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Resumo

Introducdo. Sindrome de epilepsia generalizada genética, a Epilepsia Miocl6nica Juvenil (EMJ)
€ marcada por crises miocl6nicas, crises tonico-clonicas generalizadas e, eventualmente, crises
de auséncia. Com inicio na adolescéncia, associa-se a disfungbes cognitivas e distlrbios
psiquiatricos. Objetivos. Identificar a relacdo entre a Epilepsia Mioclonica Juvenil (EMJ) e o
desenvolvimento de disfungGes cognitivas, analisando os principais fatores de risco, areas
cerebrais afetadas e impactos nas fungdes cognitivas dos pacientes. Método. O estudo é uma
revisdo sistematica baseada em artigos publicados entre 2014 e 2024, seguindo a metodologia
PRISMA. Foram analisados 13 estudos de diferentes paises, com foco em pacientes com EMJ.
A busca utilizou descritores como "Myoclonic Epilepsy, Juvenile" e "Cognitive Dysfunction",
com o objetivo de identificar disfungdes cognitivas e os fatores associados a elas. Resultados.
A EM] afeta principalmente o lobo frontal, resultando em déficits nas fungdes executivas,
memodria e controle inibitdrio. Pacientes com EMJ resistente a medicamentos apresentam maior
comprometimento cognitivo, enquanto aqueles com controle precoce das crises mostram
melhores resultados. Sendo observado que fatores como duragdo da doenca, nivel educacional
e crises epilépticas ndo controladas estdo diretamente relacionados a severidade das
disfuncoes cognitivas. Conclusdo. A EMJ estd associada a disfungdes cognitivas significativas,
especialmente nas areas de fungbes executivas e memdria. A identificagdo precoce e 0 manejo
adequado das crises sdo essenciais para minimizar os déficits cognitivos. A revisdo destaca a
necessidade de terapias personalizadas para tratar tanto os aspectos neuroldgicos quanto os
psicossociais dos pacientes.

Unitermos. Epilepsia Mioclonica Juvenil; Disfungdo Cognitiva; Fatores de Risco; Fungdo
Executiva; Memoria

Abstract
Introduction. Generalized genetic epileptic syndrome, the Juvenile myoclonic epilepsy (JME)
is characterized by myoclonic seizures, generalized tonic-clonic seizures, and, eventually,
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absence seizures. Beginning in adolescence, it is associated with cognitive dysfunctions and
psychiatric disorders. Objectives. Identify the relation between Juvenile Myoclonic Epilepsy
(JME) and the development of cognitive dysfunctions, analyzing the main risk factors, affected
brain areas and impacts on patients' cognitive functions. Method. The study is a systematic
review based on articles published between 2014 and 2024, following the PRISMA method. 13
studies from different countries were analyzed, focusing on patients with JME. The research
used descriptors such as "Myoclonic Epilepsy, Juvenile" and "Cognitive Dysfunction", with the
aim of identifying cognitive dysfunctions and the factors related to them. Results. JME mainly
affects the frontal lobe, resulting in deficits in executive functions, memory and inhibitory
control. Patients with drug-resistant JME show greater cognitive impairment, while those with
early seizure control show better results. It has been observed that factors such as duration
of the disease, educational level and uncontrolled epileptic seizures are directly related to the
severity of cognitive dysfunctions. Conclusions. JME is associated with significant cognitive
dysfunction, especially in the areas of executive functions and memory. Early identification
and adequate management of crises are essential to minimize cognitive deficits. The review
highlights the need for personalized therapies to treat both neurological and psychosocial
aspects of patients.

Keywords. Myoclonic Epilepsy, Juvenile; Cognitive Dysfunction; Risk Factors; Executive
Function; Memory

RESUMEN

Introduccién. Sindrome de epilepsia generalizada genética, la epilepsia miocldnica juvenil
(EMJ) se caracteriza por convulsiones miocldnicas, convulsiones ténico-clénicas generalizadas
y, eventualmente, convulsiones de ausencia. Empezando en la adolescencia, se asocia con
disfuncion cognitiva y trastornos psiquiatricos. Objetivos. Identificar la relacion entre la
Epilepsia Mioclonica Juvenil (EMJ) y el desarrollo de disfunciones cognitivas, analizando los
principales factores de riesgo, areas cerebrales afectadas y los impactos en las funciones
cognitivas de los pacientes. Método. El estudio es una revisién sistematica basada en articulos
publicados entre 2014 y 2024, siguiendo la metodologia PRISMA. Se analizaron 13 estudios
de diferentes paises, centrados en pacientes con EMJ. La busqueda utilizé descriptores como
"Epilepsia miocldénica juvenil" y "Disfuncién cognitiva", con el objetivo de identificar las
disfunciones cognitivas y los factores asociados a ellas. Resultados. El EM] afecta
principalmente al l6bulo frontal, resultando en déficits en funciones ejecutivas, memoria y
control inhibitorio. Los pacientes con EMJ] resistente a los medicamentos muestran un mayor
deterioro cognitivo, mientras que aquellos con control temprano de las convulsiones muestran
mejores resultados. Se ha observado que factores como la duracién de la enfermedad, el nivel
educativo y las crisis epilépticas no controladas estan directamente relacionados con la
gravedad de las disfunciones cognitivas. Conclusiones. JME se asocia con disfuncion cognitiva
significativa, especialmente en las dreas de funciones ejecutivas y memoria. La identificacion
temprana y el manejo adecuado de las crisis son esenciales para minimizar los déficits
cognitivos. La revisidn destaca la necesidad de terapias personalizadas para tratar los aspectos
neuroldgicos y psicosociales de los pacientes.

Palabras clave: Epilepsia Mioclénica Juvenil; Disfuncién Cognitiva; Factores de Riesgo;
Funcién Ejecutiva; Memoria
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INTRODUCAO
A Epilepsia Miocl6nica Juvenil (EMJ) é uma forma
comum de epilepsia generalizada, geneticamente

determinada, com inicio na adolescéncia. E caracterizada por
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crises mioclonicas, crises tonico-clonicas generalizadas
(CTCG) e, em alguns casos, crises de auséncial. A EM]
representa aproximadamente 5-11% de todas as epilepsias,
e a maioria dos pacientes conseguem controlar as crises com
o uso de medicamentos antiepilépticos, como o valproato de
sodio?. Embora seja considerada uma condicdo tratavel, a
EMJ nao possui cura definitiva, exigindo um tratamento
continuo e personalizado na maioria dos casos?.

Estudos apontam que o desempenho neuropsicologico
em portadores de epilepsia é impactado por uma série de
fatores, entre os quais, destacam-se: frequéncia, tipo,
duragao, gravidade e idade de inicio das crises; a presenca
ou nao de danos cerebrais estruturais; a localizagcao e
lateralizacao do foco convulsivo; o0 medicamento
antiepiléptico utilizado, a eficacia da terapéutica; e as
caracteristicas dos achados laboratoriais e doencas
congénitas e adquiridas*. Ademais, alguns autores relatam
que, além dos aspectos clinicos e eletroencefalograficos, os
pacientes com EMJ] podem apresentar comprometimentos
cognitivos, particularmente nas fungdes executivas,
memoria prospectiva e controle inibitério de respostas?,
levando ao impacto direto na vida académica, social e
profissional, influenciando de maneira substancial a sua
qualidade de vida. Maidan et al.? atribuem esses déficits a
uma disfungdo no circuito fronto-talamico, amplamente
reconhecida como base para os sintomas tanto motores

gquanto cognitivos da EMJ.
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A cognicao, definida como ato ou processo de
conhecimento, envolve a utilizagdo de varios elementos
mentais, como: percepgao, atencao, memboria,
processamento, visualizacdo, raciocinio, planificacao,
resolucao de problemas e execucao e expressao de
informacao. Essas pecas mentais, advindas de processos de
transmissao cultural geracional e conjunturas sociais que a
materializam, afloram do cérebro e constroem uma rede
sistémica de contribuicdo, interacao e coesao, estruturando
0 que se entende por funcao cognitiva®.

A disfuncao cognitiva pode ser definida como uma
reducao na capacidade de realizar processos mentais
considerados essenciais, como atengdao, memoria, raciocinio
e controle executivo. Diante disso, se houver uma disfuncao
em uma dessas areas, o impacto pode ser direto e funcional,
comprometendo o desempenho de forma global e, muitas
vezes, interferindo na adaptacao de novas situacoes ou de
desafios cognitivos®.

Dessarte, tais prejuizos, somados aos efeitos das crises
epilépticas e dos antiepilépticos, podem influenciar
negativamente em aspectos do funcionamento social e
académico; e apresentar adicionalmente comorbidades
psiquiatricas, como transtornos de ansiedade e depressao, e
um perfil psicolégico caracterizado por instabilidade
emocional e comportamento de risco®. Sob esse prisma, a
EMJ] deve ser considerada uma condicdo neuropsiquica de

multiplas faces, cuja complexidade requer uma abordagem
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em varios segmentos tanto do ponto de vista clinico, quanto
do cognitivo e comportamental.

Portanto, diante da relevancia crescente do tema e do
impacto significativo que as disfuncdes cognitivas tém sobre
os portadores de EMJ], o presente estudo se propde a
investigar a relagdo entre essa sindrome e o
desenvolvimento de disfuncdes cognitivas, com o objetivo de
contribuir para uma melhor compreensao das suas
interagoes.

Para tal, o escrito busca identificar os principais locais
afetados no cérebro de pacientes com EMJ e correlacionar
essas regides aos déficits cognitivos observados.
Adicionalmente, tenta descrever as principais caracteristicas
das disfuncdes cognitivas associadas a afecgao, destacando
0s impactos na memoria, atencdao e fungdes executivas.
Objetiva-se, ainda, analisar os fatores de risco
predisponentes ao desenvolvimento da sindrome e sua
relacado com o comprometimento cognitivo. Outrossim,
emerge o fito de discutir os parametros clinicos e
eletrograficos relevantes para a avaliacao e manejo da EMJ,
com foco no diagndstico precoce e nas intervengbes que
visam minimizar as disfuncoes cognitivas a longo prazo. Por
ultimo, a revisdao intenta expressar as principais
consequéncias das disfuncdes cognitivas, sublinhando os
impactos na qualidade de vida e desenvolvimento pessoal e

social dos individuos.
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METODO

A presente revisao sistematica visa avaliar a relagao
entre a Epilepsia Mioclonica Juvenil e o desenvolvimento de
disfungdes cognitivas.

Utilizou-se a metodologia de selecao de estudos
PRISMA (Principais Itens para Relatar RevisOes Sistematicas
e Meta-andlises), por conseguir mostrar, de maneira
transparente e compreensivel, como foi realizado o
trabalho’. J& com relacdao ao desenvolvimento do estudo,
foram criados critérios de inclusao especificos. Houve a
inclusdo de estudos datados somente entre o periodo de
2014 e 2024, sem restricao de idiomas. Além disso, foram
excluidas publicacdes dos tipos de relato de caso e editorial.

A busca da literatura foi conduzida nas bases
eletronicas de dados SciELO, PubMed e LILACS com
descritores selecionados mediante consulta ao DeCS
(Descritores em Ciéncias da Saude). A busca incluiu os
descritores em lingua inglesa “Myoclonic Epilepsy, Juvenile”
e “Cognitive Dysfunction” combinados com o operador
booleano "AND"”, para rastreio dos estudos.

Mediante o procedimento de busca, foram identificados
inicialmente 41 artigos potencialmente elegiveis para a
revisao de literatura (PUBMED=39; SCIELO=0; LILACS=2),
e, posteriormente, 11 estudos foram excluidos por nao
respeitarem o periodo de publicacdo de 2014 a 2024 exigido,
restando, portanto, 30 artigos para a proxima etapa.

Com a avaliacao dos titulos e leitura dos resumos por

seis revisores independentes, foram eliminados 12 artigos
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que nao atendiam aos critérios de inclusdo definidos e

possuiam incoeréncia com o tema estudado. Portanto,

restaram 18 artigos para leitura integral. Apds ela, foram

eliminados mais seis estudos, que estao desconexos deste

trabalho. Desse modo, ao total, 13 estudos foram utilizados

para a revisdo, os quais possuem metodologias coerentes e

corretas e que sao compativeis com o tema do presente
trabalho (Figural).

Figura 1. Fluxograma com o método utilizado.

( INCLUSAO ) ( ELEGIBILIDADE ) TRIAGEM IDENTIFICACAO

Referéncias identificadas nas bases de dados apds a busca
com os termos (Mioclonic Epilepsy, Juvenile) AND
(Cognitive Dysfunction) (n=41)

PubMed: 39 artigos
SCGELO: 0 artigos
LILACS: 2 artigos

)

Referéncias que estavam nos critérios de inclusao
(Mioclonic Epilepsy, Juvenile) AND (Cognitive Dysfunction)
(n=30)

PubMed: 30 artigos
SciELO: 0 artigos
LILACS: 0 artigos

Referéncias removidas pelos critérios de exclusdo antes da
selecdo (n=11 artigos)

Duplicatas: 0
Publicadas antes de 2014: 11 artigos

v

Referéncias eleitas para a leitura de texto completo (n=18)

PubMed: 18 artigos
ScELO: 0 artigos
LILACS: 0 artigos

Referéncias removidas pela incoeréncia do titulo e do
resumo com o tema estudado (n=12)

)

Referéncias cujo contetido é compativel com este estudo
(n=13)

PubMed: 13 artigos
SciELO: 0 artigos
LILACS: 0 artigos

Referéncias excluidas apos a leitura do texto completo
(n=6)
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RESULTADOS

A anadlise dos resultados envolveu a revisao de 13
artigos cientificos, selecionados e avaliados com base em
critérios de inclusdo a partir das bases de dados consultadas.
Os artigos selecionados foram publicados em diferentes
revistas especializadas, abrangendo estudos de diversos
paises, como Brasil, Dinamarca, Finlandia, fndia, Reino
Unido, entre outros. A maioria utilizou estudos do tipo
observacional (12 artigos) e revisao focada (um artigo), com
variacdoes no numero de participantes e nas metodologias
aplicadas. A sintese das caracteristicas dos 13 artigos
incluidos?#%8-17 e suas conclusdoes podem ser encontradas no
Quadro 1.

Com relagdo as regides cerebrais afetadas, observamos
que em 10 artigos?+6:8:2.11-1417 foj destacada a disfuncao no
lobo frontal como a principal regido cerebral afetada. Além
disso, trés estudos!>!’/ sugeriram uma associacao entre o
cortex frontal e o talamo, apontando anomalias na
conectividade talamocortical como um dos mecanismos que
contribuem para os déficits de atencao e controle inibitorio.
Por fim, dois estudos®'® defenderam que o envolvimento das
disfungdes cognitivas no Ilobo temporal ocorre com

frequéncia em pacientes com EMJ.
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Quadro 1.

sistematica.

Informagles sintetizadas de cada estudo que compds a revisdo

Autor (ano)

Pais

Tipo de estudo

Conclusao do artigo sobre o tema

Baykan® (2017)

Dinamarca e Brasil

Revisdo focada

Pacientes com EMJ apresentam maior incidéncia de problemas
neuropsicologicos, com variagdes no grau de comorbidades entre os
individuos. Disfungdo executiva é comum em casos com indugdo de
praxia e sensibilidade ao fechamento ocular ou fotossensibilidade. A EM]
refratéria a medicamentos estd associada a dificuldades de nomeagao
e alternancia de inibicdo. FungGes intelectual e executiva mais
comprometidas tém relagdo com tracos de personalidade anormais e
transtornos psiquiatricos.

Chawla et al* | India Estudo Os pacientes com EMJ] tiveram mau desempenho em testes que
(2021) transversal sugeriram disfungdo dos dominios frontal, pré-frontal, de memoria e
observacional visoespacial. As disfungGes cognitivas podem estar relacionadas a
duracdo da doenca, nivel educacional e anormalidades no EEG.
Motamedi et aP | Ird Estudo A EMJ esta relacionada com disfungGes cognitivas, especificamente nos
(2014) transversal dominios frontal, pré-frontal e de memoria. Fatores como idade, nivel
educacional, duragdo da doenga e medicagdo também impactaram
nesses resultados.
Raatikainen et a/*® | Finlandia Estudo Portadores de EMJ recém diagnosticada e/ou em tratamento inicial ndo
(2020) observacional apresentam déficit cognitivo significativo, em comparagdo a individuos
retrospectivo saudaveis.
Carvalho et al? | Brasil Estudo de caso- | Portadores de EMJ que possuem a indugdo de praxia e fechamento
(2016) controle ocular/fotossensibilidade como gatilhos ativadores das crises epilépticas
apresentaram maior disfungdo executiva, revelando associagao entre
mecanismos desencadeadores da epilepsia e desempenho cognitivo.
Giorgi et al® | Italia Estudo Além do comprometimento cognitivo para tarefas frontotemporais,
(2016) transversal algumas caracteristicas da cognigdo social também estdo alteradas na
EMJ. Este ultimo déficit pode ser subjacente ao mau resultado social
destes pacientes e também pode estar relacionado a achados
imagioldgicos de disfungdo do lobo frontal.
Valente et a/*! Brasil Estudo Ha perfis cognitivos e psiquiatricos diferentes ou mais severos em
(2016) observacional subgrupos de pacientes com EMJ. Individuos resistentes ao tratamento
comparativo exibem um comprometimento maior, déficits cognitivos e tragos de
impulsividade. DisfungGes executivas, de memdria ou impulsividade
variam entre os individuos.
Campanille et al*?> | Argentina Estudo Embora a EMJ seja uma condicdo relativamente benigna, os pacientes
(2021) observacional apresentam déficits cognitivos, especialmente em fungdes executivas,
comparativo indicativos de disfungdo no lobo frontal. Houve uma correlagdo clara
entre os déficits e as queixas dos pacientes. Individuos com EMJ tiveram
niveis maiores de depressédo e ansiedade.
Walsh et al*3 Reino Unido Estudo Pacientes com EMJ] resistente a medicamentos apresentam disfungdo
(2014) transversal cognitiva elevada, com dificuldades em inibir e alternar tarefas,
observacional agravadas por tragos de personalidade como neuroticismo e ansiedade.
As mulheres tendem a ter maior neuroticismo e introversdo. Ansiedade
e neuroticismo estdo associados a pior desempenho em testes de
fungdes cognitivas e executivas.
Yam et al** Israel Estudo Pessoas com EMJ] apresentam disfungdo cognitiva, principalmente
(2022) transversal relacionada a atengdo e controle inibitério, com déficits mais
observacional acentuados nos pacientes resistentes a medicamentos. Dessa forma,
esses pacientes demonstram tempos de ocorréncia mais longos e piores
desempenho em tarefas cognitivas durante a execugdo de tarefas
simulténeas.
Thomas et al*® Reino Unido Estudo de caso- | Na relagdo entre epilepsia mioclonica juvenil (EMJ]) e disfunges
(2014) controle cognitivas, infere-se que os pacientes resistentes a medicamentos tém
tempos de reagdo mais longos e um pior desempenho em tarefas de
controle inibitdrio, comparados aos controles saudaveis e aos pacientes
responsivos a medicamentos.
Abarrategui et al*® | Espanha Estudo de caso- | Pacientes com EMJ] tendem a apresentar dificuldades em funcdes como

(2018)

controle

memoria de trabalho, raciocinio abstrato, flexibilidade cognitiva e
velocidade de processamento, além de frequentemente apresentarem
um desempenho inferior em tarefas que envolvem atencdo e controle
executivo em comparagdo com grupos controle.

Patrikelis et al*’
(2022)

Grécia, Italia, Reino
Unido (afiliacbes
dos autores em
instituicoes)

Estudo de caso-
controle

Pacientes com Epilepsias Generalizadas Idiopaticas (EGI), incluindo a
EMJ, tiveram pior desempenho em relagdo ao grupo controle em uma
série de dominios, destacando-se: velocidade de processamento de
informagdes visual e auditiva; vigilancia auditiva e inibigdo de resposta;
coordenacgdo visomotora; memoéria de trabalho visual; velocidade
motora; extensdo de memdria auditivo-verbal; e aprendizagem verbal.
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Quanto as caracteristicas da disfuncao cognitiva, dos 13
estudos analisados, 10 artigos#6.8-1113.1517 mencionaram
algum tipo de disfuncao cognitiva relacionada a EMJ. Dentre
essas disfungoes, as mais frequentemente relatadas foram:
déficits executivos (nove estudos), dificuldades com a
inibicado de resposta e controle mental (sete estudos),
problemas de memodria (seis estudos), velocidade de
processamento de informagdes (quatro estudos), e
visuoespaciais (trés estudos). Quatro estudos*®:8°
destacaram que pacientes com maior tempo de duracao da
epilepsia apresentavam maior severidade nos déficits
executivos e na memoria, especialmente em tarefas que
envolviam planejamento e flexibilidade mental. Apenas um
estudol® encontrou que pacientes recém-diagnosticados nao
apresentam déficits cognitivos significativos. Isso sugere que
o diagndstico precoce e o inicio imediato do tratamento
podem ser fatores importantes para mitigar o
desenvolvimento de disfungdes cognitivas.

Acerca dos fatores de risco, dos 13 estudos revisados,
11 artigos abordaram fatores de risco que influenciam os
déficits cognitivos em pacientes com EMJ%46:8,9,11-13,15-17 Qg
fatores de risco mencionados foram: idade de inicio das
crises (jovens/adolescentes), exposicao a fatores ambientais
estressantes (privacao do sono, estresse e contato com luzes
intermitentes), género, problemas neuropsicoldégicos e
psicopatoldgicos, ansiedade, politerapia para controle das
crises, predisposicao genética, historia familiar, frequéncia e

duracao das crises. Trés estudos?#?° indicaram que pacientes
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com maior nivel educacional apresentaram melhor
desempenho cognitivo, sugerindo que a educacao pode ter
um papel protetor contra o declinio cognitivo e menor
impacto na qualidade de vida. Além disso, trés artigos!!/1>16
destacaram que pacientes com crises mais frequentes ou de
dificil controle estavam mais suscetiveis a transtornos
psiquiatricos, como ansiedade, os quais agravavam ainda
mais as disfuncdes cognitivas.

No tocante aos parametros clinicos, eletrograficos e
terapéuticos importantes a afeccao, seis artigos apontaram
uma relagdo clara entre os déficits cognitivos e parametros
clinicos, como a duracao da doenca e as anormalidades
encontradas nos exames eletroencefalograficos (EEG).
Destaca-se que dois artigos*® relataram que a maior duracao
da epilepsia e as anormalidades no EEG (particularmente em
crises nao controladas) estavam fortemente associadas ao
agravamento dos déficits cognitivos. Dois estudos®i!
também mencionaram o uso prolongado de antiepilépticos
como um fator adicional de declinio cognitivo, especialmente
em fungdes de memdria e concentracdo. Apenas um artigo!’
apontou que o tratamento com monoterapia ou politerapia
afeta os dominios cognitivos da vigilancia, atencdo e
velocidade de processamento das informacoes.

Por fim, as consequéncias das disfuncdes cognitivas
foram mencionadas em sete artigos?4:612:14-16 sendo as mais
recorrentes as dificuldades em contextos sociais e
profissionais, e o desenvolvimento de comorbidades

psiquiatricas. Quatro estudos*®12:16 relataram que os déficits
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em memobria e atencdo interferem diretamente na
capacidade de pacientes com EM] competirem no mercado
de trabalho e na vida académica, resultando em menor
qualidade de vida. Além disso, trés estudos!!/12/16
destacaram a prevaléncia elevada de transtornos de humor,
como depressao e ansiedade, que nao apenas resultam das
disfungdes cognitivas, mas também as agravam, criando um
ciclo vicioso que compromete o tratamento e o manejo da

doenca.

DISCUSSAO
Regioes cerebrais afetadas

Individuos portadores de EMJ apresentam disfuncdo do
lobo frontal®®14, Todavia, alguns estudos ampliam esta
perspectiva, sugerindo uma rede de comprometimento mais
extensa, que compreende a porcao pré-frontal dorsolateral
do telencéfalo®.

No tocante as disfungbes executivas mais
frequentemente identificadas em pacientes com EMJ, ha a
perspectiva de que o0s comprometimentos frontal e
frontotemporal estejam intimamente relacionados com a sua
fisiopatologia®!!. Ndo obstante, a origem da dificuldade
cognitiva executiva observada nestes individuos pode
decorrer da diminuicdao da comunicacgao entre as regioes pré-
frontal e fronto-polar do telencéfalo?.

Anomalias na conectividade entre o cértex frontal e a
regiao taldamica, assim como o acometimento do lobo frontal

sao, segundo estudos, achados de carater frequente em
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pacientes com EMJ'>16, Compreende-se, nesse sentido, que
a presenca das anormalidades na conectividade
talamocortical podem desempenhar um papel central nos
déficits de atencdao observados nesse demogréafico,
sobretudo devido a alteracdo da conectividade funcional
entre o talamo e o cortex auditivo?’.

Os achados eletrofisioldgicos também oferecem insights
valiosos para a compreensdao das areas acometidas em
pacientes com EMJ. Nesses individuos, conforme indica a
literatura, encefalogramas interictais apontam para a

predominancia de descargas fronto-centrais??.

Caracteristicas das disfuncoes cognitivas

Em relacdo as caracteristicas das disfungdes cognitivas
encontradas em pacientes com EMJ], as disfuncdes
executivas foram as mais citadas: dificuldades em
planejamento e sequenciamento de tarefas, problemas de
conceituagcao, de calculo, de mudanca de conjunto, nas
fluéncias de design e lexical, em tarefas de distracdo de
memoria?, alteracdao no controle mental®, na alternancia de
tarefas!3, problemas na fluéncia verbal*®, dificuldade na
inibicAo de resposta*!l1317 na flexibilidade mental*13,
dificuldades de atingir metas!! e comprometimento da
atencdao*!’. Para além desses, podem ser citados os
disturbios em aprendizagem verbal, em organizacdo e
recuperacao de informagdes e no processamento semantico

associativol’.
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Outro ponto bastante abordado nos estudos é a
memoria, tanto no ambito verbal quanto visual*®1/, além
dos déficits construcionais e visoespaciais?, problemas de
QI°, de velocidade de processamento de informacoes
psicomotoras®!’ e visuais, junto a dificuldade na
coordenacdao visomotora e na recordacgao episddica imediata
e tardia’.

Um ponto interessante é que aqueles pacientes que tém
EMJ] desencadeada por mecanismos/reflexos de indugao de
praxia e sensibilidade ao fechamento
ocular/fotossensibilidade possuem maior chance de ter
déficits de sequenciamento, de flexibilidade cognitiva, na
coordenacgao visomotora e na velocidade do processamento
de informagdes?8. Além disso, aqueles individuos com EMJ
refrataria a medicamentos estdao relacionados a pior
desempenho na capacidade de nomeacao e em alternancia
de inibicaod.

Dadas tantas disfuncgdes, vale destacar que apenas um
dos estudos selecionados considerou que ha apenas um leve
comprometimento cognitivo em pacientes com EMJ?!?,
Ademais, conforme um dos estudos, nao houve identificacao
de disfungdes cognitivas nos pacientes, o que segundo 0s
autores, pode ter ocorrido devido ao diagndstico precoce e a

idade jovem dos estudados?®.

Fatores de risco associados a doenca
Dentre os estudos analisados, diversos tém explorado

os fatores de risco associados a disfungao cognitiva em
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pacientes com epilepsia mioclénica juvenil (EMJ), revelando
uma série de elementos que podem agravar o
comprometimento cognitivo e emocional nesses individuos.
As disfuncdes mais graves do lobo frontal estao relacionadas
a problemas psicopatoldogicos e neuropsicolégicos em
pacientes com EMJ], sugerindo que essas disfungdes podem
ser um dos principais fatores de risco para o
comprometimento cognitivo nesses individuoss.

Em consonancia, temos a idade de inicio das crises e o
nivel educacional tém sido amplamente citados como fatores
significativos no desempenho cognitivo. Pacientes com inicio
tardio da epilepsia apresentam maiores prejuizos cognitivos,
enquanto niveis mais elevados de escolaridade estdo
associados a um melhor desempenho cognitivo*. Nesse
contexto, a literatura corrobora essa ideia, destacando o
papel protetor da educacao sobre a cognicao,
independentemente da presenca de depressao e ansiedade®.
Fatores como idade, género e educagao demonstram exercer
influéncia direta sobre as caracteristicas da cognicdo social
em pacientes com EMJ®,

Outra ramificacdao dos fatores de risco é a frequéncia
das crises epilépticas também foram identificadas como
fatores de risco significativos. A maior frequéncia de crises e
uma longa duracao da epilepsia estao associadas ao pior
desempenho cognitivo e ao aumento da prevaléncia de
transtornos psiquiatricos?!!, Complementarmente,
adolescentes e pacientes jovens sao particularmente

vulneraveis as disfungdes cognitivas, principalmente quando
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expostos a fatores ambientais estressantes, como privacao
de sono e exposicao a luzes intermitentes?®,

Compreende-se que pacientes que necessitam de
politerapia para controle das crises epilépticas também
apresentam um risco maior de disfuncdes cognitivas!®. Isso
aponta para a importancia de intervencdes precoces e
estratégias terapéuticas personalizadas, uma vez que a
gravidade das crises e a necessidade de multiplos
medicamentos podem exacerbar o declinio cognitivo.

Outro fator relevante é o género. Homens apresentam
maior incidéncia de inducdo de crises epilépticas por praxia,
0 que pode ter um impacto direto na cognicao e na qualidade
de vida desses pacientes?. O mesmo estudo sugere que a
auséncia de reflexos-gatilho, associada a um maior nivel
educacional, esta ligada a uma melhor qualidade de vida,
refletindo um menor impacto cognitivo.

Por conseguinte, a literatura revisada destaca uma série
de fatores de risco associados a disfuncdo cognitiva em
pacientes com EMJ, incluindo idade de inicio das crises, nivel
educacional, frequéncia e duracao das crises, uso de
multiplos medicamentos e exposicdao a fatores ambientais
estressantes. A identificacdo desses fatores é crucial para o
desenvolvimento de estratégias terapéuticas mais eficazes e

para a melhoria da qualidade de vida desses pacientes.
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Parametros clinicos, eletrograficos e terapéuticos
importantes a afeccao

Em sequéncia tornou-se evidente que pacientes com
epilepsia miocl6nica juvenil associadas a disfungdes
cognitivas podem ter sua doenca influenciadas por diversas
intervengdes clinicas, eletrograficas e terapéuticas. Dessa
forma, alguns dos estudos analisados abordam como esses
fatores impactam as fungbdes cognitivas de pacientes com
EMJ], fornecendo insights sobre mecanismos subjacentes e
possiveis estratégias terapéuticas.

Entre esses fatores temos destaque para a duracao da
epilepsia, como um determinante para o comprometimento
cognitivo, visto que uma maior duracdao da doenca estd
associada a exposicao prolongada a atividades neuronais
anormais, especialmente durante fases criticas de
maturagao cerebral. Portanto, destaca-se que o tempo
interfere diretamente nas habilidades de aprendizagem, no
desenvolvimento da linguagem e na lateralizacao de fungoes
cognitivas®. Ademais, evidencia-se que essa associagdo de
uma epilepsia mais prolongada também esta relacionada a
uma maior perda neuronal no hipocampo, com
consequéncias progressivas na memoria®.

Do ponto de vista eletrografico, a presenca de um EEG
anormal também tem sido associada a disfuncdao cognitiva.
Dessa forma, tornam-se notdrios que padroes anormais no
EEG refletem uma maior vulnerabilidade cerebral, indicando
que uma atividade elétrica desorganizada pode comprometer

funcdes neuropsicolégicas, como a memodria e a atencao?.
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Além disso, aponta-se que mecanismos desencadeadores de
crises, como a fotossensibilidade e a praxia, podem
hiperexcitar areas corticais especificas, levando a déficits
cognitivos diferenciados de acordo com o gatilho envolvido.
Esses resultados reforcam a ideia de que as manifestagoes
eletrograficas, em conjunto com fatores clinicos,
desempenham um papel crucial na trajetéria cognitiva dos
pacientes com EMJ2,

O impacto da terapia medicamentosa sobre as fungdes
cognitivas em pacientes com EMJ] tem sido bastante
prejudicado. Entretanto é observada uma divergéncia entre
os estudos. Por alguns pesquisadores, € observada uma
associacao entre os medicamentos antiepilépticos (EAs) e os
efeitos adversos na memoria e concentracao, evidenciando
que o tratamento prolongado pode exacerbar disfuncoes
cognitivas®.  Em unido, alguns outros, destacam
diferenciacdo entre a monoterapia medicamentosa e a
politerapia, evidenciando que ambas podem impactar niveis
de dominios cognitivos, como vigilancia, atencdo e
velocidade de processamento!’”. Em contrapartida, um
terceiro grupo de estudiosos nao encontrou uma
manifestacao direta entre o tipo de terapia medicamentosa
e a severidade das manifestacdes epilépticas®. Assim, o uso
de EAs, embora necessario para o controle das crises, pode
representar um fator adicional de risco para o
comprometimento cognitivo.

O controle das crises também se mostra como um fator

determinante na preservacao das funcoes executivas e de
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memodria. Dessa forma, foi observado que pacientes com
convulsdes de dificil controle apresentam maiores déficits no
controle inibitério, flexibilidade mental e processos
atencionais em comparagao com aqueles com crises bem
controladas!!. Esses achados reforcam a importancia de um
manejo eficaz das crises epilépticas como forma de
minimizar o impacto nas fungdes cognitivas e executivas dos

pacientes com EMJ.

Consequéncias das disfungoes cognitivas

Imersos em um oceano de alteracdes clinicas, os
pacientes com Epilepsia Mioclonica Juvenil (EMJ) enfrentam
uma série de consequéncias sociais e psiquicas. As
disfungdes cognitivas impostas a esses individuos denotam,
entre outras coisas, distUrbios na organizacao e no
comportamento de autorregulacao, inferindo sobremaneira
no comportamento destes em contextos sociais, leia-se
ambientes escolares, académicos, laborais e comunitarios*®.

Na arvore das consequéncias observadas em sujeitos
com a epilepsia em questao, destacam-se alguns troncos.
Alguns estudos!!!> voltam-se para as alteracdoes nas
capacidades de planejamento, formacao de conceitos e
velocidade de processamento de informacdes para realcar o
impacto na vida laboral e social dessas pessoas. Outros
escritos'?1®, por seus turnos, salientam os déficits em
memoria (verbal e visual) e atencao, para ressaltar o enorme
decréscimo em agdes competitivas - a titulo de exemplo, em

lutas por vagas no mercado de trabalho e intengdes
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académicas, tais quais realizacdo de projetos de extensao e
estagios. Sob o prisma dessas consideracdes, constata-se
reluzente reducao na qualidade de vida desses seres.

Nessa seara, a saude psiquica destes é intimamente
afetada e alicerce para maiores incidéncias de transtornos
mentais?. A enorme gama de alteragdes passiveis a esses
individuos implicam desempenhos menos satisfatorios em
escopos sociais construidos mediante reconhecimento,
afirmacao, elogios e atencao positiva. De tal forma,
elementos como o bullying e reprovagao social tornam-se
eventos frequentes e mutam-se em gatilhos intrinsecos ao
desenvolvimento de disturbios. Um estudo observacional
comparativo!? corrobora tal assertiva ao afirmar que
transtornos como ansiedade, depressao e transtornos
psicoticos possuem uma alta prevaléncia em pessoas com
EM] em comparagdo com outros transtornos crénicos na
populacao geral. Acrescenta-se que, a despeito de serem
consequéncias da EMJ], essas alteracbes mentais podem,

ainda, agravar as disfuncdes cognitivas?®.

CONCLUSAO

A Epilepsia Miocl6nica Juvenil (EMJ]) é uma condicao
complexa que ndo apenas afeta a salde neuroldgica dos
individuos, mas também traz uma gama de implicacdes
cognitivas e psicossociais significativas. Os achados mostram
que as disfuncdes cognitivas, especialmente aquelas
relacionadas ao lobo frontal e a conectividade cerebral,

desempenham um papel central na fisiopatologia da EMJ.
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As consequéncias das disfungdes cognitivas como
planejamento, controle da atencdo e memdria, sdo comuns
e vao além das dificuldades neuropsicoldgicas, afetando
profundamente o desempenho social, académico e
profissional dos pacientes. Esses déficits, combinados com
transtornos psiquiatricos agravam a condicao dos individuos
e dificultam o manejo clinico. Futuras investigacdes devem
explorar mais a fundo essa inter-relacdo entre os déficits
cognitivos e as comorbidades psiquiatricas, com o intuito de
desenvolver terapias mais abrangentes que possam tratar o
paciente de forma integral.

Além disso, fatores como a idade de inicio das crises, o
nivel educacional e a frequéncia e severidade das crises sao
determinantes criticos que influenciam a gravidade das
disfuncdes cognitivas. O entendimento desses fatores de
risco é crucial para futuras pesquisas que busquem
investigar como esses fatores interagem para influenciar o
curso de tais disfuncdoes, especialmente em pacientes
diagnosticados em diferentes idades e com diferentes niveis
educacionais. Adicionalmente, é fundamental estudar mais
profundamente a relagdo entre o estagio da doenca e o
surgimento das disfungdes cognitivas, avaliando também se
o0 controle precoce das crises pode prevenir 0 agravamento
dos déficits. A relacdao entre o tratamento medicamentoso e
as disfungdes cognitivas ainda € um campo em debate,
porém foi identificado como um fator de risco adicional para
o declinio cognitivo, evidenciando a necessidade de

estratégias terapéuticas personalizadas que considerem
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tanto o controle das crises epilépticas quanto a preservacgao
e a recuperacdo das funcdes cognitivas. E uma area de
pesquisa promissora que poderda trazer beneficios
significativos para os pacientes.

Este artigo, portanto, ndo apenas apresenta evidéncias
solidas sobre os impactos cognitivos da EMJ, mas também
levanta questdes importantes para futuras pesquisas na area
de medicina. Além disso, o papel das intervencgdes precoces
no controle das crises e na protecao das fungdes cognitivas
ainda precisa ser mais bem compreendido. A integracao de
novas tecnologias de neuroimagem e técnicas de
neuropsicologia pode oferecer insights valiosos sobre a
progressao da EMJ e ajudar a identificar biomarcadores para
intervengdes mais precisas e personalizadas.

Assim, a implementacao de intervengdes precoces e a
promocdao de um suporte psicologico adequado sao
fundamentais para mitigar os efeitos adversos da EMJ] e

melhorar a qualidade de vida dos individuos afetados.
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