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SINDROME DE WEST GRAVE EM PACIENTE COM SEQUELA DE ACIDENTE
VASCULAR CEREBRAL HEMORRAGICO INTRA-UTERINO DE ETIOLOGIA
GENETICA POR MUTACAO DO GENE COL4A1
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INTRODUCAO: A Sindrome de West (SW) é caracterizada pela triade de regressao ou
atraso do desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM), espasmos infantis e hipsarritmia,
achado especifico ao Eletroencefalograma (EEG).Pode ser devida a doengas metabdlicas,
sequela de infecgdes ou alteragoes estruturais cerebrais e genéticas. OBJETIVO: Relatar
o caso de uma paciente com SW grave secundaria a Acidente Vascular Cerebral (AVC) de
etiologia genética. RELATO DE CASO: Menina, 11 meses, filha de pais nao
consanguineos, a termo e sem intercorréncia gestacional e perinatal, hemiparesia a
direita identificada durante puericultura, foi avaliada por neurologista infantil devido
alteracao ao exame fisico e regressao no DNPM além de movimentos suspeitos para
crises convulsivas com multiplas semiologias, incluindo espasmos generalizados. na
investigacao foi realizado EEG que confirmava SW, Ressonancia Magnética do encéfalo
que evidenciava sequela de hemorragia no hemisfério cerebral esquerdo e exoma
completo identificou mutacdao patogénica heterozigose no gene COL4Al
(chr13:110.183.080). Requereu tratamento com seis classes de farmaco anti crise,
incluindo aqueles utilizados para SW como Vigabatrina, Prednisona 6mg/kg/dia e
posteriormente ACTH em regime hospitalar, mas este ultimo apos seis meses do
diagndstico de SW, momento no qual houve resposta clinica e eletroencefalogréfica.
DISCUSSAO: A SW é considerada emergéncia neuroldgica, pois a persisténcia das crises
convulsivas invariavelmente levara a quadro de comprometimento neurolégico muito
grave, sendo necessario diagnostico precoce e instituicao de tratamento adequado, além
de investigacao da sua causa e tratamento direcionado se possivel. No caso em questao
foi identificada mutacao no gene COL4Al1 que configura doenca geneticamente
determinada, de heranca autossomica dominante, com penetrancia incompleta e
expressividade variavel, incluindo doenca de pequenos vasos cerebrais podendo s e
manifestar no periodo fetal com hemorragias intracranianas. CONCLUSAO: Em
pacientes com SW é mandatério o tratamento medicamentoso adequado e de forma
agressiva com vistas a reduzir as sequelas desse grave quadro, além disso a pesquisa
genética é mandatdria em pacientes com sequela motora associada ou ndo a alteragao
correlata no exame de imagem e quando ndo ha dado consistente da origem do insulto
cerebral.
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