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Introdugao: As H+ATPases vacuolares (V-ATPases) sdo bombas de prétons
compostas por um dominio VO de membrana, envolvido na sintese e
translocacao de protons, e um dominio V1 periférico, catalisando a hidrélise de
ATP. Estdo amplamente distribuidas na membrana de organelas como
endossomos e lisossomos, desempenhando um papel critico em processos
celulares, desde a autofagia até o trafego de proteinas e endocitose. O gene
ATP6VO0OA1 codifica a subunidade a1 do dominio VO das V-ATPases, fortemente
expressa em neurdnios. Variantes patogénicas foram recentemente associadas
as encefalopatias epilépticas e do desenvolvimento (DEE), atraso
neuropsicomotor, microcefalia, ataxia, atrofia optica e escoliose. Relato de
Caso: Bebé hipotdnico masculino, microcefalico, inicia aos 3 meses de vida com
crises tonico-clonicas generalizadas, seguidas de crises ténicas e mioclonicas,
com refratariedade aos esquemas medicamentosos. Cursou com atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, dificuldade de marcha devido espasticidade
em MMII e escoliose progressiva. Restrito a cadeira de rodas desde 8 anos de
idade. Propedéutica e Resultados: Laboratoriais gerais, triagem metabdlica —
incluindo erros inatos do metabolismo — ECOTT, BERA, audiometria, caridtipo e
MLPA sem anormalidades. EEG com alentecimento de base. RM cranio com
hipomielinizacdo e atrofia cortical. Realizado sequenciamento genético e
identificado variante patogénica em heterozigose no gene ATPG6V0OA1
(p-Arg734Gin). Concluséao: A encefalopatia epiléptica e do desenvolvimento de
inicio precoce (DEEIP) caracteriza-se por inicio nos primeiros 3 meses de vida
com crises frequentes e resistentes, alteracdes de postura e tdénus, atraso de
desenvolvimento e EEG interictal anormal. Causas genéticas perfazem mais de
50% dos casos sendo descritas variantes patogénicas no gene ATP6VOA1.
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