Encefalopatie epilettiche e dello sviluppo:

dalla pratica alla genetica, andata e ritorno
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Bambini sino a qualche anno fa orfani di diagnosi e di una presa in carico pienamente efficace.
L’articolo, attraverso specifiche domande, riporta il progresso enorme raggiunto nelle conoscenze
che, nella complessita, risulta essere relativamente semplice: gli eventi che determinano la matura-
zione del SNC in merito anche al rischio di epilessia, dipendono a volte da specifici fattori come
una mutazione genetica che rappresenta il trigger per alterazioni morfologiche e funzionali con
conseguenze significative lungo il corso dello sviluppo. Conoscerle e cercarle ¢ a volte determinan-
te per una presa in carico multidisciplinare.

Indicazioni al rattamento
Counseling famikare
Supporto ala tamigka
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Condivisione dei dab, pubblicazioni, studi funzionoli
Distribuzione tissutale
Rilevanza cinica (dentificazione di altri pazienti con mutazioni nello stesso gene -ClinVar, Decipher, GeneMalcher-)

Figura 1. Il lavoro multidisciplinare sulle encefalopatie dello sviluppo.
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