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INTRODUGAO

A epilepsia é uma manifestacdo clinica frequente em
diversas doengas raras (DR), especialmente sindromes
genéticas. O HPO (Human Phenotype Ontology) tem se
consolidado como ferramenta padronizada de sinais e
sintomas, permitindo a identificagdo sistematica de
fendtipos como a epilepsia em bancos de dados
clinicos.

OBJETIVO

Caracterizar os individuos com epilepsia registrados
na Rede Nacional de Doencas Raras (RARAS) e
descrever seu perfil clinico, demografico e diagnéstico.

MATERIAL E METODOS

Estudo transversal baseado em dados das fases
retrospectiva (2018-2019) e prospectiva (2022-2025) do
projeto RARAS. Os casos foram selecionados a partir
de cédigos HPO relacionados a epilepsia (HP:0001250 e
respectivos subtipos) descritos nos sinais ou sintomas.

RESULTADO

Do total de 18.625 registros, 1.163 (6,24%) foram
incluidos neste estudo com sinal ou sintoma de
epilepsia. Destes, 618 (53,1%) eram do sexo masculino
e 565 (48,6%) da cor branca (grafico 1). Observou-se
que 38,9% dos individuos eram naturais da regido
nordeste (gréfico 2). Diagnéstico confirmado de DR foi
observado em 50,4% dos casos, sendo que, dentre
esses diagndsticos, 80% eram etiolégicos e 39,5%
foram financiados pelo SUS. Os principais diagnésticos
foram esclerose tuberosa (5,3%), neurofibromatose
tipo 1 (3,3%), Sindrome de West (2,4%), Encefalopatia
Epiléptica de causa indeterminada e inicio precoce
(2,2%) e Sindrome de Angelman (1,9%).

O principal HPO encontrado foi epilepsia, presente
em 95% dos pacientes. J& a quantidade de de HPOs
Unicos relacionados a epilepsia que constam na base
de dados do estudo, 17 (Tabela 1). O tempo médio
entre o inicio dos sintomas e o diagnéstico foi de 5,6
anos (+6,8). No momento do registro a média de idade
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foi 13 anos (£10,5) anos e no momento do diagndstico,
7,8 anos, variando de 0 a 58 anos. Entre os
participantes em tratamento, 37,8% utilizavam alguma
medicagdo: desses, 35,5% usavam valproato de sédio,
29% levetiracetam e 22,6% fenobarbital. Internacdes
hospitalares foram frequentes, com 34,5% dos
participantes relatando pelo menos uma internagdo,
chegando a um méximo de 35 internagdes em um
mesmo individuo, sendo a média de internacdes 3,98
por participante.

Tabela 1. HPOs relacionados a epilepsia no banco de dados RARAS

HPOs relacionados a epilepsia N (%)
Epilepsia/crise epiléptica 1.104 (94,9%)
Convulsao febril 12 (1%)
Convuls&o tdnica focal 8(0,7%)
Convulsdo miocl6nica generalizada 7 (0,6%)
Convulséo ténico-cl6nica bilateral de inicio 7 (0,6%)
generalizada

Crises epilépticas em série 6(0,5%)
Crise febril simples 5 (0,4%)
Crise febril complexa 5(0,4%)
Morte subita e inesperada em epilepsia 3 (0,2%)
Crise focal consciente 1(0,1%)
Crise focal com parada comportamental 1(0,1%)
Crise epiléptica induzida por sobressalto 1(0,1%)
Crise focal consciente motora com paresia/paralisia 1(0,1%)
Crise focal consciente emocional com agitagao 1(0,1%)
Crise neonatal apenas eletrografica 1(0,1%)
Crise focal motora com alteragdo da consciéncia e 1(0,1%)
paresia/paralisia

Crise ndo epiléptica 1(0,1%)

DISCUSSAO

A epilepsia representa um importante fenétipo em
DR, presente em 6,2% dos registros da RARAS.
Frequentemente esteve associada a quadros
neurolégicos complexos e sindromes genéticas
multissistémicas. Observou-se longo intervalo até o
diagnoéstico, mdltiplas hospitalizagdes e necessidade
de tratamento medicamentoso.

A identificagdo por meio de cédigos HPO permite
uma abordagem padronizada e interoperavel para
vigilancia fenotipica, viabilizando a identificacdo
distematica de pacientes em bancos de dados clinicos.

CONCLUSAO

Diante da frequéncia da epilepsia em DR, sua
presenca deve sempre motivar investigacdo etioldgica
aprofundada, com foco em causas genéticas, visando
diagnéstico precoce e cuidado individualizado.
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