G-Epilepsy

Genética Médica no Diagnostico Pos-Natal

Teste genético para a Epilepsia

O que e?

E um teste por sequenciacao de ADN do doente que
permite identificar mutagdes nos genes envolvidos
nas epilepsias de caracter hereditario ou nas
epilepsias adquiridas. A epilepsia € uma perturbacao
neurologica caracterizada por crises epiléticas
transitorias de repeticao, que pode ter uma causa
genetica associada.

Tecnologia

O G-epilepsy utiliza duas tecnologias de
sequenciagao de ADN, Next Generation Sequencing
(NGS) e Sanger. O NGS faz a sequenciagéao do
Exoma de 122 genes associados ao
desenvolvimento de epilepsia.

Sanger representa uma tecnologia de sequenciacao
de baixo debito que permite saber informacgéo sobre
cadeias de ADN que se localizem entre as porcoes
dos exdes (introes) desses genes em estudo, e que
acrescentam informacao genomica complementar
ao diagnostico.

Esta abordagem confere maior sensibilidade ao
teste permitindo um ganho de informacgao genética
potencialmente causal da doenca.

Porqué?

A prevaléncia da epilepsia em idade jovem na
Europa é de 4,5 a 5 criancas por cada 1000 (0,9
milhoes). Na faixa etaria dos 20-65 anos é de 6/1000
(1,9 milhdes), e acima dos 65 anos 7/1000 (0,6
milhoes ). E uma perturbagao neurologica prevalente
€ gue pode vir a predispor o doente a alteracoes
cognitivas e psicologicas.

Na epilepsia, as alteracoes genéticas, podem ser
devidas a muta¢oes num unico gene, ou envolver
varios fatores genéticos cuja sua combina¢ao
confere um risco acrescido de vir a ter doenca. A
elevada heterogeneidade associada a causa
genética exige um meio diagnostico muito sensivel e
preciso.



Tipos de Epilepsia e Sindromes Incluidos no G-Epilepsy:

Convulsées
Neonatais-infantis benignas
familiares

Encefalopatia epilética
infantil de inicio precoce
e/ou espasmos infantis
(Sindromes de West,
Ohtahara e Dravet)

Epilepsia Generalizada com
convulsoées febris

Epilepsia Mioclonica

Epilepsia Focal (autossémica
dominante)

Quando?

Sindrome de Rett ou
Rett-like

Sindromes de Angleman,
Angleman-like e Pitt-Hopkins

Sindrome de Mowat-Wilson

Lipofuscinose Ceroide
Neuronal

Hemiplegia Alternante da
Infancia

Sindrome EAST/SeSAME

Epilepsia associada a défice
cognitivo

Ha indicacao clinica para fazer o estudo genético quando

& necessario fazer:

e Confirmacao molecular de um diagnostico clinico
reduzindo significativamente os procedimentos de

diagnostico.

Epilepsia Rolandica
associada a apraxia
oromotora

Epilepsia associada a
malformagodes cerebrais

Canalopatias associadas a
doencas neurologicas

Epilepsia associada a
encefalomiopatia
mitocondrial

Epilepsia associada a
alteragoes neurometabolicas

Conhecer a causa

genética ¢ importante na

gestao clinica do doente

® (Otimizagao do tratamento e a gestao clinica do
doente com epilepsia.

® |dentificacao de familias portadoras de mutagcoes
especificas através do estudo de um membro afetado.

® Estabelecer risco de recorréncia em contexto de
consulta de aconselhamento genético.
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