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E REGRESSAO DA LINGUAGEM
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Introducao / Descricao do Caso

Crianca de 4 anos, sexo feminino, com antecedentes de prematuridade tardia sem complicacdes e uma prima paterna
com epilepsia refratéaria, microcefalia e perturbacdo do desenvolvimento intelectual de etiologia desconhecida. Aos 25
meses surgem crises noturnas esporadicas de inicio focal unilateral alternante (clonias dos membros superiores com
versdo Oculo-cefalica ipsilateral e por vezes sialorreia), com generalizagcdo secundaria ocasional. Os EEGs iniciais revelaram
atividade paroxistica de ponta-onda (PO) centrotemporal bihemisférica, sem critérios de PO continua do sono (POCS).
Nocao de regressdo da linguagem expressiva concomitante com o inicio das crises, melhorada apds introducdo de
valproato de soédio, mas agravada aos 3 anos. Outros farmacos (levetiracetam, clobazam) foram ensaiados sem resposta.
EEG de 24 horas evidenciou PO de predominio esquerdo, sugerindo possivel displasia cortical, iniciou vigabatrina, mas
sem eficacia. Avaliacdo formal do desenvolvimento revelou atraso global desenvolvimento psicomotor (DPM). Pelos 4
anos houve agravamento cognitivo, surge ataxia de novo e EEG revela POCS bitemporal. Inicia prednisolona 1mg/kg/dia
com melhoria parcial, clinica (das crises, da ataxia e linguagem) e eletroencefalogréfica. RM cranio-encefélica e estudo
metabolico sem alteracdes. Painel NGS de epilepsia mostrou variante GRIN2A, frameshift, considerada provavelmente
patogénica.

Comentarios / Conclusées

O caso representa uma encefalopatia epilética com POCS e atraso do DPM sobretudo da linguagem, com periodos de
regressao, explicaveis por uma muta¢do no gene GRIN2A. Pretendemos alertar para a associagdo entre as mutagdes deste
gene e a sindrome de epilepsia-afasia e a importancia de um diagndstico genético precoce para uma melhor abordagem.
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