Quando o teste genético muda
a conduta nas epilepsias?

Maria Augusta Montenegro

Departamento de Neurologia
FCM / Unicamp
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Epilepsia com Tratamento “Especifico”

» S3o raras individualmente, mas relativamente frequentes
CoOmMo grupo.

* Apesar da dificuldade em realizar testes genético (exoma,
painel de epilepsia, etc), muitas vezes estes exames sao
extremamente uteis.

* O conceito de que “descobrir o nome do gene nao vai mudar
o tratamento” deve ser abandonado.




Proposta de Protocolo para Crises Refratarias nos
primeiros meses de vida

* Pacientes com RM cranio normal e auséncia de diagndstico etioldgico
* Impossibilidade de realizar exoma ou painel de epilepsia

e Liguor: glicorraquia < 40 (Deficiéncia GLUT 1)

* Considerar RM cranio com espectroscopia (Deficiéncia creatina)
* Piridoxal fosfato 30mg/Kg/dia VO por 5 dias

» Acido folinico 3 a 5mg/Kg/dia por 5 dias

* Se nao houver resposta: Biotina 10mg VO ao dia por 10 dias
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GLUT 1
Transporter
Deficiency
Syndrome

Gene: SLC2A

Epbnimo:
Doenca de De Vivo

Tratamento:
Dieta cetogénica

Sintomas
Importantes:

Epilepsia refrataria com
inicio nos primeiros anos
de vida

Ataxia

Hipotonia

Hipoglicorraquia
(geralmente < 40)

Lactato baixo no LCR

RM cranio:

Alteracao substancia
branca

PDG PET:

Hipometabolismo cortical,
pior temporal mesial e

talamo, com aumento nos
nucleos da base

EEG interictal:
Normal
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Sindrome de
Dravet

Gene: SCN1A

RM cranio:
Normal

Atencao:
Pode vacinar mesmo
quando a primeira crise
for associada a vacina
(usar DPT acellular)

Sintomas
Importantes:

Inicio primeiro ou
segundo ano de vida

Primeira crise febril ou
apo6s DPT

Sensibilidade a febre

Crises mioclonicas,
auséncia, CTCG, crises
focais

Evolui com atraso de
DNPM com predominio
cognitivo
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Particularidades
do Tratamento:

Valproato + clobazam

CBD, stiripentol ou
fenfluramine podem ser
eficazes

Evitar lamotrigina

Topiramato pode causar
hipohidrose e aumento
da temperature pode
piorar crises (mas nao
estd contraindicado)
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Esclerose
Tuberosa

Gene:
TSC1 e TSC2

Particularidades
do Tratamento:

Cirurgia de Epilepsia
Everolimus

Dieta cetogénica

Sintomas
Importantes:

Muito variavel

Epilepsia nem sempre é
refrataria

Manchas hipocromicas
Lesao Chagrin
Angiofibromas faciais

Angiomiolipoma renal
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Astrocitoma de
células gigantes é
praticamente
exclusivo desta
entidade

RM cranio:

Tuberes

Noédulos subependimarios
Astrocitoma de células gigantes




Epilepsia da
INENEER] g
Crises Focais
Migratorias

Gene: KCNT1,
SCN1A,
SCN2A, PLCB1,
TBC1D24

RM cranio:

Normal no inicio, mas
evolui com atrofia cerebral

Sintomas
Importantes:

Inicio nos primeiros
meses de vida

Crises focais
Microcefalia

Estado de mal
epiléptico é frequente

Atraso do DNPM
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Particularidades unicAME
do Tratamento:

Crises refratarias ao
tratamento
convencional

KCNT1: Quinidine

SCN2A: bloqueador
canal sodio

Padrao “migratério”
das crises (inicio ictal
em varios locais)




