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EXPLORANDO A COMPLEXIDADE GENETICA DA EPILEPSIA MIOCLONICA JUVENIL
Felipe Augusto de Oliveira (Bolsista IC CNPq), Thiago M. Peluzzo, Fabio F. Conte, Luis E.
Betting, Delma A. Holanda, Livia L.G. Gitai, Fernando T. Gameleira, Daniel L.G. Gital,
Fernando Cendes e Profa. Dra. Iscia Teresinha Lopes Cendes (Orientadora), Faculdade de
Ciéncias Médicas - FCM, UNICAMP

MutacBes no gene EFHC1 foram identificadas em pacientes com duas formas de epilepsia
idiopética generalizada (EIG): epilepsia mioclénica juvenil (EMJ) e epilepsia auséncia juvenil
(EAJ). A proteina EFHC1 se associa a microtlbulos e € um componente essencial no ciclo de
divisdo celular e na migragédo neuronal durante o desenvolvimento do Sistema Nervoso Central.
Nosso objetivo é buscar mutagcdes no EFHC1 em pacientes com diferentes formas de EIGs e
correlacionar o genétipo e fenétipo desses pacientes. Os exons do EFHC1 foram sequenciados
em busca de mutag8es. Foram encontrados cinco polimorfismos de base Unica (SNP) apenas
em pacientes com EMJ. No exon 3, foram identificados dois SNPs: uma mudanca de citosina
para timina na posicao 475 e uma alteracao de guanina para adenina na posicdo 545. No exon
4 foi encontrada uma mudanca de timina para citosina na posi¢cdo 685. Essas mutacdes ja
haviam sido descritas em outros trabalhos. Em relacdo ao exon 5, foram identificadas duas
mutacgOes inéditas. A primeira delas € uma alteragdo de guanina para adenina na posicéo 887.
A segunda é uma mudanca de adenina para guanina na posicdo 896. A frequéncia de
mutacdes no EFHC1 foi de 17% entre os pacientes com EIGs e de 22% entre 0s pacientes
com EMJ. Nédo foi encontrada qualquer diferenca clinica entre os pacientes com e sem

mutacdo em EFHCI.
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