica.
Pémille de | Estudo Analisamos  retrospectivamente | Nossos resultados confirmam que as
Clément et | Retrospectivo | 7.683 EEGs de pacientes | respostas ao IPS sdo raras em
al. encaminhados para um EEG de | pacientes adultos e especialmente na
rotina no Departamento de | Resposta fotica, resposta
Fisiologia Clinica do hospital | fotomioclénica e resposta
Lariboisiére, principalmente do | fotoparoxistica. Além disso, todos o0s
pronto-socorro e do departamento | pacientes com resposta fotoparoxistica
de neurologia, nao | tinham histéria prévia conhecida de
especificamente envolvidos em | epilepsia.
epilepsia. Todos os EEGs foram
realizados com um protocolo
padronizado.
Wang, Revisdo Neste estudo, objetivamos | O estudo demonstra que a
Xiaoli, et al. | Bibliografica | caracterizar as caracteristicas | sensibilidade a fixagao esta associada
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eletroclinicas da FOS e avaliar | a convulsdes clinicas e
ainda mais o nivel de | comprometimento cognitivo transitério
comprometimento da consciéncia | em varias sindromes epilepsias
e das funcbes corticais | idiopaticas generalizadas diferentes.
associadas a Sensibilidade de
fixacdo em pacientes com
Epilepsias idiopaticas
generalizadas.
Rathore, Estudo Estudar  prospectivamente a | Nossos resultados mostram que a
Chaturbhuj, | correlacional | prevaléncia da resposta | ocorréncia de Resposta fotoparoxistica
et al. de corte | fotoparoxistica (PPR) e seus | depende da sindrome epiléptica
transversal determinantes em pacientes com | subjacente e do status do tratamento
epilepsia. A amostra  foi | no momento do EEG.A resposta
constituida de pacientes que | fotoparoxistica é observada em 0,5%
foram encaminhados para EEG | dos pacientes com epilepsia focal, 10%
de varios servicos, principalmente | dos pacientes ndo selecionados com
para a confirmagédo do diagnéstico | GGE e em 22% dos pacientes com
de epilepsia. epilepsia mioclénica juvenil nao
tratada.
Crippa, Estudo de | Realizamos uma caracterizacdo | Em concluséo, o estudo fornece novas
Milena, et | caso completa dos genes candidatos a | evidéncias de
al. doencas relacionados a Epilepsia | que CSMD1,STIM2 e RGS7BP podem

Mioclénica  Juvenil, epilepsia

occipital infantil  fotossensivel
autolimitada e enxaqueca com

aura.

ser candidatos a contribuir para
(EMJ),
Epilepsia occipital infantil fotossensivel
autolimitada(pCOE), e
com Aura (MA), pois a (EMJ) é

herdada como um traco multifatorial, e

Epilepsia mioclénica juvenil

Enxaqueca

pode compartilhar  determinantes

genéticos com epilepsia occipital
infantil  fotossensivel  autolimitada
(pCOE), com sobreposicdo fenotipica
entre essas duas  sindromes
Ha

suscetibilidade genética compartilhada

epilépticas. também  uma
entre essas sindromes epilépticas e a

enxaqueca com aura (MA).
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NAVA, E,
et al.

Estudo

caso

de

Descrevemos uma menina de
nove anos apresentando crises de
auséncia com revirar ou tremular
0s olhos associados a
movimentos de mao. A sequéncia
cronoldgica de eventos com base
em um episédio documentado por
video-EEG de nosso paciente
aumenta a controvérsia em torno
da hipo6tese de crises epilépticas
“auto-induzidas” na epilepsia do

girassol.

Com base em nossas observacoes, o

tratamento com etossuximida e

lamotrigina pode  oferecer uma

alternativa ao acido valprdico,

particularmente para meninas e

mulheres jovens em idade fértil, para
as

quais o &cido valpréico ¢é

contraindicado. Curiosamente, a

combinacao desses dois

medicamentos anticonvulsivantes
levou a resolucdo da CSWS, além de

controlar as crises de auséncia.

GIULIANO,

L, et al.

estudo

transversal

Andlise de dados de 10 sujeitos
com diagnostico de EMA e de 10
controles saudaveis. Tanto para
pacientes quanto para controles,
foram analisados tempos de sinal
eletroencefalogréafico
de 4

registrados, durante o estado de

sem
artefatos segundos
repouso, tarefas de olhos abertos
e olhos fechados. As redes de
estado de repouso no EEG foram
calculadas usando a analise de
componentes

(ICA) LORETA.

independentes

Usando LORETA ICA, os pacientes
de

mostraram diferencas significativas em

durante o estado repouso

relacdo aos controles com uma
reducdo da atividade alfa fisiologica
sobre o lobo occipital e da atividade
beta fisiologica sobre o lobo frontal.

Conclui-se que as atividades anormais
do cortex occipital e frontal parecem
estar relacionadas com a sensibilidade
mioclonia

visual e palpebral

observadas em pacientes com EMA.

TURCO, E,
C, etal.

Revisédo

sistematica

Foi realizada uma pesquisa
bibliografica no PubMed para
relatorios publicados até abril de
2017, usando os seguintes termos
de pesquisa: ‘reflex myoclonic’,
‘tap apreensdo” e “convulsdes
induzidas por toque”, ambos auto-
estatais e em combinagdo com
infancia”.

“epilepsia na Artigos

com convulsbes devido a

distlrbios metabdlicos

hereditarios ou malformacdes

Conclui-se que a convulséo por toque

ocorre em criancas com

neurodesenvolvimento motor e mental
normal e é caracterizada por curta
duracao, remissao espontanea e bom
prognostico. Essa condicdo deve ser
levada ao conhecimento dos médicos
porque uma identificacdo clinica
correta evitaria investigacfes extensas
e medicamentos anticonvulsivantes, e
0s pais poderiam ser tranquilizados
de

guanto a auséncia
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cerebrais e resumos de reunides | comprometimento  neurolégico de
foram excluidos. longo prazo.

XU, L, etal. | Revisédo Revisdo sistematica com o | Conclui-se que a maioria dos
sistematica objetivo de resumir a interacdo | medicamentos antiepilépticos tem um
entre JME e sono, revelar as | impacto especifico no sono; o efeito do
caracteristicas do sono JME, | VPA sbdico no sono em pacientes com
encorajar os médicos a focar em | EMJ ainda é controverso. Além disso,
JME e dormir, aumentar a taxa de | faltam estudos sobre o efeito de outras
diagnéstico positivo, orientar o | drogas (como levetiracetam,
tratamento, melhorar o | lamotrigina e topiramato) na qualidade
prognéstico e melhorar a | e arquitetura do sono na EMJ. Os
qualidade de vida diaria dos | distirbios do sono podem causar
pacientes com EMJ. comprometimento da funcdo diurna e a
qualidade de vida é diminuida em
varios graus, levando a um mau
controle da epilepsia e causando
epilepsia refrataria, afetando assim o
prognéstico dos pacientes.
NASSER, Relato de | Vimos uma mulher de 22 anos | Mais estudos sao necessarios para
M, et al. caso com epilepsia mioclénica juvenil | avaliar se a eficacia é consistente com
gue comecgou aos 15 anos com | estimulos repetidos, especialmente no
espasmos mioclénicos | cenario de maior epileptogenicidade,
fotossensiveis e  convulsBes | como privacdo de sono ou retirada de
tbnico-clénicas bilaterais. Ela | medicamentos anticonvulsivantes.
exigiu avaliacédo de sua
capacidade de dirigir.
OLGUN, H, | Estudo Um total de 44 pacientes com | Conforme observado na literatura,
Y, et al. transversal diagnoéstico de PSE de acordo | nossos dados mostram que a PSE tem
com a classificacao internacional | faixa etaria definida e apresentagéo
foram incluidos neste estudo | clinica, bom progndstico, mas requer
retrospectivo e transversal. A | escolha correta da medicacdo para
idade, sexo, sindrome, | tratamento. Acredita- se que uma boa
caracteristicas clinicas e EEG dos | descricdo desses tipos de epilepsia
pacientes e resposta ao | reduzird as taxas de diagndsticos e
tratamento foram investigados. maus-tratos.
DAIDA, et | Estudo de | Estudo descritivo de um caso de | Nesse trabalho foi descrito o primeiro
al. caso uma menina de 10 anos que | caso de EMA com piscamento
apresentou mioclonia palpebral, | palpebral induzido pelo fechamento
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paroxismos induzidos pelo | dos olhos, aparecendo como um
fechamento ocular e | aglomerado de ENM localizado no
fotossensibilidade, compativel | masculo orbicular dos olhos. Este caso
com o diagnostico de EMA sugere que a ENM intermitente durante

o fechamento do olho pode ser
observada em alguns pacientes com
EMA.
FAICAL Reviséo Este artigo revisara a doenca de | Conclui-se que 0S mecanismos
IBRAHIM, sistematica Lafora, uma PME autossémica | subjacentes a patogénese da doenca
et al. recessiva  caracterizada por | de Lafora sdo cruciais para o
convulsdes mioclénicas e | desenvolvimento de estratégias de
fotossensiveis intrataveis, | tratamento adequadas. A doenca de
atagues de queda, ataxia, | Lafora continua sendo uma condi¢édo
apraxia, cegueira cortical e | incapacitante e potencialmente letal
deméncia rapidamente | que certamente se beneficiaria de

progressiva. Seu diagnostico
requer a presenca dos corpos de
Lafora patognom&nicos

(inclusdes anormais de

pesquisas mais aprofundadas e

avancos na terapia da epilepsia.

glicogénio) na bhiépsia tecidual,
além da exclusdo de outras

formas de PMEs

4- DISCUSSAO

As epilepsias fotossensiveis compreendem um amplo grupo de epilepsias nas quais as
convulsBes séo provocadas por estimulagéo luminosa ou padréo, a fotossensibilidade é definida como
a presenca de resposta fotoparoxistica (PPR) a estimulacéo fética intermitente (IPS), variando de
espiculas occipitais localizadas ou descargas de espicula-onda (Grau |) a descargas generalizadas de
espicula ou onda poliespicula (Grau IV).

A PPR grau IV é considerada a mais significativa e tem a maior associacdo com a epilepsia
clinica. A PPR é prevalente na epilepsia mioclonica juvenil tanto a tratada como nao tratada, tendo
como uma das principais razfes para a maior prevaléncia de PPR em adolescentes € que a maioria
dos pacientes tem epilepsia iniciada durante a segunda década de vida e € provavel que seja submetida
a EEG nessa época. Rathore et al., (2020)

O estudo de Olgun et al., (2022) ao investigar as caracteristicas eletroclinicas e prognésticas
de pacientes com epilepsia fotossensivel, por meio das respostas fotoparoxisticas, mostra que essa
analise permite identificar fatores que podem influenciar o desfecho clinico, como a gravidade das
respostas fotossensiveis e a resposta ao tratamento.
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Na revisdo de Pémille (2021), a fotoestimulacéo intermitente (IPS), procedimento utilizado no
eletroencefalograma para detectar pessoas fotossensiveis, sendo um tipo de IPS anormal as respostas
fotoparoxisticas, caracterizadas por picos incidéncia das diferentes respostas ao IPS e condi¢des
médicas associadas em uma coorte de picos ou descargas epileptiformes generalizadas sao respostas
IPS anormais. PPR tem prevaléncia na populagéo jovem, mais especificadamente durante o final da
adolescéncia. Esta associada a epilepsia em mais de 85% de casos com maior prevaléncia encontrada
em pacientes com epilepsia mioclénica juvenil (EMJ). No entanto, o IPS, sendo um procedimento ndo
invasivo e de facil execucdo, € particularmente relevante em pacientes com epilepsia. Ajuda a
classificar a sindrome epiléptica em casos de primeiras crises ndo provocadas, quando todo o fenétipo
ainda néo esta presente, particularmente epilepsias mioclénicas juvenis, e IPS pode, portanto, levar ao
diagnéstico precoce.

Nesse sentido, a momentos que predispdem o aparecimento de crises epilépticas em pacientes
portadores de epilepsia mioclonica juvenil, uma das mais prevalentes é relagdo com o clico de sono-
vigilia, principalmente na transicdo do sono para vigilia, devido a excitabilidade cortical medida pela
estimulacdo magnética transcraniana esta aumentada no inicio da manha. Associada a isso, como a
luz do dia apds o despertar pode ter um efeito nas convulsdes, se deve a diferengas nas conectividades
funcionais das redes neurais visuais e nas redes de excitagdo entre os pacientes com EMJ e sem a
doenca. Consoante UR OZCELIK et al., (2021). Outro ponto importante a ser abordado, além da maior
associagdo das crises ao despertar, no estudo realizado por Xu et al. (2017), aborda os padrdes de
sono anormais observados em pacientes com EMJ, bem como as interacdes que a maioria dos
medicamentos antiepilépticos tem um impacto especifico no sono como o valproato de sédio,
levetiracetam, lamotrigina e topiramato alteram a arquitetura do sono na EMJ.

O estudo de Uchida realizado em 2018, determinou o endofendtipo de tracos reflexos em 133
pacientes com EM;j, do qual a sensibilidade ao fechamento ocular € um fendmeno que caracteriza o
aparecimento ndo acidental de anormalidades epilépticas transitdrias apds o fechamento do olho por 1
a 4 segundos no ECCG-mioclonia palpebral, tendo a pior relacdo do prognostico em 2013, foi definido
3 tipos de EMJ de acordo com ritimicidade das palpebras tem a ver com a duragdo maior da epilepsia,
sensibilidade ao fechamento ocular devido a propensdo do aumento das convulsdes pelo despertar
apos a privacdo do sono e durante a alimentacdo. Provavelmente, a sincinesia de movimentos
associados entre 0s nervos cranianos e os fusos alongados dos misculos orais pode sincronizar os
co-movimentos orais e palpebrais.

O estudo de Giuliano et al., (2019) através da andlise de pacientes com diagndstico de mioclonia
palpebral com auséncia, realizou célculos das redes de estado de repouso do ECG, fornecendo
evidéncias de anormalidades na sensibilidade visual em pacientes com mioclénia palpebral associada
a auséncias, utilizando analise de conectividade eletrocortical e analise quantitativa ndo linear do sinal
de EEG. Essas altera¢des sugerem uma possivel disfungdo nos mecanismos de processamento visual.

Essa descoberta pode indicar que os pacientes com mioclonia palpebral com auséncias podem ter uma
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capacidade alterada de processar informacdes visuais, 0 que pode contribuir para os sintomas
caracteristicos da mioclonia palpebral com auséncias.

A sensibilidade de fixagdo (FOS) é provocada pela supresséo da visdo central e da fixacdo e é
caracterizada por descargas epileptiformes continuas que ocorrem logo apés o fechamento dos olhos
e persistem enquanto os olhos estdo fechados, desaparecendo apenas quando os olhos estéo abertos,
podendo coexistir com fotossensibilidade, crises toénico-clénica generalizada (GTCS), foram
desencadeados por luzes piscantes em um deles, sugerindo que a fotossensibilidade pode se
desenvolver ao longo do tempo e variar em diferentes idades no mesmo paciente.

Foi levantada a hip6tese de que pacientes com FOS e fotossensibilidade podem ter
hiperexcitabilidade occipital mais “completa” envolvendo as vias visuais magnocelulares
(principalmente para fotossensibilidade) e parvocelulares (principalmente para FOS), pois ambas as
vias participam da geracdo de PPR e FOS. Estudos recentes identificaram CHD2 como um gene de
epilepsia fotossensivel em pacientes com epilepsia generalizada idiopatica fotossensivel. Outro estudo
também mostrou que CHD2mutacéo genética esta relacionada com o fendbmeno FOS em “epilepsia
mioclénica” com crises de sensibilidade visual. Wang, et al. (2018) demonstraram prejuizos cognitivos
transitorios durante a FOS, manifestando descargas prolongadas e generalizadas de espicula-onda em
alguns pacientes que tinham uma linha de base normal da fungdo cognitiva. Estudos de ressonancia
magnética funcional revelaram que os cértices pré-frontal e parietal desempenham um papel importante
na funcdo cognitiva e interferéncias na conectividade funcional no lobo frontal, causam o
comprometimento cognitivo transitério.

A vista disso, epilepsia mioclénica juvenil &€ herdada como um trago multifatorial tendo uma
ligacdo fisiopatolégica com a enxaqueca com aura Crippa, (2020), associou 0s genes responsaveis
pela etiopatogénese da epilepsia. Os genes envolvidos sdo o CSMD1 que tem um papel amplo nos
fenotipos de doencas do neurodesenvolvimento, localizado em 823, ja associado a um fenotipo
semelhante de epilepsia mioclénica familiar benigna do adulto. Além disso, uma duplicagao parcial
de CSMD1 foi associada a convulsdes miocldnicas, atraso no desenvolvimento e autismo em uma
crianca, e delecdes isoladas de CSMD1 contribuiram para o fenétipo da epilepsia. O gene STIMZ2,
assim como o STIM1, codifica para um sensor de proteina para calcio luminal que modula a atividade
dos canais de membrana, regulando assim o0s canais e sensores condutores de
calcio. Consequentemente, a expressédo de STIM1 e STIM2 é bastante aumentada em amostras de
hipocampo de um paciente com epilepsia do lobo temporal. O RGS7BP_€ um gene sensivel a dosagem
(pLI = 1), altamente expresso no cérebro, que codifica uma proteina de membrana que se liga e regula
todos os membros da subfamilia R7 de reguladores da sinalizacéo da proteina G, incluindo a proteina
RGS7, formando um complexo envolvido na regulagdo do desenvolvimento e funcdo do sistema
nervoso. Outro gene que afeta o sistema nervoso foi descrito por Zhu, lina (2022) o qual pontua sobre
uma classe de genes, os CHD2 que tem papel no neurodesenvolvimento, podendo causar convulsdes
miotdnico clbnicas, mioclénias palpebrais e fotossensibilidade, que pode variar desde a infancia até

adultos.
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No estudo de Turco et al.,, (2018), os autores abordam as caracteristicas clinicas,
eletroencefalogréaficas e os desafios no diagnéstico e manejo da epilepsia, justamente por se tratar de
uma doenga com VAarios genes associados, além de causar indmeros problemas no
neurodesenvolvimento e qualidade de vida reduzida, pois a risco de o paciente ter crises epilépticas
em situacdes ameacadoras a vida. Conforme Nasser et al., (2022) foi feito um relato de caso de uma
mulher de 22 anos com epilepsia miocldnica juvenil que comecou aos 15 anos com espasmos
mioclénicos fotossensiveis e convulsdes ténico-clonicas bilaterais, abordando os riscos potenciais
associados a conducéo diante da possibilidade de ocorrerem crises epilépticas durante a condugao, o
gue pode levar a acidentes e colocar em perigo a vida do paciente e de outras pessoas na estrada.

Por fim, o artigo de Nava et al., (2021) apresentam um estudo de caso de epilepsia do girassol
com uma apresentacgdo atipica caracterizada por padrées de ondas continuas de espigas durante o
sono de ondas lentas no EEG. O trabalho fez observacgdes pertinentes sobre o tratamento etossuximida
e lamotrigina pode oferecer uma alternativa ao acido valpréico, particularmente para meninas e
mulheres jovens em idade fértil, para as quais o acido valpréico é contraindicado. O caso destaca a
importancia da identificacdo e interpretacdo corretas dos achados eletroencefalogréficos para um
diagnéstico preciso e tratamento adequado, achados esses que séo identificados por padrées de ondas
continuas de espigas durante o sono de ondas lentas. Os padrées de ondas continuas de espigas sédo
marcados por atividade epiléptica continua, representada por espiculas e ondas rapidas, durante o
sono de ondas lentas. Esses padrdes sdo distintos e podem auxiliar no diagnostico dessa forma atipica
de epilepsia do girassol.

Esses estudos, em conjunto, fornecem uma visdo abrangente das caracteristicas clinicas,
eletroencefalogréficas e prognoésticas de diferentes formas de epilepsia, além de abordar a relagédo
entre a epilepsia e fatores como sensibilidade visual, sono e seguranca ao dirigir. As descobertas
desses estudos podem contribuir para uma melhor compreensao dessas condi¢cfes e auxiliar na pratica

clinica e no manejo adequado dos pacientes.

5- CONSIDERACOES

A epilepsia miocldnica juvenil € um tema de grande relevancia, uma vez que, é definida como
uma sindrome heterogénea de epilepsia, conhecida por comecar em periodos préximos a puberdade,
faixa etaria variavel de 10 a 15 anos, a qual compreende cerca de 10% dos tipos de epilepsia
observadas em coortes. Nessa sindrome, os espasmos mioclénicos dos membros, principalmente os
superiores, ocorrem primariamente apés o despertar e geralmente o paciente ndo perde a consciéncia,
sendo isso sua principal caracteristica. Estudos indicam que um terco desses pacientes apresentam
fotossensibilidade e esta pode servir de gatilho para as crises, o que justifica a importancia desse estudo
(UCHIDA et al., 2018; PEMILLE et al., 2021).

A fotossensibilidade é um fator desencadeante comum em alguns casos de epilepsia miocldnica
juvenil (EMJ), sendo descrito na literatura como fator predisponente do inicio precoce das crises

convulsivas. Além da fotossensibilidade, outros fatores desencadeantes podem contribuir para o
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surgimento de crises em pacientes com EMJ, como privacdo de sono, estresse emocional, consumo
excessivo de alcool ou drogas ilicitas e falta de adesdo & medicacgéo prescrita. E importante que os
pacientes evitem os estimulos visuais desencadeantes e adotem estratégias de manejo adequadas
para minimizar o risco de crises.

Portanto, durante os estudos feitos, ficou evidente que na Epilepsia Mioclénica Juvenil, a
conectividade funcional alterada das redes de excitacdo pode contribuir para a compreensao da
mioclonia apds o despertar, enquanto o aumento da conectividade do talamo posterior pode explicar a
fotossensibilidade.

Embora a EMJ seja uma condi¢do neuroldgica bem estabelecida, ainda ha limitacSes para
avaliar a relacdo entre a fotossensibilidade como fator no cenario de maior epileptogenicidade na
populacgédo juvenil. A identificacdo de pacientes com EMJ que sdo fotossensiveis pode ser util para
ajustar o tratamento e prevenir crises epilépticas. Além disso, aconselhamento sobre medidas
preventivas para evitar estimulos fotossensiveis pode ser (til para melhorar a qualidade de vida dos
pacientes com EMJ. Mais pesquisas sdo necessarias para esclarecer a relacdo entre EMJ e
fotossensibilidade e para desenvolver estratégias de tratamento mais eficazes para essa populagéo de
pacientes.

Ademais, é importante que os médicos estejam cientes dos fatores de risco para a EMJ,
incluindo a fotossensibilidade, para que possam fazer um diagnéstico precoce e oferecer o tratamento

mais adequado.
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