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Resumo: Variantes patogénicas em SCN8A estdo refalcionadas ao fendtipo de: Encefalopatia Epiléptica e
do Desenvolvimento-13 (DEE13), Convulsdo Familiar Benigna tipo 5 (BFIS5) e Déficit
Cognitivo com ou sem Ataxia Cerebelar (CIAT). Paciente do sexo feminino, 9 anos, Unica
afetada na familia, filha de pais ndo consanguineos, com historico pré-natal sem intercorréncias
importantes. Andou com 1 ano e 2 meses, falou com 2 anos, com evolugao ruim da linguagem.
Aos 7 anos, evoluiu com atraso cognitivo e, aos 9, com habilidades motoras comprometidas.
Atualmente, apresenta marcha desajeitada, hemiparesia a direita, hiporreflexia difusa e Babinski
bilateral. Apresentou queda capilar aos 3 meses, evoluindo para aopecia persistente desde entéo.
Investigacbes dermatol dgicas ndo revelaram causas para alopecia areata. Apresenta microcefalia,
alta miopia e estrabismo divergente ndo paralitico. Aos 5 anos, iniciou crises convulsivas com
duracdo breve e rapido retorno a consciéncia. Com 9 anos, as crises convulsivas retornaram com
maior frequéncia, chegando a 20 episodios por dia, resultando em dificuldades significativas na
escola devido a agitacdo e agressividade. Exames complementares mostraram ressonancia
magnética com discreta atrofia cerebelar. O eetroencefalograma evidenciou atividade
epileptogénica occipitotemporal. Foi encontrada a variante patogénica G > A p.Gly1451Ser em
heterozigose do SCN8A. As variantes em SCN8A resultam em trés fendtipos, DEE-13 uma
encefalopatia epiléptica grave com microcefalia, regressdo psicomotora, deficiéncia intelectual e
alteragdes motoras, a Convulsdo Familiar Benigna do tipo 5 (BFIS5) e o Déficit Cognitivo com
ou sem Ataxia Cerebelar (CIAT). A paciente descrita apresenta microcefaia, epilepsia
controlada, deficiéncia intelectual e coordenagdo prejudicada. No entanto, observam-se sinais que
ndo se encontram descritos na literatura, hiporreflexia difusa, alopecia areata, ata miopia e
estrabismo divergente ndo paralitico. Diante desse quadro, a paciente tem o fendtipo mais
compativel com CIAT, sendo que interrogamos uma associacdo de uma doenca autoimune ou
uma expansdo de fendtipo. Conclusdo: Esses achados demonstram a necessidade de realizar
abordagens personalizadas para diagnostico, tratamento e aconselhamento genético, devido a
natureza complexa dos disturbios relacionados aos SCNS8A.
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