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Introducao:

A Sindrome de Bainbridge-Ropers (SBR)
€ uma condicao genética rara causada

por mutacoes no gene ASXLS3,
caracterizada por atraso
neuropsicomotor grave, hipotonia,

deficiéncia intelectual e, em alguns
casos, epilepsia de dificil controle.
Relatos de epilepsia associada a SBR
sao limitados, o que torna essencial a
documentacao de casos clinicos para
ampliar a compreensao sobre 0 manejo
terapéutico.

Caso Clinico:

Paciente do sexo feminino, 9 anos,
diagnosticada com SBR por mutacao em
ASXL3, iniciou crises epilépticas no
segundo dia de vida, com crises focais
(versao ocular e cervical). Iniciou tratamento
com fenobarbital no primeiro més. Evoluiu
com hipotonia e crises frequentes
desencadeadas por traumas cranianos,
necessitando de internagcdes por crises
ténico-clonicas recorrentes. Teve resposta
parcial a carbamazepina, porém apresentou
estado de mal epiléptico com 4&cido
valproico. H& nove anos, utiliza
oxcarbazepina com controle parcial das
crises, agora desencadeadas por TCE ou
infeccoes nao febris. Apresenta atraso
psicomotor severo, hipotonia, ataxia,
auséncia de fala e comportamentos
estereotipados. Ressonancia magnética
cerebral evidenciou atrofia cerebelar e

video-eletroencefalograma mostrou
paroxismos temporais posteriores
esquerdos.  Historico com  multiplos

farmacos anti-crise (FAEs): fenobarbital,
carbamazepina, valproato, lamotrigina,
topiramato, levetiracetam e lacosamida, com
efeitos adversos ou ineficacia. Também
usou antipsicoticos (risperidona, aripiprazol,
quetiapina), que agravaram sintomas.

Atualmente, faz uso de canabidiol,
oxcarbazepina, acido  valproico,
clobazam, metilfenidato,
clorpromazina e clonidina. Dada a
natureza refrataria das crises e a
complexidade clinica da paciente, foi
proposta a estimulacao do nervo vago
(VNS) como estratégia terapéutica.

Discussao:

A epilepsia na SBR é frequentemente
refrataria e associada a multiplas
comorbidades neuropsiquiatricas. A
resposta limitada a diversos FAES e 0s
efeitos colaterais graves impoem
desafios terapéuticos. A identificacao
de gatilhos especificos, como traumas
e infeccoes, permite intervencoes
preventivas. O uso de VNS surge
como alternativa promissora em casos
refratarios.

Conclusao:

Este caso ilustra a complexidade do

manejo da epilepsia em pacientes
com SBR, exigindo abordagem
individualizada, multiprofissional e
estratégias terapéuticas além dos
FAEs convencionais para melhora da
qualidade de vida.

B HOSPITAL
®O®M® SAO LUCAS
W DAPUCRS

J& HOSPITAL DE
VE CLINICAS




