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LA COPII
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Introducere. Tulburarile neurologice ereditare (TNE) se intalnesc
relativ frecvent la copii. Selectia testelor permite recunoasterea
tipuriu manifestarilor clinice ale TNE.

Scopul studiului: caracterizarea manifestarilor clinico-genetice
ale tulburarilor neurologice progresive cu debut in copilarie cu
etiologie genetica suspectata.

Material si metode. Am studiat 12 de copii (varsta de la nou-
nascut la 5 ani) cu diverese tulburadri neurologice progresive de
etiologie necunoscuta. Toti pacientii au fost supusi examinarii
molecular-genetice (secventierea intregului exom).
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Figura 1. Fenotipuri clinice la copiii cu maladii neurodegenerative (%)

Rezultate obtinute. Manifestarile clinice au inclus fenotipuri
caracteristice: encefalopatie de dezvoltare (66.7%), tulburari
epileptice (41.7%), tulburari motorii (33.3%) si tulburari de
miscare (25%). Dintre copiii examinati la 3 (25%) au fost
raportate variante patologice cunoscute anterior, in timp ce la 5
copii (41,7%) a fost gasita o varianta de novo a unei gene care
cauzeaza boli: CDKL5, CHD2, BRPF1, TRIT1, PSAT1. Analiza
genetica ne-a permis sa definim prezentarile clinice suspectate.

Concluzii. Progresele in tehnologiile genetice au permis in mod
semnificativ descoperirea cauzelor TNE, fiind o provocare pentru
pediatri si neurologi pediatri in examinarea pacientilor. Cea mai
frecventa cauza a encefalopatiilor din copilarie, prin secventierea
intregului exom, sunt variantele descoperite de novo.
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