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RESUMO

e

As mioclonias podem apresentar-se clinicamente de inúmeras formas e em diferentes contex
tos nosológicos. Os autores descrevem os diferentes tipos de mioclonias, entendidas corno um
sinal ou englobadas numa síndroma, com base numa classificação semiológica e etiológica. E feita
uma referência especial ao grupo das epilepsias mioclónicas progressivas.

SUMMARY

Semiology and Classification of Myoclonus

Myoclonus can present itself in various distinct clinical contexts. The authors review the
possible different types of myoclonus, as a single manifestation or included in a syndrome, based
on a semiological and aetiological classification. Special emphasis is given to the group of pro
gressive myoclonus epilepsies.

INTRODUÇÃO

O termo mioclonia foi originalmente utilizado, de for
ma imprópria, para descrever os movimentos involuntári
os dos doentes com Coreia de São Vito (Dancing
Mania), doença bizarra muito frequente na idade média’.
Posteriormente, Nikolaus Friedreich (1881)2 ao estudar o
caso de um doente que apresentava movimentos muscu
lares involuntários, multifocais e generalizados, sem
outras alterações detectáveis no exame neurológico,
introduziu o termo paramyoklonus multiplex, do qual
deriva, por abreviação, a palavra mioclonia. Tratava-se, à
luz dos conhecimentos actuais, duma doença benigna,
actualmente denominada de Mioclonia Essencial 1,3

Mais tarde, Unverricht (1891)~ e Lundborg (19O3)~
descreveram alguns casos de epilepsia mioclónica famili
ar grave e progressiva. Surgiu assim a necessidade de
alargar o conceito de mioclonia, que passou a ser agrupa
da em três tipos fundamentais: essencial, sintomática e
familiar 1,3,6,7

DEFINIÇÃO

As mioclonias (myos-músculo, klonus-movimento) são
movimentos involuntários anormais, de instalação súbita
e curta duração, causadas por contracções musculares
(mioclonias positivas) ou inibições (mioclonias negati
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vas), com origem no Sistema Nervoso Central. O concei
to de mioclonias ditas negativas foi introduzido por Lan
ce e Adams 8 em 1963, na sequência da avaliação das
mioclonias de acção das síndromas pós-anóxicas, e deve-
se à existência de um silêncio electromiográfico no mús
culo ou grupos musculares envolvidos, durante o movi
mento. Posteriormente, Leavitt e Tyler ~ enquadraram o
Astérixis no mesmo grupo de mioclonias.

A definição actual de mioclonia tende cada vez mais a
englobar, no que respeita à sua origem, causas periféricas
(a nível do plexo e ou nervo), actualmente consideradas
como responsáveis prováveis por diferentes quadros.
São, no entanto, excluídas as fasciculações, com origem
nos neurónios motores.

A apresentação clínica das mioclonias é variável, e
condicionada pelos seguintes factores: distribuição ana
tómica, amplitude, ritmo, velocidade, regularidade, con
dições de aparecimento, relação com o movimento ou
com o repouso, etc.

Em termos neurofisiológicos, Hallet ~ classificou em
1985 a natureza e expressão das mioclonias em 3 grupos
distintos, com repercussão evidente na avaliação clínica
destas situações:

1 ,niocloi,ia cortical reflexa, ocorrendo frequente
mente nas epilepsias focais motoras, e associada com
potenciais evocados somatosensitivos gigantes (devido à
hiperexcitabilidade do córtex sensitivomotor);
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2 mioclonia reticular reflexa, aparentemente devida
a hiperexcitabilidade da formação reticular a nível do
tronco cerebral; os elementos paroxísticos (pontas) no
EEG não apresentam uma relação temporal directa com
as mioclonias e têm o seu máximo a nível do vértice;

3 ,nioclonias epilépticas generalizadas primárias,
tal como sucede nas epilepsias generalizadas primárias,
com uma actividade EEG paroxística predominantemen
te fronto-temporal a preceder as mioclonias.

CLASSIFICAÇÃO

A classificação actual das mioclonias é complexa, já
que, ao longo dos anos e com a evolução da neurofisiolo
gia clínica, novos casos foram descritos, estudados e até
agrupados em síndromas 1,3,6-27~ A sua etiologia e fisiopa
tologia, nem sempre conhecida ou compreendida, é pois
muito diversa.

Procuraremos descrever em seguida os diferentes tipos
de mioclonias, entendidas como um sinal ou englobadas
numa síndroma, nas suas múltiplas apresentações clíni
cas, enquadradas numa classificação geral semiológica e
etiológica (com base nos trabalhos de Fahn, Marsden,
Van Hoert, Gastaut, Bonduelle e Hallet) 1,3,6,7•

CLASSIFICAÇÃO SEMIOLÓGICA

A - DISTRIBUIÇÃO ANATÓMICA

1. Mioclonias Focais
2. Mioclonias Segmentares
3. Abalos Mioclónicos

Mioclonias focais (parcelares)
Comprometem apenas um músculo de pequenas

dimensões, grupos de pequenos músculos ou um só feixe
muscular (pálpebra, comissura labial, dedo, etc.). Provo
cam um movimento de pequena amplitude ou não têm
sequer qualquer tradução motora visível. São também
denominadas de mioclonias elementares, podendo ter
uma origem cortical e/ou espinhal, esta última muito
rara.

Mioclonias segmentares (esporádicas)
Comprometem simultaneamente 2 ou mais grupos mus

culares contíguos, agonistas e/ou antagonistas, dum deter
minado segmento corporal (mão, antebraço, pé, perna, etc.),
provocando um movimento de média a grande amplitude.
Quando unilaterais (num hemicorpo) são ditas localizadas;
se bilaterais, são habitualmente assimétricas, assíncronas e
esporádicas. Podem ter uma origem cortical, não represen
tando necessariamente um fenómeno de tipo epiléptico.

Abalos mioclónicos (mioclonias maciças, bilaterais e
síncronas)

Comprometem simultaneamente os músculos agonistas
e antagonistas de múltiplos segmentos corporais, de for
ma simétrica e síncrona. Originam um movimento corpo
ral violento, sobretudo em flexão (por predominância dos
músculos gravídicos) denominado de abalo mioclónico.

Pensa-se terem uma origem quase que invariavelmente
epiléptica, resultando duma descarga neuronal a nível do
tronco cerebral (região mesodiencefálica). A activação
das vias de projecção ascendentes e descendentes seria o
fenómeno responsável, respectivamente, pelas alterações
detectadas a nível electroencefalográfico e pelos movi
mentos musculares, habitualmente de grande amplitude.

B - DISTRIBUIÇÃO NO TEMPO

1. Mioclonias intermitentes
2. Mioclonias permanentes

As mioclonias intermitentes surgem de forma irregular,
ao longo de intervalos de tempo de duração variável.

As mioclonias permanentes repetem-se periodicamen
te, por breves intervalos, d~?ante um determinado perío
do de tempo. Se esse período for de curta duração, são
denominadas de mioclonias agrupadas; se, pelo contrá
rio, for prolongado, denominam-se de mioclonias contí
nuas.

C - RITMO E VELOCIDADE

1. Mioclonias rítmicas
2. Mioclonias arrítmicas
3. Mioclonias oscilatórias

Mioclonias rítmicas
São mioclonias com um ritmo próprio, regular e uni

forme, que se mantém ao longo do tempo. Pode ser rápi
do (2-8 c/seg.) ou lento (0.5-1 c/seg.). Têm frequente
mente uma origem espinhal e/ou a nível do tronco
cerebral (mais raras).

Mioclonias arrítmicas
São mioclonias irregulares, anárquicas e de frequência

variável, surgindo em salvas sucessivas. Desaparecem,
caracteristicamente, durante o sono.

Mioclonias oscilatórias (jerky oscillations)
Em termos classificativos, estão numa posição intermé

dia em relação aos dois tipos de mioclonias anteriormen
te descritas.

D - CONDIÇÕES DE APARECIMENTO

1. Mioclonias espontâneas
2. Mioclonias provocadas

Mioclonias espontâneas
Surgem sem aparente factor indutor ou desencadeante,

podendo, no entanto, existir factores que facilitam o seu
aparecimento ( fármacos, por exemplo).

Mioclonias provocadas
Surgem na sequência dum estímulo desencadeante, de

natureza variável.
Classificam-se consoante o tipo de estímulo:

a) Estímulos musculares — Mioclonias de Acção

524



SEMIOLOGIA E CLASSIFICAÇÃO DAS MIOCLONIAS

- movimentos posturais
- movimentos automáticos
- movimentos voluntários (mioclonias intencionais)
- atitudes musculares (mantidas)

As mioclonias de acção são frequentemente segmenta
res e/ou focais, persistindo durante a realização da acti
vidade muscular que as desencadeia. Permanecem confi
nadas aos grupos musculares envolvidos.

Exemplo: Síndroma de Ramsay-Hunt, Doença de Wil
son, Síndroma de Lance-Adams (pós-anóxia).
b) Estímulos visuais

A ELI (estimulação luminosa intermitente) pode,
durante a realização dum EEG, desencadear o apareci
mento de mioclonias, como é o caso das epilepsias refle
xas de tipo fotossensível.
e) Estímulos auditivos

São mioclonias desencadeadas por ruídos habitualmen
te intensos, breves e, sobretudo, de instalação súbita e
não previsível. E o caso, por exemplo, da Doença de
Tay-Sachs.
d) Estímulos somestésicos

E - ORIGEM ANATÓMICA

1. Mioclonias piramidais
2. Mioclonias extrapiramidais
3. Mioclonias espinhais

Mioclonias piramidais
Têm origem no feixe piramidal, a nível cortical e ou

subcortical. Caracterizam-se por breves contracções mus
culares, que se traduzem, a nível electroencefalográfico,
pelo aparecimento de uma série de pontas e/ou pontas
ondas sobretudo evidentes na área motora contralateral.
Correspondem, na sua maioria, ao grupo das epilepsias
mioclónicas.

Mioclonias extrapiramidais
Neste tipo de mioclonias não existe compromisso a

nível do feixe piramidal. Têm habitualmente uma maior
duração que as piramidais e originam uma descarga de
potenciais de acção motora bifásica (de intensidade cres
cente, numa fase inicial e decrescente na fase final).

Mioclonias espinhais
São mioclonias rítmicas, quase sempre bilaterais, simé

tricas e síncronas. Comprometem predominantemente os
grupos musculares flexores. Não têm tradução electroen
cefalográfica. No EMG detectam-se curtas descargas de
potenciais de acção motora. São, dos 3 tipos, as menos
frequentes. Têm sido descritas em lesões medulares de
origem tumoral, traumática ou desmielinizante.

CLASSIFICAÇÃO ETIOLÓGICA

Existem, 4 grandes grupos etiológicos1:
A- Mioclonias fisiológicas
B- Mioclonias essenciais
C- Epilepsias mioclónicas
D- Mioclonias sintomáticas

A- Mioclonias fisiológicas
Tal como o próprio nome diz, surgem numa pessoa

normal, em condições fisiológicas. Podem ser induzidas
por:

- Sono (mioclonias benignas do adormecer)
- Ansiedade
- Exercício fisico
- Soluços
- Amamentação

B- Mioclonias essenciais
Sem causa conhecida. Não são detectáveis outras alte

rações a nível do exame neurológico nem a nível de exa
mes complementares de diagnóstico. Podem ser hereditá
rias (transmissão autossómica dominante) ou
esporádicas, como parecia ser o caso descrito por Frie
dreich (Paramyoklonus~ultiplex).

C- Epilepsias mioclónicas
São particularmente frequentes na criança e no jovem.
Incluem um vasto grupo de doenças, nas quais as mio

clonias são a manifestação major:
1. Crises convulsivas de tipo mioclónico

- Abalos mioclónicos isolados
- Epilepsia parcial contínua (Síndroma de Kojevni

kow)
- Mioclonias sensíveis a estímulos (idiopáticas)
- Mioclonias fotossensíveis
- Ausências mioclónicas (Pequeno mal)

2. Epilepsias mioclónicas da infância
- Espasmos infantis (Síndroma de West)
- Síndroma de Lennox-Gastaut
- Epilepsia mioclónica criptogénica (Aicardi)
- Epilepsia mioclónica do acordar (Síndroma de

Janz)
3. Epilepsia mioclónica familiar benigna

4. Epilepsia mioclónica progressiva
(Síndroma de Unverricht-Lundborg)

D- Mioclonias sintomáticas
Trata-se dum grupo extremamente vasto de entidades

nosológicas, nas quais predomina um quadro de encefa
lopatia progressiva, na sua maioria de tipo metabólico,
associada às mioclonias ou a síndromas epilépticos mio
clónicos. O grupo de doenças actualmente denominado
de epilepsias mioclónicas progressivas inclui entidades
pertencentes a este grupo e ao anteriormente descrito.
Pelas suas características peculiares será abordado em
particular, mais adiante.

As mioclonias sintomáticas incluem:
1. Doenças de armazenamento

- Doença de Lafora
- Lipidoses (Gangliosidose GM2 forma infantil ou

juvenil, Doença de Tay-Sachs, Doença de Krabbe,
etc.)

- Lipofuscinose ceroide
- Sialidose (Cherry-red-spot Myoclonus Syndrome)

2. Degenerescência espino-cerebelosa
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- Síndroma de Ramsay-Hunt (Dyssynergia cerebel
laris myoclonica)

- Ataxia de Friedreich
- Ataxia telangiectasia

3. Degenerescência dos gânglios basais
- Doença de Wiison
- Distonia de torção
- Doença de Haliervorden-Spatz
- Paralisia supranuclear progressiva
- Coreia de Huntington
- Doença de Parkinson (controverso; raro)

4. Demências
- Doença de Alzheimer
- Doença de Creutzfelt-Jakob

5. Encefalopatias virais
- Panencefalite esclerosante sub-aguda
- Encefalite letárgica
- Encefalite a Arbovírus
- Encefalite herpética
- Encefalite pós-infecciosa

6. Encefalomiopatias mitocondriais
- MERRF (Epilepsia Mioclónica e Fibras Verme

lhas Rasgadas)
7. Encefalopatia metabólica

- Insuficiência hepática
- Insuficiência renal
- Síndroma da diálise
- Deficiência de biotina
- Hiponatrémia
- Hipoglicémia
- Hiperglicémia não-cetótica
- Deficiência de carboxilase
- Encefalopatia mioclónica infantil (com ou sem

neuroblastoma)
8. Encefalopatias tóxicas

- Bismuto
- Metais pesados
- DDT
- Brometo de metilo
- Fármacos (por exemplo: L-Dopa)

9. Encefalopatias Jisicas
- Pós-anóxia (Síndroma de Lance-Adams)
- Pós-traumática
- Golpe de calor
- Electrocussão
- Lesão por descompressão

10. Lesão focal do SNC
- Vascular (AVC)
- Pós-talamotomia
- Tumoral
- Mioclonias do palato (lesão olivodentada)

11. Síndroma paraneoplásico
- Opsoclonus-mioclonus (neuroblastoma)

EPILEPSIAS MIOCLÓNICAS PROGRESSIVAS

As epilepsias mioclónicas progressivas constituem
actualmente, conforme já previamente mencionado, um
grupo perfeitamente individualizado, merecendo uma
referência especial.

São doenças caracterizadas essencialmente pela presen
ça de mioclonias, epilepsia, compromisso cognitivo de
grau variável e défices neurológicos, dos quais a ataxia é o
mais frequente 13-21,25-27~ As mioclonias são sobretudo de
acção, segmentares ou generalizadas, podendo, pela sua
gravidade, tomarem-se extremamente incapacitantes. As
formas mais graves destas doenças podem levar à morte
em poucos anos. São hereditárias, sendo a transmissão
quase sempre de tipo autossómico recessivo. Existem no
entanto excepções, como é o caso da forma juvenil da
Coreia de Huntington (autossómica dominante) e da Sín
droma MERRF (hereditariedade matema) 25

Incluem:
1. Síndroma de Unverricht-Lundborg

Epilepsia Mioclónica Báltica
Epilepsia Mioclónica Mediterrânica

2. Atrofia dentatorubropalT’doluisiana
3. Lipofuscinoses
4. Doença de Gaucher
5. Sialidoses
6. Galactosidoses
7. Síndroma MERRF
8. Formas raras: Gangliosidose GM2, Distrofia neuroa

xonal, forma juvenil da Coreia de Huntington, Sín
droma mioclónico por falência renal.

TERAPÊUTICA

Nunca será demais realçar a extrema diversidade com
que o fenómeno mioclónico se pode apresentar na prática
clínica diária, como se pode depreender das classifica
ções anteriormente enumeradas.

As opções terapêuticas terão de ser obviamente indivi
dualizadas, isto é, dirigidas a cada caso e/ou síndroma
mioclónico. Os fármacos disponíveis são múltiplos e de
variável grau de eficácia. Salientamos apenas alguns des
ses fármacos, nomeadamente os antiepilépticos (particu
larmente o clonazepam e o valproato de sódio), o pirace
tam 2830(nas mioclonias corticais) e o 5-hidroxitriptofano
(L-5HTP), nas mioclonias pós-anóxia 31~

O L-5HTP é um precursor da serotonina, neurotrans
missor cujos níveis se encontram diminuídos no líquor
de doentes com mioclonias pós encefalopatia anóxica.
Parece existir uma relação causal entre esse défice e o
aparecimento das mioclonias, o que justificaria os resul
tados positivos obtidos com este tipo de terapêutica.

COMENTÁRIOS FINAIS

Um longo caminho foi percorrido, desde as descrições
iniciais de Nikolaus Friedreich até à data presente.

Novos casos clínicos são continuamente descritos, nos
quais as mioclonias constituem um elemento primordial. A
neurofisiologia clínica e os estudos da genética e biologia
molecular têm dado um contributo inegável para o esclare
cimento deste tema tão vasto e inesgotável, em contínua
actualização. No entanto, muito está ainda certamente por
dizer e compreender, nomeadamente no que respeita à etio
patogenia e terapêutica dos múltiplos tipos de mioclonias
que procurámos descrever ao longo deste artigo.
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