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ESTUDO MOLECULAR DE DIFERENTES FORMAS DE EPILEPSIAS GENERALIZADAS DA
INFANCIA E ADOLESCENCIA

Camila Vieira Soler (Bolsista PIBIC/CNPq), Marina Coelho Gonsales, Maiara Ferreira Terra,
Patricia Aline Oliveira Ribeiro de Aguiar Aradjo e Profa. Dra. Iscia Teresinha Lopes Cendes
(Orientadora), Faculdade de Ciéncias Médicas - FCM, UNICAMP

Acredita-se que a maioria das epilepsias relacionadas com idade de inicio precoce possui
etiologia presumivelmente genética. No entanto, a identificacdo dos genes responsaveis é
dificultada pela correspondéncia incompleta entre o genétipo e fenétipo. Os objetivos deste
trabalho séo a caracterizagdo das bases moleculares de diferentes formas de epilepsia da infancia
e adolescéncia, principalmente a Sindrome de Doose (n=12) e a Epilepsia Mioclénica Juvenil
(EMJ, n=85) por meio da triagem de muta¢cdes no gene candidato SLC2A1; e a Sindrome de
Dravet (n=9) por meio da investigacao de variagdes no nimero de copias (CNVs) em SCN1A em
pacientes sem alteragdes de sequencia nesse gene. Apds a amplificacdo dos éxons por PCR,
os segmentos de DNA amplificados foram sequenciados pelo método de Sanger. Além disso,
foram realizadas andlises por Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA) para
detectar CNVs em SCN1A. Até o momento nenhuma alteragdo potencialmente deletéria foi
identificada em SLC2A1 em pacientes com Doose e EMJ. No entanto, foi identificada uma
delecdo de 18 pares de base no gene SCN1A em gémeas monozigéticas com a sindrome de
Dravet. Em conclusdo, mutacdes no gene SLC2A1 ndo sdo causa de epilepsia em nossa
casuistica; porém fica evidenciado que a procura por CNVs em SCN1A deve ser realizada em

pacientes com Dravet sem alteracdo de sequencia nesse gene.
Epilepsia - Neurogenética - Mutagéo



	ESTUDO MOLECULAR DE DIFERENTES FORMAS DE EPILEPSIAS GENERALIZADAS DA INFÂNCIA E ADOLESCÊNCIA

