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RESUMO ;

As mioclonias podem apresentar-se clinicamente de iniimeras formas e em diferentes contex-
tos nosoldgicos. Os autores descrevem os diferentes tipos de mioclonias, entendidas como um
sinal ou englobadas numa sindroma, com base numa classificagio semiologica e etiologica. E feita
uma referéncia especial ao grupo das epilepsias mioclénicas 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.

INTRODUCAO

O termo mioclonia foi originalmente utilizado, de for-
ma imprépria, para descrever os movimentos involuntari-
os dos doentes com Coreia de Sdo Vito (Dancing
Mania), doenga bizarra muito frequente na idade médial.
Posteriormente, Nikolaus Friedreich (1881)? ao estudar o
caso de um doente que apresentava movimentos muscu-
lares involuntarios, multifocais e generalizados, sem
outras alteragdes detectaveis no exame neuroldgico,
introduziu o termo paramyoklonus multiplex, do qual
deriva, por abreviagio, a palavra mioclonia. Tratava-se, a
luz dos conhecimentos actuais, duma doenga benigna,
actualmente denominada de Mioclonia Essencial !3.

Mais tarde, Unverricht (1891)* e Lundborg (1903)°
descreveram alguns casos de epilepsia mioclonica famili-
ar grave e progressiva. Surgiu assim a necessidade de
alargar o conceito de mioclonia, que passou a ser agrupa-
da em trés tipos fundamentais: essencial, sintomatica e
familiar 1367,

DEFINICAO

As mioclonias (myos-musculo, klonus-movimento) s3o
movimentos involuntirios anormais, de instalagdo subita
e curta duragiio, causadas por contracgdes musculares

(mioclonias positivas) ou inibigdes (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 ¢ Adams ® em 1963, na sequéncia da avaliagio das
mioclonias de acgio das sindromas pds-anoxicas, e deve-
se A existéncia de um siléncio electromiografico no mus-
culo ou grupos musculares envolvidos, durante 0 movi-
mento. Posteriormente, Leavitt e Tyler ° enquadraram o
Astérixis no mesmo grupo de mioclonias.

A definigdo actual de mioclonia tende cada vez mais a
englobar, no que respeita a sua origem, causas periféricas
(a nivel do plexo e/ou nervo), actualmente consideradas
como responsaveis provaveis por diferentes quadros.
S30, no entanto, excluidas as fasciculagdes, com origem
nos neuronios motores.

A apresentagdo clinica das mioclonias é variavel, e
condicionada pelos seguintes factores: distribuigdo ana-
tomica, amplitude, ritmo, velocidade, regularidade, con-
di¢des de aparecimento, relagdo com o movimento ou
com 0 repouso, etc.

Em termos neurofisiologicos, Hallet !0 classificou em
1985 a natureza e expressdo das mioclonias em 3 grupos
distintos, com repercussdo evidente na avaliagio clinica
destas situagdes:

1 — mioclonia cortical reflexa, ocorrendo frequente-
mente nas epilepsias focais motoras, e associada com
potenciais evocados somatosensitivos gigantes (devido a
hiperexcitabilidade do cértex sensitivomotor);
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2 — mioclonia reticular reflexa, aparentemente devida
a hiperexcitabilidade da formagfo reticular a nivel do
tronco cerebral; os elementos paroxisticos (pontas) no
EEG nio apresentam uma relagéo temporal directa com
as mioclonias e tém o seu maximo a nivel do vértice;

3 — mioclonias epilépticas generalizadas primdrias,
tal como sucede nas epilepsias generalizadas primarias,
com uma actividade EEG paroxistica predominantemen-
te fronto-temporal a preceder as mioclonias.

CLASSIFICAGCAO

A classificagdo actual das mioclonias € complexa, ja
que, ao longo dos anos ¢ com a evolugdo da neurofisiolo-
gia clinica, novos casos foram descritos, estudados € até
agrupados em sindromas !6-27, A sua etiologia e fisiopa-
tologia, nem sempre conhecida ou compreendida, € pois
muito diversa.

Procuraremos descrever em seguida os diferentes tipos
de mioclonias, entendidas como um sinal ou englobadas
numa sindroma, nas suas multiplas apresentagdes clini-
cas, enquadradas numa classificagdo geral semioldgica e
etiolégica (com base nos trabalhos de Fahn, Marsden,
Van Hoert, Gastaut, Bonduelle e Hallet) 1367,

CLASSIFICACAO SEMIOLOGICA
A - DISTRIBUICAO ANATOMICA

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

Mioclonias focais (parcelares)

Comprometem apenas um musculo de pequenas
dimensdes, grupos de pequenos musculos ou um sé feixe
muscular (palpebra, comissura labial, dedo, etc.). Provo-
cam um movimento de pequena amplitude ou nido tém
sequer qualquer tradugdo motora visivel. Sdo também
denominadas de mioclonias elementares, podendo ter
uma origem cortical e/ou espinhal, esta ultima muito
rara.

Mioclonias segmentares (esporidicas)

Comprometem simultaneamente 2 ou mais grupos mus-
culares contiguos, agonistas e/ou antagonistas, dum deter-
minado segmento corporal (mdo, antebraco, pé, perna, etc.),
provocando um movimento de média a grande amplitude.
Quando unilaterais (num hemicorpo) sdo ditas localizadas;
se bilaterais, sdo habitualmente assimétricas, assincronas e
esporadicas. Podem ter uma origem cortical, ndo represen-
tando necessariamente um fendémeno de tipo epiléptico.

Abalos mioclonicos (mioclonias macigas, bilaterais e
sincronas)

Comprometem simultaneamente os musculos agonistas
e antagonistas de multiplos segmentos corporais, de for-
ma simétrica e sincrona. Originam um movimento corpo-
ral violento, sobretudo em flexdo (por predominincia dos
musculos gravidicos) denominado de abalo miocldnico.
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Pensa-se terem uma origem quase que invariavelmente
epiléptica, resultando duma descarga neuronal a nivel do
tronco cerebral (regido mesodiencefalica). A activagdo
das vias de projecgio ascendentes e descendentes seria o
fendmeno responsavel, respectivamente, pelas alteragGes
detectadas a nivel electroencefalografico e pelos movi-
mentos musculares, habitualmente de grande amplitude.

B - DISTRIBUICAO NO TEMPO

1. Mioclonias intermitentes
2. Mioclonias permanentes

As mioclonias intermitentes surgem de forma irregular,
ao longo de intervalos de tempo de duragdo variavel.

As mioclonias permanentes repetem-se periodicamen-
te, por breves intervalos, ddfante um determinado perio-
do de tempo. Se esse periodo for de curta duragio, sdo
denominadas de mioclonias agrupadas; se, pelo contra-
rio, for prolongado, denominam-se de mioclonias conti-
nuas.

C - RITMO E VELOCIDADE

1. Mioclonias ritmicas
2. Mioclonias arritmicas
3. Mioclonias oscilatorias

Mioclonias ritmicas

S30 mioclonias com um ritmo proprio, regular e uni-
forme, que se mantém 2o longo do tempo. Pode ser rapi-
do (2-8 c/seg.) ou lento (0.5-1 c/seg.). Tém frequente-
mente uma origem espinhal e/ou a nivel do tronco
cerebral (mais raras).

Mioclonias arritmicas

Sdo mioclonias irregulares, anarquicas e de frequéncia
varidvel, surgindo em salvas sucessivas. Desaparecem,
caracteristicamente, durante o sono.

Mioclonias oscilatérias (jerky oscillations)

Em termos classificativos, estdo numa posi¢ao intermé-
dia em relagdo aos dois tipos de mioclonias anteriormen-
te descritas.

D - CONDICOES DE APARECIMENTO

1. Mioclonias espontineas
2. Mioclonias provocadas

Mioclonias espontineas

Surgem sem aparente factor indutor ou desencadeante,
podendo, no entanto, existir factores que facilitam o seu
aparecimento ( farmacos, por exemplo).

Mioclonias provocadas

Surgem na sequéncia dum estimulo desencadeante, de
natureza variavel.

Classificam-se consoante o tipo de estimulo:
a) Estimulos musculares — Mioclonias de Acgio
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- movimentos posturais

- movimentos automaticos

- movimentos voluntarios (mioclonias intencionais)
- atitudes musculares (mantidas)

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

Exemplo: Sindroma de Ramsay-Hunt, Doenga de Wil-
son, Sindroma de Lance-Adams (pds-anoxia).

b) Estimulos visuais

A ELI (estimulagdo luminosa intermitente) pode,
durante a realizagdo dum EEG, desencadear o apareci-
mento de mioclonias, como é o caso das epilepsias refle-
xas de tipo fotossensivel.
¢) Estimulos auditivos

S0 mioclonias desencadeadas por ruidos habitualmen-
te intensos, breves e, sobretudo, de instalagdo subita e
ndo previsivel. E o caso, por exemplo, da Doenga de
Tay-Sachs.

d) Estimulos somestésicos

E- ORIGEM ANATOMICA
1. Mioclonias piramidais

2. Mioclonias extrapiramidais
3. Mioclonias espinhais

Mioclonias piramidais

Tém origem no feixe piramidal, a nivel cortical e/ou
subcortical. Caracterizam-se por breves contracgdes mus-
culares, que se traduzem, a nivel electroencefalografico,
pelo aparecimento de uma série de pontas e/ou pontas-
ondas sobretudo evidentes na area motora contralateral.
Correspondem, na sua maioria, ao grupo das epilepsias
mioclonicas.

Mioclonias extrapiramidais

Neste tipo de mioclonias nfo existe compromisso a
nivel do feixe piramidal. Tém habitualmente uma maior
duragfio que as piramidais e originam uma descarga de
potenciais de acgdo motora bifasica (de intensidade cres-
cente, numa fase inicial e decrescente na fase final).

Mioclonias espinhais

Sdo mioclonias ritmicas, quase sempre bilaterais, simé-
tricas e sincronas. Comprometem predominantemente 0s
grupos musculares flexores. Néo tém tradugdo electroen-
cefalografica. No EMG detectam-se curtas descargas de
potenciais de acgdo motora. Sdo, dos 3 tipos, as menos
frequentes. Tém sido descritas em lesdes medulares de
origem tumoral, traumatica ou desmielinizante.

CLASSIFICACAO ETIOLOGICA

Existem, 4 grandes grupos etiologicos!:
A- Mioclonias fisiologicas

B- Mioclonias essenciais

C- Epilepsias mioclénicas

D- Mioclonias sintomaticas
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A- Mioclonias fisiolégicas

Tal como o proprio nome diz, surgem numa pessoa
normal, em condigdes fisioldgicas. Podem ser induzidas
por:

- Sono (mioclonias benignas do adormecer)

- Ansiedade

- Exercicio fisico

- Solugos

- Amamentagdo

B- Mioclonias essenciais

Sem causa conhecida. Ndo sfo detectaveis outras alte-
ragdes a nivel do exame neuroldgico nem a nivel de exa-
mes complementares de diagnostico. Podem ser heredita-
rias (transmissio autossémica dominante) ou
esporadicas, como parecia ser o caso descrito por Frie-
dreich (Paramyoklonus'ultiplex).

C- Epilepsias mioclonicas
Sdo particularmente frequentes na crianga e no jovem.
Incluem um vasto grupo de doengas, nas quais as mio-
clonias sdo a manifestagdo major :
1. Crises convulsivas de tipo mioclonico
- Abalos mioclonicos isolados
- Epilepsia parcial continua (Sindroma de Kojevni-
kow)
Mioclonias sensiveis a estimulos (idiopaticas)
Mioclonias fotossensiveis
- Auséncias mioclonicas (Pequeno mal)

2. Epilepsias mioclonicas da infancia
- Espasmos infantis (Sindroma de West)
- Sindroma de Lennox-Gastaut
- Epilepsia mioclonica criptogénica (Aicardi)
- Epilepsia mioclénica do acordar (Sindroma de
Janz)
3. Epilepsia mioclonica familiar benigna

4. Epilepsia mioclonica progressiva
(Sindroma de Unverricht-Lundborg)

D- Mioclonias sintomdticas
Trata-se dum grupo extremamente vasto de entidades
nosologicas, nas quais predomina um quadro de encefa-
lopatia progressiva, na sua maioria de tipo metabélico,
associada as mioclonias ou a sindromas epilépticos mio-
clénicos. O grupo de doengas actualmente denominado
de epilepsias mioclonicas progressivas inclui entidades
pertencentes a este grupo e ao anteriormente descrito.
Pelas suas caracteristicas peculiares sera abordado em
particular, mais adiante.
As mioclonias sintomaticas incluem:
1. Doengas de armazenamento
- Doenga de Lafora
- Lipidoses (Gangliosidose GM2 forma infantil ou
juvenil, Doenga de Tay-Sachs, Doenga de Krabbe,
etc.)
- Lipofuscinose ceroide
- Sialidose (Cherry-red-spot Myoclonus Syndrome)
2. Degenerescéncia espino-cerebelosa
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- Sindroma de Ramsay-Hunt (Dyssynergia cerebel-
laris myoclonica)
- Ataxia de Friedreich
- Ataxia telangiectasia
3. Degenerescéncia dos gdnglios basais
- Doenga de Wilson
- Distonia de torgdo
- Doenga de Hallervorden-Spatz
- Paralisia supranuclear progressiva
- Coreia de Huntington
- Doenga de Parkinson (controverso; raro)
4. Deméncias
- Doenga de Alzheimer
- Doenga de Creutzfelt-Jakob
5. Encefalopatias virais
- Panencefalite esclerosante sub-aguda
- Encefalite letargica
- Encefalite a Arbovirus
- Encefalite herpética
- Encefalite pos-infecciosa
6. Encefalomiopatias mitocondriais
- MERRF (Epilepsia Mioclénica e Fibras Verme-
lhas Rasgadas)
7. Encefalopatia metabdlica
- Insuficiéncia hepatica
- Insuficiéncia renal
- Sindroma da dialise
- Deficiéncia de biotina
- Hiponatrémia
- Hipoglicémia
- Hiperglicémia n#o-cetética
- Deficiéncia de carboxilase
- Encefalopatia mioclénica infantil (com ou sem
neuroblastoma)
8. Encefalopatias toxicas
- Bismuto
- Metais pesados
- DDT
Brometo de metilo
- Farmacos ( por exemplo: L-Dopa)
9. Encefalopatias fisicas
- Pés-andxia (Sindroma de Lance-Adams)
- Pos-traumatica
- Golpe de calor
- Electrocussio
- Les#o por descompressdo
10. Lesdo focal do SNC
- Vascular (AVC)
- Pos-talamotomia
- Tumoral
- Mioclonias do palato (lesdo olivodentada)
11. Sindroma paraneopldsico
- Opsoclonus-mioclonus (neuroblastoma)

EPILEPSIAS MIOCLONICAS PROGRESSIVAS

As epilepsias miocldnicas progressivas constituem
actualmente, conforme ja previamente mencionado, um
grupo perfeitamente individualizado, merecendo uma
referéncia especial.
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Séo doengas caracterizadas essencialmente pela presen-
¢a de mioclonias, epilepsia, compromisso cognitivo de
grau variavel e défices neuroldgicos, dos quais a ataxia é o
mais frequente 13212527 As mioclonias sdo sobretudo de
acgio, segmentares ou generalizadas, podendo, pela sua
gravidade, tornarem-se extremamente incapacitantes. As
formas mais graves destas doengas podem levar a morte
em poucos anos. S3o hereditdrias, sendo a transmissdo
quase sempre de tipo autossémico recessivo. Existem no
entanto excepgdes, como é o caso da forma juvenil da
Coreia de Huntington (autossémica dominante) e da Sin-
droma MERREF (hereditariedade materna) 2.

Incluem:

1. Sindroma de Unverricht-Lundborg

Epilepsia Mioclénica Baltica
Epilepsia Mioclonica Mediterranica

2.Atrofia dentatorubropalfdoluisiana

3.Lipofuscinoses

4.Doenga de Gaucher

5.Sialidoses

6. Galactosidoses

7.Sindroma MERRF

8.Formas raras: Gangliosidose GM», Distrofia neuroa-

xonal, forma juvenil da Coreia de Huntington, Sin-
droma mioclénico por faléncia renal.

TERAPEUTICA

Nunca sera demais realgar a extrema diversidade com
que o fenémeno mioclénico se pode apresentar na pratica
clinica diaria, como se pode depreender das classifica-
¢Oes anteriormente enumeradas.

As opgOes terapéuticas terdo de ser obviamente indivi-
dualizadas, isto é, dirigidas a cada caso e/ou sindroma
mioclénico. Os farmacos disponiveis s8o multiplos e de
variavel grau de eficicia. Salientamos apenas alguns des-
ses farmacos, nomeadamente os antiepilépticos (particu-
larmente o clonazepam e o valproato de sodio), o pirace-
tam 28-30(nas mioclonias corticais) e o 5-hidroxitriptofano
(L-5HTP), nas mioclonias p6s-andxia 3!,

O L-5HTP é um precursor da serotonina, neurotrans-
missor cujos niveis se encontram diminuidos no liquor
de doentes com mioclonias pds encefalopatia anoxica.
Parece existir uma relagdo causal entre esse défice e o
aparecimento das mioclonias, o que justificaria os resul-
tados positivos obtidos com este tipo de terapéutica.

COMENTARIOS FINAIS

Um longo caminho foi percorrido, desde as descri¢des
iniciais de Nikolaus Friedreich até a data presente.

Novos casos clinicos sdo continuamente descritos, nos
quais as mioclonias constituem um elemento primordial. A
neurofisiologia clinica e os estudos da genética e biologia
molecular t¢ém dado um contributo inegavel para o esclare-
cimento deste tema tdo vasto e inesgotdvel, em continua
actualizag@io. No entanto, muito estd ainda certamente por
dizer e compreender, nomeadamente no que respeita a etio-
patogenia e terapéutica dos multiplos tipos de mioclonias
que procuramos descrever ao longo deste artigo.
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