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Resumo: Introducdo: A suspeita clinica de epilepsia dependente de piridoxina constitui um desafio na
prética clinica do pediatra e deve ser lembrada na investigacdo de crises epilépticas refratérias,
sobretudo pela possibilidade de controle das crises. Descricdo: Relata-se caso de pré-escolar de 2
anos e 4 meses, sexo feminino, filha de casal ndo consanguineo, genitor com antecedente de
crises epilépticas fotoparoxisticas sem necessidade DAE's e mée higida. Crianca nasceu de parto
ces&reo, por parada de progressdo, recebeu ata da maternidade com 36 horas de vida
Apresentou no sexto dia de vida, crise TCB (tonico clénica bilateral) com progressdo para status
epilepticus, tendo recebido em ambiente de UTI Fenobarbital, Fenitoina, Carbamazepina,
Midazolam e Levetiracetam para controle do quadro neurolégico. Ap6s 4 dias do inicio do
guadro, passou a receber prova terapéutica com vitaminas, incluindo Piridoxina. Ao longo da
internacdo foi submetida a derivacéo ventriculo peritoneal (DVP) e apds o procedimento, evoluiu
com controle das crises epilépticas e estabilidade clinica. Discussdo: O quadro refratario de crises
epilépticas exigiu investigacdo etiologica e a andlise de exoma cursou com variantes de
significado incerto no gene ALDHA71, identificado como base genética para a epilepsia
secundaria a deficiéncia de Piridoxina. As variantes encontradas foram: c¢.1507GA,
p.(Gly503Ser) e v886_887delinsAT, p.(Glu29611e), a primeira parterna e a segunda, materna.
Conclusdo: Apos os exames complementares, foi mantido apenas a reposicao oral de Piridoxina.
Atualmente a crianca ndo faz uso de DAE's e mantém atraso neuropsicomotor. A epilepsia
dependente de piridoxina faz parte do grupo de epilepsias metabdlicas potencialmente trataveis,
cuja suspeita clinica deve ser lembrada considerando terapéutica especifica e assim, melhor
prognostico para os acometidos.
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