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Introducéo: A encefalopatia epiléptica é caracterizada por declinio cognitivo e
comportamental resultante de crises convulsivas de dificil controle. Os recentes
avancos na genética permitiram maior conhecimento de genes associados a
essa condicdo, assim como tratamentos especificos. Objetivo: O objetivo desse
trabalho foi avaliar a taxa de positividade diagndstica em painel de epilepsia com
432 genes e identificar os principais genes encontrados. Métodos: Foi realizado
por sequenciamento de nova geracéo (NGS), utilizando-se a plataforma Illumina,
a avaliacdo de 230 amostras para 432 genes associados a epilepsia.
Resultados: Dentre as 230 amostras, 120 eram do sexo masculino e 110 do
sexo feminino. A idade média dos individuos avaliados foi de 8,3 anos (sendo 12
dias a idade minima e 96 anos, a idade maxima). Das amostras analisadas, 35
(15,2%) apresentaram achado principal, sendo: variantes patogénicas ou
provavelmente patogénicas pontuais em SCN1A (12), KCNQ2 (3), GABRG2 (2),
SCNSA (1), GNAO1 (1), CHD2 (1), TSC1 (1), NEXMIF (1), KCNT1 (1), PRRT2
(1), CLCN2 (1), STXBP1 (1), KCNA2 (1), NF1 (1) e variacbes em numero de
copias em 7 amostras. Cinco amostras expandiram o teste, realizando exoma,
sendo que em uma foi encontrada variante provavelmente patogénica em
KCNH1, uma apresentou duas variantes de significado indeterminado em
NARS1 e trés permaneceram com auséncia de achados clinicamente relevantes.
Conclusao: O principal gene encontrado nas amostras avaliadas foi o gene
SCNI1A (34%). A baixa positividade em um teste amplo pode ser justificada pelo
estado atual desconhecimento cientifico, genes néo considerados, ou mesmo,
hipéteses diagndsticas equivocadas.
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