PAPEL DAS VARIANTES DO GENE SLC241 NAS CONVULSOES ASSOCIADAS A SINDROMES
EPILETICAS: DEFICIENCIA DE GLUT1 NO SISTEMA NERVOSO CENTRAL

Bernardo Neuschrank Soliman!, Bianca Borsatto Galera?

2Faculdade de Medicina / Universidade Federal de Mato Grosso (bernardo.soliman@sou.ufmt.br)

Introducio: Convulsdes sdo emergéncias neurologicas caracterizadas por sinais € sintomas transitorios,
resultantes de uma atividade elétrica neuronal anormal, e que podem estar relacionados a epilepsia, condigdo
em que se ha uma constante predisposi¢do a ocorréncia de convulsdes, devido a um processo subjacente
cronico, comumente associado a fatores genéticos. Objetivo: Trazer um recorte acerca do impacto das
variantes do gene SLC2A41 nas convulsdes associadas a epilepsia, com énfase na epilepsia de auséncia na
infancia, sindromes epiléticas idiopaticas e Sindrome de Doose. Metodologia: Buscou-se, no banco de dados
do PubMed dos ultimos 5 anos, artigos que continham os descritores “SLC241”, “convulsdo” e “GLUT1”
associado a “epilepsia”. Foram encontrados 183 artigos e, desses, foram descartados aqueles que
tangenciavam a tematica. Realizou-se, assim, uma leitura da bibliografia, com énfase nos artigos mais
relevantes, somado a livros renomados de medicina e neurologia. Resultados: O gene SLC2A41, presente no
brago curto do cromossomo 1, codifica a proteina transportadora de glicose tipo 1 (GLUT1), que ¢ responsavel
pelo transporte de glicose através da barreira hematoencefélica. Dessarte, notou-se que a perda de fungdo de
um dos alelos leva a deficiéncia de GLUTI, resultando em uma encefalopatia metabodlica grave, associada
com uma epilepsia intratavel com crises de auséncia importantes. Pesquisas detectaram, em 16 familias ndo
correlacionadas, 14 variantes heterozigdticas nesse gene, sendo 11 dessas variantes classificadas como
patogénicas. Uma analise da epilepsia com crises mioclonico-atonicas, caracteristica da Sindrome de Doose,
mostra, em alguns casos de padrdes monogénicos, uma deficiéncia de GLUT1 causada por variantes no gene
SLC2A41. Além disso, convulsdes associadas a auséncia de inicio precoce e convulsdes mioclonicas-atonicas
que ocorrem antes dos 4 anos de idade devem estar relacionadas a essas mutagdes em SLC2A41, o que condiz
com pacientes tipicamente apresentarem defeito genético na expressao de GLUT1 associado com epilepsia de
aparecimento na infancia. Ademais, alguns estudos de epilepsia de auséncia na infancia confirmaram a
implicacdo do braco curto do cromossomo 1. Por fim, percebe-se que muitos pacientes tém mutagdes
heterozigodticas autossdmicas dominantes nesse gene como causa. Conclusdes: As convulsdoes podem ser
causadas por sindromes epiléticas cuja etiologia envolve intrinsecamente fatores genéticos, como variantes no
gene do GLUTI1. Sendo assim, compreender a etiologia das convulsdoes e das sindromes epiléticas ¢
fundamental para o diagndstico, aconselhamento e manejo dessas condigdes, sendo de suma importincia o
diagnostico genético precoce para tratamento desses pacientes com variantes no gene SLC2A41, antes que
resulte em danos irreversiveis no sistema nervoso central.
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