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A epilepsia e a sua relagao com a genética
Fernanda Soardi, assessora técnica em Genémica e Genética do Laboratorio Lustosa

O dia 26 de margo, o dia roxo, foi escolhido como data mundial da conscientizagdo sobre
a epilepsia. A cor roxa foi escolhida em referéncia a flor da lavanda, que frequentemente
¢ associada ao sentimento de soliddo e que, segundo a crianga que escolheu essa cor
para a data, era o sentimento que melhor se encaixava para as pessoas com epilepsia.

A epilepsia precisa ser discutida e desmistificada, pois apesar da prevaléncia
significativa, permanece nos dias de hoje ndo muito bem compreendida — o que pode
causar desconforto e soliddo entre as pessoas com essa condi¢do. Durante uma crise
epilética ou episédio epilético, a pessoa pode perder a consciéncia, cair no chao,
apresentar contracdes musculares, mordedura da lingua, miccdo involuntaria, entre
outros sintomas. Muitas pessoas ndo sabem lidar com essa situacdo, direcionando a
interpretacGes equivocadas e preconceito sobre essa condicdo clinica.

De forma geral, a epilepsia é definida por uma alteragao temporaria e reversivel do
funcionamento cerebral, devido a uma maior excitabilidade dos neurénios. Os episddios
epiléticos podem ocorrer de forma frequente e podem ter inUmeras causas, dentre elas
estdo os fatores genéticos. Em muitos casos, ha combinacdo de fatores genéticos e
ambientais, na qual a forma de manifestacdao pode variar de paciente para paciente.

Os episédios epiléticos podem ser os Unicos sintomas, como no caso das epilepsias
mioclonicas progressivas. Ou, ainda, podem estar associados a outras manifestagdes e,
dessa forma, constituirem outra condi¢ao clinica, como por exemplo, determinadas
sindromes genéticas como a sindrome de Rett. Por esse motivo, existem diferentes
possibilidades de exames genéticos para a investigacdo das causas da epilepsia,
baseados principalmente no sequenciamento de genes isolados e painéis multigénicos.

A escolha do exame depende da suspeita clinica, do histérico pessoal e familiar do
individuo e do resultado de diferentes exames prévios, como a ressonancia magnética.
Conhecer a doenca e os fatores que desencadeiam as crises sao passos fundamentais
para melhorar a qualidade de vida dos individuos acometidos pela epilepsia.

Segundo dados da OMS, existem mais de 50 milhdes de pessoas com epilepsia no
mundo e os tratamentos sdo bem recebidos por cerca de 70% delas. Nesse sentido,
exames farmacogenéticos direcionados a epilepsia podem auxiliar na escolha da
medicacdo para um determinado individuo, permitindo uma aplicacdo mais adequada
dos tratamentos medicamentosos disponiveis.



A epilepsia ndo tem cura, mas descobrir sua causa, os seus gatilhos e utilizar medicacbes
adequadas pode propiciar ao individuo uma vida normal, independente e mais leve.



