Encefalopatias epilépticas e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor
— contribuicdo do sequenciamento completo do genoma.
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Introducdo: Encefalopatias epilépticas (EE) e encefalopatias epilépticas e do
desenvolvimento (DEE) sédo condi¢ces associadas a atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor (ADNPM) e epilepsia. O rapido controle das alteracdes
epileptiformes e/ou do numero de convulsdes podem contribuir para melhor
desfecho clinico. Objetivo: identificar frequéncia das EE e DEE dentre os casos
investigados, por ADNPM e epilepsia, em hospital terciario referéncia em
doencas raras, atraves do sequenciamento completo do genoma.
Método: Realizada busca em banco de dados interno, contendo pacientes
investigados através do sequenciamento completo do genoma, gerado por meio
do acesso aos dados e descobertas gerados pelo projeto genomas raros
(http://www.genomasraros.com). Resultado: entre marco e maio de 2021 foi
realizado sequenciamento completo do genoma em 56 criancas com ADNPM e
epilepsia. Identificados variantes de significado incerto em 10 casos (18%),
sendo 6 (10%) EE e 4 (7%) DEE, e variantes patogénicas ou provavelmente
patogénicas em 7 casos (12,5%), sendo 4 (7%) EE e 3 (5%) DEE. Os principais
genes foram  CDKL5 (3), KCNC2 (2) e CACNAl1A (2.
Concluséo: EE e as DEE sao causas importantes de ADNPM e epilepsia na faixa
etaria pediatrica, correspondendo a pelo menos 12,5% dos casos. Sabe-se,
através da literatura médica, que o diagnostico precoce com instituicdo de
tratamento adequado impacta positivamente o desenvolvimento dos pacientes.
Sendo assim, sugere-se inclui-las nas fases iniciais de investigagéo de criancas
com ADNPM e convulsbes, através de estudo genético apropriado. As
frequéncias identificadas podem estar superestimadas por trata-se de centro de
referéncia para doencas raras.
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