Epilepsias mioclonicas progressivas: um grupo
de doencas a espera de tratamento
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As epilepsias mioclonicas progressivas (EMP)
tém recebido considerdvel atencio na literatura médi-
ca, ainda que representem menos de 1% das epilepsias.
Constituem um grupo heterogéneo de doengas raras,
caracterizadas pela ocorréncia de crises epilépticas,
mioclonias, evolugio progressiva e pela presenca de
sinais e sintomas neuroldgicos varidveis, sobretudo ce-
rebelares e extrapiramidais’.

O conceito de EMP foi estabelecido em 1903
por Herman Bernhard Lundborg, ao se referir a des-
crigdo, publicada por Heinrich Unverricht em 1891,
de uma condigao familial caracterizada por “mioclo-
nias”. Tal condi¢ao se tornou conhecida como doenca
de Unverricht-Lundborg, sendo que posteriormente
outras entidades foram acrescentadas a essa categoria
sindromica.

Até o inicio da década de 90 (século XX), a etio-
logia dessas doengas era em grande parte desconhecida.
Para algumas, como por exemplo, as doengas de Lafora
e de Unverricht-Lundborg, sabia-se que eram genéti-
cas, inclusive com heranga autossdémica recessiva. Além
disso, no caso dessa tltima, através de estudos de liga-
a0, conhecia-se o fato de que a doenca estaria ligada
a alteragoes do cromossomo 21. Da mesma maneira,
a confirmagdo diagnéstica baseava-se exclusivamente
em achados histopatolédgicos, como por exemplo, dos
corpusculos de poliglicanos na doenca de Lafora e das
fibras rasgadas vermelhas na epilepsia mioclénica com
fibras rasgadas vermelhas (MERRF). Atualmente, gra-
cas aos avangos da biologia molecular, conhecemos os
defeitos genéticos responsdveis por essas condicoes, o
que também permitiu o diagndstico através de testes
genéticos, inclusive pré-natal.

Nesta edicdo da Revista Neurociéncias temos o
prazer de contar com uma excelente revisdo sobre as
EMP, feita pelo Dr. Luis Felipe Mendonga de Siquei-
ra. Trata-se da tradugio do artigo de sua autoria?, pu-
blicado na revista Journal of Neurology, em julho de
2010 (doi: 10.1007/s00415-010-5641-1)% sendo que

a publicacio de sua versdo em portugués foi autorizada
pela revista original.

O artigo revisa aspectos fundamentais dos seis
principais grupos de doengas que compée a sindrome
das EMP (doenca de Unverricht-Lundborg, doenga de
Lafora, MERREF, lipofuscinose ceréide neuronal, siali-
doses e atrofia dentato-rubro-palido-luisiana). Entre-
tanto, hd que se ressaltar que existem outras condigoes
que também podem ser incluidas no grupo das EMP,
como por exemplo, a doenca de Gaucher tipo 3, a sin-
drome da mioclonia de acio e insuficiéncia renal, a for-
ma juvenil da doen¢a de Huntington, a encefalopatia
familial com corpusculos de inclusao de neuroserpina?,
a gangliosidose GM2 (forma juvenil), a doenca celia-
ca’®.

O grande desafio imposto por essas doengas diz
respeito a terapia, haja vista que para a quase totalidade
delas nao hd tratamento especifico. Para a doenga de
Gaucher hd a terapia de reposi¢io enzimdtica, entre-
tanto esta nio exerce beneficios sobre as manifestacoes
neuroldgicas. Através dos recentes avangos em genética
molecular, vérios loci génicos, mutagdes e proteinas
envolvidas na patogénese das EMP tém sido identifi-
cados. Tratamentos futuros de reposi¢io enzimdtica e
terapia génica poderio ajudar a modificar e melhorar o
curso dessas doengas progressivas. Até 14, é fundamen-
tal que neurologistas e neuropediatras estejam capaci-
tados para o diagndstico dessas condigoes, lembrando-
se sempre da importancia do aconselhamento genético,
que jé é possivel para a maioria dos casos.
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