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Epilepsias séo sindromes neuroldgicas cronicas causadas por disfun¢do temporaria de um
conjunto de neurbnios. As Epilepsias Idiopaticas Generalizadas (EIGs) tém maior
predisposi¢do genética. Entre elas, a Epilepsia Mioclénica Juvenil (EMJ) é a mais frequente. O
gene GABRA1 codifica uma subunidade de um receptor que atua na regulagdo da
excitabilidade neuronal, o gene EFHC1 codifica uma proteina ligada ao desenvolvimento do
sistema nervoso central. Realizamos triagem de mutacfes nesses dois genes em 85 pacientes
com EMJ e outras EIGs, com o objetivo de identificar alteracbes e estabelecer possiveis
correlagBes gendtipo-fendtipo. Utilizamos algoritmos para predicdo do impacto das trocas de
amino4cidos na funcéo da proteina. Em GABRAL, identificamos trés mutagbes silenciosas e
uma intrdnica, todas presentes em bancos de dados de SNPs e sem potencial deletério. Em
EFHC1, identificamos duas alteracbes inéditas e seis ja descritas em bancos de dados de
SNP. Sete das oito alteracdes encontradas foram preditas como deletérias e afetam
exclusivamente pacientes com EMJ. No entanto, os resultados da predigdo foram controversos,
revelando a alta complexidade genética da EMJ e EIGs relacionadas. Nao observamos
ocorréncia de mutagbes em regides génicas preferenciais. O GABRAL parece ndo estar

relacionado com EIG em nossa casuistica.
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