Sindrome de Défice de GLUT1 - Dois Casos llustrativos da Heterogeneidade Clinica
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(GLUT1-DS:. Esta sindrome pode apresentar uma Pguagem aprixica e marcha ataxico-espisiics. paroxistica  generalizada  No  decorrer  do
diversidade de manifestagies clinicas coma crises Realizou Eletroencefalograma (EEG) que foi acompanhamento foi apresentando episddios de
epiléticas de inicio precoce, atraso  do normal, no entanto, dado manter episodios g ausénecias atipicas e outros sugestivos de discinésias
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corpos cetnicos como forte alternative de heterozigotia, no gene SLC2A1, de novo.

energia pare o metabolismo cerebral®. no gene SLC2AL. ‘ ‘

Em ambos os doentes foi implementada dieta cetogenia, com melharia dogquadro.
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Relato de dois casos de GLUTL-DS disgnosticados A GLUT1-DS € rara e frequentemente subdiagnosticada devido a3 sua gpresentacio clinics heteropénes e a falia de familiaridade dos profissionais de saude com esta condigdo®. Mutagdes de novo s30 responsaveis por cerca de
na consulta de Neumopedigtia e com 90% da GLUT1-DS, sendo menos frequentemente transmitida por um padrio autossomico dominante® © e, portanto, a8 maioria dos pacientes ndo tem historico familiar da doenga. Durante o processo de diagnostico vao sendo,
acompanhamento multidisciplinar no Centro de frequentemente, realizados diversos exames complementares como EEG, sendo importante realgar gue nos individuos com GLUTL-DS a ingestdo de uma refeigio induz a normalizagdo da atividade cerebral’; RMN-CE; Pungdo
Desenvolvimento da Crianga. lombar que, habitualmente mostra uma concentragio de glicose baika no LCR® & ainda um Estudo Genético Maolecular (gold standard) que, habitualmente, identifice uma variante patogénica heterozigdtica no gene SLC2A1°,

como verificado nos casos descritos. O diagndstico precoce afigura-se essendal j& que permite uma intervencdo terapéutica dirigida, nomeadamente através da dieta cetogénica, que pode melhorar substancialmente as

manifestages clinicas e o prognastico destas criangas.
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