La respuesta esta en tus genes

Panel Encefalopatia epiléptica

¢, Qué es?

El Panel ENCEFALOPATIA EPILEPTICAGD® es un estudio genético mediante
secuenciacion de nueva generacion (NGS) disefiado para identificar variantes germinales
patogénicas o probablemente patogénicas asociadas a encefalopatias epilépticas y del
neurodesarrollo con inicio en la edad neonatal, infantil o pediatrica.

Objetivo

Detectar variantes genéticas causales en sindromes epilépticos graves del neurodesarrollo,
como epilépticas autondmicas, encefalopatias epilépticas tempranas, epilepsias infantiles
severas (p. ej. Ohtahara, West, Lennox-Gastaut), epilepsias mioclonicas, mioclono-astaticas,
o epilepsias polimorficas con deterioro cognitivo progresivo.

Diferenciar entre formas genéticas, metabdlicas y estructurales de encefalopatia epiléptica,
optimizando el diagnéstico y evitando estudios invasivos innecesarios.

Apoyar la estratificacion diagnostica, el prondstico y, cuando aplica, intervenciones
especificas o dirigidas:

Facilitar asesoramiento familiar, estudio en cascada y planificacion reproducti

Metodologia

Secuenciacion de nueva generacion (NGS) de un panel de genes validados.

Se recomienda en pacientes con:

o Epilepsia de inicio temprano (neonatal o infantil) con crisis frecuentes, refractarias o
polimorfas, y retraso global del desarrollo psicomotor.

o Encefalopatia epiléptica o del neurodesarrollo con deterioro cognitivo progresivo,
hipotonia, ataxia, espasticidad o trastornos del movimiento.

¢ Sindromes epilépticos con regresion o pérdida de habilidades previas,
especialmente si hay signos de enfermedad metabdlica o neurodegenerativa.

¢ Respuesta paraddjica o sensibilidad a farmacos (p. ej. empeoramiento con
bloqueadores de sodio en SCN1A o buena respuesta a piridoxina/folinato en
ALDH7A1/PNPO).

o Epilepsia asociada a malformaciones corticales, microcefalia o disgenesia cerebral
(mutaciones en DCX, LIS1, TUBA1A, RELN, ARX, CDKL5, FOXG1, entre otros).

o Historia familiar de epilepsia grave o consanguinidad, asi como estudios predictivos
o reproductivos en portadores conocidos.




oile o0 L4 e

° b ® :
K e, -0,
by Bioresearch

La respuesta esta en tus genes

Ventajas

Cobertura de los genes mas relevantes con impacto clinico demostrado en enfermedades con manifestaciones hematoldgicas y
asociados.

Permite personalizar vigilancia, medidas preventivas y en ciertos casos orientar terapias.

Facilita decisiones informadas para la persona y su familia.

Limitaciones

Alcance de variantes: no detecta todas las alteraciones genéticas. Puede no identificar variantes en regiones reguladoras profundas,
intronicas, expansiones de repetidos, metilacion u otros cambios epigenéticos, ni algunos reordenamientos estructurales complejos.
Sensibilidad técnica: la cobertura puede ser variable en regiones con alta homologia, pseudogenes o contenido GC extremo

La contribucion poligénica y factores ambientales pueden modificar el riesgo individual.

No sustituye la evaluacion clinica y las guias de manejo personalizadas

Posibles resultados

Positivo: variante patogénica identificada; se proponen medidas de vigilancia/prevencion y pruebas familiares.
Negativo: no se detectan variantes patogénicas en los genes analizados; el riesgo puede seguir elevado si la historia
familiar es fuerte.

VUS: variante de significado incierto; no modifica conductas de alto impacto hasta nueva reclasificacion.

Requisitos para la toma de muestra

Tipo de muestra: sangre periférica.

Tubo: EDTA (tapa lila).

Volumen:5 mL en adultos.

Ayuno: no requerido.

Transporte: temperatura ambiente controlada; evitar calor extremo.

Genes

AARS1; AARS2; ABAT; ACTL6B; ADAM22; ADAR; ADPRHL2; ADSL; ALDH5A1; ALDH7A1; ALG1; ALG12; ALG6; AMACR; AMT; AP2M1; AP3B2; APOPT1; ARG1; ARHGEF9; ARSA; ARX; ASAH1; ASNS; ATAD1;
ATP1A2; ATP1A3; ATP6AP2; ATP6V1A; ATRX; BRAT1; BCOR; C120RF57; CACNA1A; CACNA1E; CACNA2D2; CACNA1H; CAD; CAMK2B; CARS2; CASK; CCDC88A; CDKL5; CHD2; CHRNA2; CHRNA4; CHRNB2;
CLCN4; CLCN6; CLN3; CLN5; CLN6; CLN8; CLTC; CNKSR2; CNPY3; CNTN2; CNTNAP2; COG5; COL18A1; COX6B1; CPT2; CSTB; CTNNB1; CTSD; CYFIP2; CYP27A1; D2HGDH; DCX; DDC; DDX3X; DEAF1;
DENND5A; DEPDCS; DHDDS; DHFR; DIAPH1; DNAJC5; DNM1; DNM1L; DOCK7; DYNC1H1; DYRK1A; ECHS1; EEF1A2; EHMT1; EMC1; EPM2A; ETHE1; FAR1; FARS2; FBXO11; FGF12; FLNA; FOLR1; FOXG1;
FRRS1L; GABBR2; GABRA1; GABRB1; GABRB2; GABRB3; GABRG2; GAMT, GATAD2B; GATM; GCH1; GLDC; GLRA1; GLRB; GNAO1; GNB1; GOSR2; GPAA1; GPHN; GRIA3; GRIN1; GRIN2A; GRIN2B; GRIN2D;
GTPBP3; HCN1; HDAC8; HCFC1; HECW2; HEPACAM; HEXA; HIBCH; HNRNPU; HTT; IER3IP1; IFIH1; IQSEC2; ITPA; KANSL1; KCNA1; KCNA2; KCNB1; KCNC1; KCND2; KCNH1; KCNH2; KCNH5; KCNJ10;
KCNK4; KCNMA1; KCNQ2; KCNQ3; KCNQS5; KCNT1; KCNT2; KCTD3; KCTD7; KIF1A; KIF2A; KIF5A; KPNA7; LAMC3; LGI1; LIAS; LRPPRC; LYRM7; MAPK10; MBD5; MDH2; MECP2; MED17; MEF2C; MFSDS;
MOCS1; MOCS2; MRPL44; MTFMT; MTOR; NACC1; NAGLU; NDUFAF6; NDUFS2; NDUFS4; NDUFS6; NDUFS7; NDUFS8; NDUFV1; NECAP1; NEDDAL; NEUROD2; NEXMIF; NGLY1; NHLRC1; NPC1; NPC2;
NPRL3; NRXN1; NTRK2; NUBPL; NUS1; PACS1; PACS2; PAFAH1B1; PARS2; PCDH19; PCLO; PEX10; PEX12; PEX13; PEX14; PEX16; PEX19; PEX2; PEX26; PEX3; PEX5; PEX6; PHACTR1; PHGDH; PIGA;
PIGG; PIGN; PIGO; PIGP; PIGQ; PIGV; PIGW; PLAA; PLCB1; PNKD; PNKP; PNPO; PNPT1; POLG; PPP2CA; PPP2R1A; PPP2R5D; PPP3CA; PPT1; PRICKLE1; PLPBP; PRRT2; PSAP; PSAT1; PSPH; PTEN;
PTPN23; PURA; QARS; QDPR; RAB11A; RAB11B; RAI1; RALA; RANBP2; RELN; RFT1; RHOBTB2; RMND1; RNASEH2A; RNASEH2B; RNASEH2C; RNF13; ROGDI; RORB; RUSC2; SAMHD1; SATB2; SCARB2;
SCN1A; SCN1B; SCN2A; SCN3A; SCN8A; SCN9A; SCO1; SCP2; SDHAF1; SERAC1; SERPINI1; SETBP1; SGCE; SGSH; SIK1; SLC12A5; SLC13A5; SLC19A3; SLC25A1; SLC25A22; SLC2A1; SLC35A2; SLC6A1;
SLC6AS5; SLC6A8; SLCIA6; SMC1A; SNAP25; SNX27; SPATAS; SPTAN1; ST3GAL3; ST3GALS; STAG2; STRADA; STX1B; STXBP1; STXBP2; SUMF1; SUOX; SYN1; SYNGAP1; SYNJ1; SZT2; TANGO2; TBC1D24;
TBCD; TBCE; TBCK; TBL1XR1; TCF4; TH; TK2; TPK1; TPP1; TRAK1; TREX1; TRIM8; TSC1; TSC2; TSFM; TTC19; TUBB2A; UBAS; UBE3A; UNC80; WARS2; WDR45; WWOX; YWHAG; ZDHHC9; ZEB2; ZSWIMS6.
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