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INTRODUCAO

A sindrome da deficiéncia congénita da glicosilagdo (CDGS)
pode apresentar cardter recessivo ou dominante, caracterizado
por déficit no processo da adi¢do de agUcares as proteinas ou
lipidios (glicoconjugados) (ABUDUXIKUER; WANG, 2021; HADLEY et
al., 2019).

A maioria dos 140 tipos de CDGS apresenta fendtipo
neuroldgico,mas, podem afetar quaisquer drgaos ou sistemas. A
SLC35A2-cdg apresenta repercussdes clinicas como convulsées de
inicio infantil, atraso global do desenvolvimento, dismorfismo
facial, funcdo hepatica anormal e anormalidades esqueléticas

(DORRE et al., 2015; KIMIZU et al., 2017; QUELHAS et al., 2013)

DESCRICAO DO CASO

+»+ Diagndstico de SLC35A2-CDG, com quadro de encefalopatia
epilética secundaria ao erro inato de metabolismo;

%+ Detectada variante patogénica p.Gly282Arg no gene
SLC35A2, adicionalmente a 2 variantes raras patogénicas
de significado incerto no gene UNC80 (c.4030G>A;
p.ALA1344Thr) com perda da fungdo em ao menos um dos
alelos, c.6751c>T,P.(Arg2251Cys).
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% Fendétipo de hipotonia infantil e atraso de

desenvolvimento;
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% Crises refratdrias de epilepsia e espasmos diarios, cerca de 8
por dia;
7

+* Realizados diversos tratamentos- D-galactose, canabidiol,

topiramoto, depakene, sonebon, hormonio

adrenocorticotropico(ACTH),  sabril+  pirodoxina+acido
folinico(vigabratrina), Depakote, nitrazepam, lacosamida e

vagus nerve stimulation (VNS).

Figura 1. Foto antes e apds a cirurgia, dlspomblllzada por Dr. Arthur Lopes
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%+ Diagndstico inicial de sindrome de West com 02 meses e meio de
idade;

** Recebeu tratamento inicial com 2 ciclos do ACTH e desenvolveu
sindrome de cushing secundaria medicacao;

%+ Diagnosticada com SLC35A2-cdg, pela correlagdo clinica e exoma,
com 7 meses;

%+ Apresenta quadro de encefalopatia epilética refrataria, com média
de 8 crises epiléticas e espasmos diarios;

% Realizou diversos tratamentos mas, nenhum medicamento
antiepilético demonstrou eficiéncia total no controle das crises
espasmodicas;

+ Encefalograma mostrou espasmos em flexdo sugestivos de
encefalopatia epilética em fase transicional;

«» Em 05/11/2014, realizou cirurgia para implante de VNS;

*

* A paciente obteve resultado significativo com a VNS nos 3

*,

primeiros meses, com redugdo de crises epiléticas para 1 por
semana. Porém, apds 3 meses da cirurgia, a paciente voltou a
apresentar padrdo didrio (com média de 2 a 3 crises);

< Tratamento atual: ajuste periddicos do VNS, e em uso das
medicagbes nitrazepam, depakote, lacosamida e além da dieta e
terapia ABA,;

< 0O exame de exoma foi fundamental para o correto diagndstico da
paciente, porém tem custo elevado e pouco acessivel a maioria da

populacdo;
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Devido a raridade desse tipo de SDCG mais estudos precisam ser
realizados para uma rdpida identificacdo, tratamento precoce e
andlise da eficiéncia dos métodos adotados para melhores

respostas na plasticidade neuronal.
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