Nota Técnica 71331

Data de conclusao: 05/04/2022 15:20:52

Paciente

Idade: 27 anos
Sexo: Masculino

Cidade: Rio Pardo/RS

Dados do Advogado do Autor

Nome do Advogado: -
Numero OAB: -

Autor esta representado por: -

Dados do Processo

Esfera/Orgao: Justica Federal

Vara/Serventia: 12 Vara Federal de Santa Cruz do Sul

Tecnologia 71331-A

CID: G40 - Epilepsia

Diagnéstico: Epilepsia, Outros transtornos globais do desenvolvimento, Distonia e Disturbio
nao especificado do metabolismo de carboidratos

Meio(s) confirmatério(s) do diagnéstico ja realizado(s): laudos médicos e exame de
sequenciamento do exoma

Descricao da Tecnologia

Tipo da Tecnologia: Produto

Registro na ANVISA? Sim

Situacao do registro: Valido
Descricao: riglicerideos de cadeia média

O produto esta inserido no SUS? Néao
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Outras Tecnologias Disponiveis

Tecnologia: riglicerideos de cadeia média

Descrever as opcoes disponiveis no SUS e/ou Saude Suplementar: para tratamento de
epilepsia estdo disponiveis os medicamentos &cido valproico/valproato de sddio,
carbamazepina, clobazam, etossuximida, fenitoina, fenobarbital, gabapentina, lamotrigina,
topiramato e vigabatrina (2).

Custo da Tecnologia

Tecnologia: riglicerideos de cadeia média
Custo da tecnologia: 71,97

Fonte do custo da tecnologia: -

Evidéncias e resultados esperados

Tecnologia: riglicerideos de cadeia média

Evidéncias sobre a eficacia e seguranca da tecnologia: Os triglicerideos dietéticos (a
principal forma de gordura dietética no corpo) séo hidrolisados nos intestinos por lipases que
preferencialmente hidrolisam a cadeia em vez dos ésteres de cadeia longa. Os triglicerideos de
cadeia média (TCM) sado hidrolisados em acidos graxos de cadeia média (acidos graxos com
6 a 12 carbonos), que sao entdo absorvidos diretamente através da parede intestinal e
transferidos para o figado, onde sdo rapidamente degradados no metabolismo de primeira
passagem. O figado metaboliza esses acidos graxos de cadeia média por meio da -oxidacéo,
que é principalmente direcionada para a geracao de trés cetonas principais (B-hidroxibutirato,
acetoacetato e acetona - chamados coletivamente de 'corpos ceténicos'). Acredita-se que o
cérebro depende principalmente da glicose como fonte de energia e, secundariamente, de
corpos cetbnicos derivados do figado. No entanto, os acidos graxos de cadeia média sao
capazes de cruzar a barreira hematoencefalica e atingir concentragdes cerebrais, fornecendo
assim uma fonte de energia alternativa para astrécitos (8).

Para ser instituida uma dieta cetogénica ha necessidade de modificar a ingestao de alimentos
do paciente - com restricdo importante da ingestéo de carboidratos e aumento da ingestao de
gorduras e proteinas. Em 2009, um consenso de especialistas publicou um documento com
orientacdes para 0 manejo de criancas em dieta cetogénica, enfocando tdpicos de selecéo de
pacientes, aconselhamento e avaliagcéo pré-dieta, escolha e atributos da dieta, implementacéo,
suplementagdo, acompanhamento, eventos colaterais e descontinuacdo da dieta (9). Este
documento foi atualizado em 2018 e nele ha orientagdes de como fazer uma dieta cetogénica
(10). H& ainda referéncia a dois sites na internet com orientacbes de como fazer a dieta: a
Charlie Foundation (https://charliefoundation.org/) e uma calculadora
(https://www.ketodietcalculator.org/ketoweb/KetoStart). O uso de TCM € uma das opgdes para
atingir a cetose, sendo um dos quatros tipos classicos de dieta cetogénica descritas na
literatura (10).

Um ensaio clinico randomizado comparou duas modalidades de dieta cetogénica: a verséo
classica e a de TCM, avaliando eficacia e tolerabilidade ap6s 3, 6 e 12 meses (11). Foram
randomizadas para uma das duas dietas 145 criangcas com epilepsia intratavel e avaliada a
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frequéncia das crises. Das 61 criancas que iniciaram uma dieta classica e 64 que iniciaram
uma dieta com TCM, 94 dados estavam disponiveis para analise: 45 classica e 49 TCM. Apds
3, 6 e 12 meses, ndo houve diferengas estatisticamente significativas na porcentagem média
de crises entre os dois grupos (3 meses: classica 66,5%, MCT 68,9%; 6 meses: classica
48,5%, MCT 67,6%; 12 meses: classico 40,8%, MCT 53,2%; todos P>0,05). Nao houve
diferencas significativas entre os grupos em numeros atingindo mais de 50% ou 90% de
reducdo das convulsdes. Os niveis séricos de acetoacetato e beta-hidroxibutirato aos 3 e 6
meses foram significativamente maiores em criancas com dieta classica (P<0,01); este foi o
caso aos 12 meses para o acetoacetato. Nao houve diferencas significativas na tolerabilidade,
exceto relatos aumentados no grupo classico de falta de energia apdés 3 meses e vomito apos
12 meses. Outros estudos observacionais demonstraram resultados semelhantes, ou seja,
equivaléncia entre as modalidades classicas de dieta cetogénica e a dieta com uso de TCM
(12-14).

Beneficio/efeito/resultado esperado da tecnologia: diminuicdo da frequéncia de crises
convulsivas, em proporcdo semelhante aquela alcangada por pacientes utilizando dieta
cetogénica nao acrescida de TCM.

Recomendac6es da CONITEC para a situacao clinica do demandante: Nao avaliada

Conclusao

Tecnologia: riglicerideos de cadeia média
Conclusao Justificada: Nao favoravel

Conclusao: Ha evidéncias cientificas de boa qualidade de que a dieta cetogénica é a terapia
de escolha para a doenca apresentada pela parte autora. Contudo, 0 uso do suplemento
pleiteado (TCM) nao demonstrou beneficio adicional a dieta cetogénica classica, nao
apresentando desfechos clinicos no unico ensaio clinico com grupo comparador em que ele foi
estudado.

Ha evidéncias cientificas? Sim

Justifica-se a alegacao de urgéncia, conforme definicao de Urgéncia e Emergéncia do
CFM? Nao
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NatJus Responsavel: RS - Rio Grande do Sul
Instituicao Responsavel: TelessaudeRS-UFRGS
Nota técnica elaborada com apoio de tutoria? Nao

Outras Informacoes: A parte autora apresenta laudo médico informando ser portador de
deficiéncia do transportador cerebral de glicose (GLUT1). Este diagnéstico foi firmado aos 22
anos de idade, por meio de exame do sequenciamento do exoma (heterozigose no gene
SLC2A1 - Solute Carrier, Family 2). Em razdo desta doenca, apresenta quadro neuroldgico
caracterizado por epilepsia, retardo mental e ataxia. Por isso, o autor utilizou inUumeros
farmacos antiepilépticos, sem eficacia, sendo refratario aos medicamentos para o controle de
epilepsia. Iniciou o tratamento com dieta cetogénica, em janeiro de 2021, e evoluiu com
reducao consideravel no niumero de crises convulsivas, que chegou a ser mais de 100
crises/dia antes da dieta e passou a ser, em média, 2 crises/dia, ap0s a dieta; e também
apresentou melhora cognitiva e motora, com maior atencao, interacao e aptidao para as
atividades de vida diaria e de lazer, como andar de bicicleta, caminhar sem apoio, realizar
atividades escolares, realizar atividades de motricidade fina, dentre outros. Tal melhora
contribuiu positivamente na qualidade de vida do paciente. Em sua ultima avaliacdo, em
novembro de 2021, o paciente mantinha deambulacao independente, mas com marcha ataxica
e necessidade de supervisdo. Por conta das limitagdes, necessita de auxilio para realizar
atividades comuns, como vestir-se, alimentar-se, cuidar da propria higiene e sair de casa.
Estava em uso regular de dieta cetogénica, incluindo férmula KetoCal® e modulo de TCM,
polivitaminico, laxativo oral, oxcarbazepina, citalopram e sinvastatina. Estda em
acompanhamento na APAE. Ainda é relatado que o paciente teve muita dificuldade em atingir a
cetose franca (corpos cetdnicos no sangue entre 2-5 mmol/l). Para atingir a cetonemia franca
foi necessario incluir a férmula Ketocal® e também os triglicerideos de cadeia média (TCM). O
controle de crises convulsivas através da cetonemia franca, so foi possivel ap6s a inclusao de
ambos. Esta nota técnica serd acerca do pleito do suplemento alimentar triglicerideos de
cadeia média (TCM).

A sindrome de deficiéncia de GLUT1 ou GLUT1-DS ou sindrome de deficiéncia do
transportador de glicose tipo 1 € uma doenca metabdlica genética associada a uma deficiéncia
de GLUT1, uma proteina que transporta a glicose através da barreira hematoencefélica. Esta
sindrome tem uma incidéncia estimada de nascimento de 1 em 90.000. Esta sindrome é
causada por alteracbes no gene SLC2A1 e se expressa por meio de de um amplo espectro
fenotipico que na sua forma classica se caracteriza por crises epilépticas de inicio na infancia,
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, microcefalia adquirida e disturbios de movimento
com caracteristicas complexas. Além deste fenétipo, pode haver distonia, epilepsia com
auséncia da infancia, epilepsia mioclénica-aténica e disturbios paroxisticos nao-epilépticos, tais
como ataxia intermitente, discinergia paroxistica e hemiplegia alternante. Os sintomas podem
flutuar e serem influenciados por fatores ambientais tais como jejum, febre e intercorréncias
infecciosas (1).

Uma vez que a sindrome apresentada pelo paciente pode cursar com epilepsia refrataria (para
o qual o tratamento esta sendo pleiteado), cabe aqui uma breve discussdo também sobre
epilepsia. A epilepsia caracteriza-se por uma predisposi¢cao permanente do cérebro em originar
crises epilépticas (2). A crise epiléptica, por sua vez, consiste na ocorréncia transitoria de sinais
e sintomas decorrentes de atividade neuronal anormal excessiva ou sincrénica. As crises
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epilépticas podem ser classificadas em focais e em generalizadas. Enquanto que as crises
epilépticas focais comecam em area localizada do cérebro, gerando manifestagcdes clinicas
congruentes com o local acometido, as crises generalizadas originam-se de um ponto da rede
neural capaz de recrutar rapidamente outras redes neurais bilaterais, gerando importantes
manifestacdes motoras (como em convulsdes ténico-clénicas) ou ndo motoras (por exemplo,
crises de auséncia) com perda de consciéncia.

O objetivo do tratamento de pacientes com epilepsia é reduzir o numero de crises epilépticas,
evitar os efeitos colaterais do tratamento e manter ou restaurar a qualidade de vida do paciente
(2,3). Em Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas do Ministério da Saude recomenda-se
carbamazepina, fenitoina e acido valproico como primeira linha de tratamento (2).
Aproximadamente metade dos pacientes ndo terdo suas crises epilépticas controladas pelo
primeiro farmaco utilizado (2,3). Se constatada ineficacia ap6s periodo de avaliacdo de
resposta ao tratamento de, pelo menos, trés meses em dose maxima tolerada, sugere-se
substituicdo gradual por outro medicamento de primeira linha. Em caso de falha na segunda
tentativa de monoterapia, pode-se tentar a combinacdo de dois farmacos antiepilépticos.
Destaca-se também a existéncia de tratamentos n&o-farmacolégicos reservados a casos
refratarios a tratamentos farmacoldgicos, como a cirurgia da epilepsia e a estimulagcéo do nervo
vago.

A dieta cetogénica é um tratamento eficaz para pacientes com epilepsia, independentemente
da idade ou tipo de convulsdo. Diversas revisdes sistematicas ja avaliaram esta conduta, com
resultados concordantes em demonstrar que a dieta cetogénica pode levar a diminuicéo
importante das crises convulsivas, em especial em pacientes refratarios ao tratamento
medicamentoso (4,5). A dieta cetogénica é caracterizada pela baixa ingesta de carboidratos e
alta ingesta de gorduras. O mecanismo de acéo € dado pela producéo de corpos cetdnicos que
substituem a glicose como fonte de energia. A cetose cronica, juntamente com baixos niveis de
glicose induzem um efeito anticonvulsivante direto e indireto ao estimular também a produgéo
de neurotransmissores inibidores (6).

Especificamente no tratamento de pacientes com GLUT1-DS o tratamento com dieta
cetogénica fornece cetonas como fonte alternativa de energia para o cérebro, sendo tratamento
de escolha (7). Com esse tratamento espera-se que a epilepsia melhore em cerca de 80%, 0s
distarbios do movimento melhorarem também em cerca de 80%, e a cognicdo melhore em
cerca de 60% dos pacientes (7). Existem 04 modalidades principais de dieta cetogénica e
dentro da modalidade classica existem diferentes propor¢cdes, sendo que em individuos
pediatricos com deficiéncia de GLUT1 a dieta preconizada € a classica 4:1; em individuos
adultos, a dieta pode ser flexibilizada para outras propor¢des ou modalidades. A adeséo a dieta
cetogénica exige preparo cuidadoso, com orientacédo adequada dos cuidadores.

Tecnologia 71331-B

CID: G40 - Epilepsia

Diagnéstico: Epilepsia, Outros transtornos globais do desenvolvimento, Distonia e Disturbio
nao especificado do metabolismo de carboidratos

Meio(s) confirmatério(s) do diagndstico ja realizado(s): laudos médicos e exame de
sequenciamento do exoma.

Descricao da Tecnologia
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Tipo da Tecnologia: Produto

Registro na ANVISA? Sim

Situacao do registro: Valido

Descricao: suplemento alimentar para dieta cetogénica

O produto esta inserido no SUS? Nao

Outras Tecnologias Disponiveis

Tecnologia: suplemento alimentar para dieta cetogénica

Descrever as opcoes disponiveis no SUS e/ou Saude Suplementar: para tratamento de
epilepsia estdo disponiveis 0s medicamentos acido valproico/valproato de sodio,
carbamazepina, clobazam, etossuximida, fenitoina, fenobarbital, gabapentina, lamotrigina,
topiramato e vigabatrina (2).

Custo da Tecnologia

Tecnologia: suplemento alimentar para dieta cetogénica
Custo da tecnologia: 294,20

Fonte do custo da tecnologia: -

Evidéncias e resultados esperados

Tecnologia: suplemento alimentar para dieta cetogénica

Evidéncias sobre a eficacia e seguranca da tecnologia: A tecnologia pleiteada no processo
€ um suplemento alimentar (home comercial (KetoCal®) que, apds diluicdo, fornece 4 gramas
de gordura para cada 1 grama de carboidrato. O objetivo do uso desse suplemento € a
implementacao da dieta cetogénica, desde que a quantidade de carboidratos ingerida em
outros alimentos seja controlada.

Para ser instituida uma dieta cetogénica ha necessidade de modificar a ingestao de alimentos
do paciente - com restricao importante da ingestéo de carboidratos e aumento da ingestao de
gorduras e proteinas. Em 2009, um consenso de especialistas publicou um documento com
orientacdes para 0 manejo de criangas em dieta cetogénica, enfocando tdpicos de selecéo de
pacientes, aconselhamento e avaliacao pré-dieta, escolha e atributos da dieta, implementacéo,
suplementagcdo, acompanhamento, eventos colaterais e descontinuacdo da dieta (8). Este
documento foi atualizado em 2018 e nele ha orientagdes de como fazer uma dieta cetogénica
(9). Ha ainda referéncia a dois sites na internet com orientacées de como fazer a dieta: a
Charlie Foundation (https://charliefoundation.org/) e uma calculadora
(https://www.ketodietcalculator.org/ketoweb/KetoStart). Em nenhum desses locais € citado o
suplemento alimentar Ketocal® .

Em busca na base de dados Pubmed/Medline com o termo “Ketocal” e o filtro para estudos em
humanos localizamos 12 estudos. Destes, um era uma revisao sistematica sobre o uso de dieta
cetogénica em pacientes com epilepsia refrataria ao tratamento medicamentoso que concluiu

Pagina 7 de 12


https://www.zotero.org/google-docs/?bJaKPx
https://charliefoundation.org/
https://www.ketodietcalculator.org/ketoweb/KetoStart

que a dieta cetogénica é opg¢ao valida, porém mais pesquisas sdo necessarias, especialmente
para adultos com epilepsia resistente a medicamentos (10). Dos demais estudos, apenas um
deles é caracterizado como ensaio clinico randomizado (11). Trata-se de um estudo que
objetivou avaliar se o uso de uma férmula cetogénica durante o primeiro més da dieta de Atkins
modificada (MAD) em adultos com epilepsia resistente a medicamentos melhora a reducéo das
crises e a adesao em comparacéo com MAD sozinho. Foram incluidos 80 pacientes com idade
>18 anos, com epilepsia resistente a medicamentos e =4 convulsdes por més. Todos o0s
participantes foram treinados para seguir uma dieta com limite de 20 g/dia de carboidratos
liquidos. Os pacientes foram randomizados para receber 237 mL de KetoCal® por dia,
associada a dieta durante o primeiro més (braco de tratamento) ou segundo més (braco de
controle/cruzado). Em 1 més, 84% dos pacientes alcancaram cetose (mediana de 4-4,5 dias).
Em 1 més, o braco de tratamento tinha uma proporcéo cetogénica significativamente maior e
mais pacientes com uma propor¢ao cetogénica =1:1 em comparag¢ao com o brago de controle.
N&o houve diferenca na frequéncia mediana das convulsbes, propor¢cao de respondedores
(=50% de reducao das convulsdes) ou reducdo mediana das convulsdes desde o inicio entre
os grupos. No entanto, os pacientes tratados com KetoCal® durante o primeiro més eram
significativamente mais propensos a continuar o tratamento com dieta por 6 meses ou mais.
Na faixa etaria pediatrica, dois estudos foram localizados (12,13). Um deles foi um ensaio
clinico aberto e em que foi administrada uma dieta cetogénica usando a férmula KetoCal® (12).
Vinte e sete bebés e criangcas com idades entre 12 meses e 5 anos foram inscritos que tinham
convulsdes refratarias e eram relutantes em comer alimentos caseiros. De 27 criangas, 5
perderam o acompanhamento e 22 permaneceram no final do estudo. Apdés 4 meses, a
frequéncia mediana de convulsdes por semana foi reduzida em mais 50% em 68,2% dos
pacientes. Durante o curso do estudo, 6/22 (27%) criangcas que continuaram a receber a dieta
desenvolveram constipacdo, uma crianca desenvolveu refluxo gastroesofagico e uma crianga
desenvolveu hipercolesterolemia. Nenhuma dessas criancgas interrompeu a dieta por causa das
complicagcdes. Treze criangas e seus pais (59%) relataram que a dieta era palatavel e toleravel
o suficiente.

O segundo estudo avaliou o uso do KetoCal® no primeiro més de dieta associada a dieta
Atkins modificada (13). Em 1 més, 24 (80%) criancgas tiveram reducéo de convulsao > 50%, das
quais 11 (37%) tiveram reducao de convulséo > 90%. Nao houve perda significativa de eficacia
durante o segundo més apds a descontinuacdo de KetoCal®. O uso deste suplemento
cetogénico aumentou a ingestao diaria de gordura e, portanto, a propor¢ao cetogénica (1,8: 1
versus 1,0: 1 na dieta de Atkins modificada sozinha, P=0,0002), mas nao alterou a cetose
urinaria ou sérica.

Beneficio/efeito/resultado esperado da tecnologia: aumento da proporcéo de pacientes que
atingem cetose, porém sem efeito sobre numero de crises convulsivas ou propor¢ao de
pacientes que diminuiram em mais de 50% o numero de convulsdes. Esses beneficios
parecem ser mais importantes com o uso do suplemento no primeiro més de dieta cetogénica.

Recomendacoes da CONITEC para a situacao clinica do demandante: N&o avaliada

Conclusao

Tecnologia: suplemento alimentar para dieta cetogénica

Conclusao Justificada: Nao favoravel
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Conclusao: Ha evidéncias cientificas de boa qualidade de que a dieta cetogénica é a terapia
de escolha para a doenca apresentada pela parte autora. Por sua vez, o uso do suplemento
pleiteado (KetoCal®) ndo demonstrou beneficio em desfechos clinicos no Unico ensaio clinico
com grupo comparador em que ele foi estudado. Além disso, os beneficios do seu uso em
desfechos substitutos (taxa de cetose) parecem ser mais importantes no primeiro més de
implementacéo da dieta, podendo ser avaliada a suspensao do uso nos meses subsequentes.

Ha evidéncias cientificas? Sim

Justifica-se a alegacao de urgéncia, conforme definicao de Urgéncia e Emergéncia do
CFM? Nao
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NatJus Responsavel: RS - Rio Grande do Sul
Instituicao Responsavel: TelessaudeRS-UFRGS
Nota técnica elaborada com apoio de tutoria? Nao

Outras Informacoes: A parte autora apresenta laudo médico informando ser portador de
deficiéncia do transportador cerebral de glicose (GLUT1). Este diagnéstico foi firmado aos 22
anos de idade, por meio de exame do sequenciamento do exoma (heterozigose no gene
SLC2A1 - Solute Carrier, Family 2). Em razdo desta doenca, apresenta quadro neuroldgico
caracterizado por epilepsia, retardo mental e ataxia. Por isso, o autor utilizou inUumeros
farmacos antiepilépticos, sem eficiéncia, sendo refratario aos medicamentos para o controle de
epilepsia. Iniciou o tratamento com dieta cetogénica, em janeiro de 2021, e evoluiu com
reducao consideravel no niumero de crises convulsivas, que chegou a ser mais de 100
crises/dia antes da dieta e passou a ser, em média, 2 crises/dia, ap0s a dieta; e também
apresentou melhora cognitiva e motora, com maior atencao, interacao e aptidao para as
atividades de vida diaria e de lazer, como andar de bicicleta, caminhar sem apoio, realizar
atividades escolares, realizar atividades de motricidade fina, dentre outros. Tal melhora
contribuiu positivamente na qualidade de vida do paciente. Em sua ultima avaliacdo, em
novembro de 2021, o paciente mantinha deambulacao independente, mas com marcha ataxica
e necessidade de supervisdo. Por conta das limitagdes, necessita de auxilio para realizar
atividades comuns, como vestir-se, alimentar-se, cuidar da propria higiene e sair de casa.
Estava em uso regular de dieta cetogénica, incluindo férmula KetoCal® e modulo de TCM,
polivitaminico, laxativo oral, oxcarbazepina, citalopram e sinvastatina. Estda em
acompanhamento na APAE. Ainda é relatado que o paciente teve muita dificuldade em atingir a
cetose franca (corpos cetdnicos no sangue entre 2-5 mmol/l). Para atingir a cetonemia franca
foi necessario incluir a férmula Ketocal® e também os triglicerideos de cadeia média (TCM). O
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controle de crises convulsivas através da cetonemia franca, so6 foi possivel apds a inclusao de
ambos. Esta nota técnica sera acerca do pleito do suplemento alimentar KetoCal® .

A sindrome de deficiéncia de GLUT1 ou GLUT1-DS ou sindrome de deficiéncia do
transportador de glicose tipo 1 € uma doenca metabdlica genética associada a uma deficiéncia
de GLUT1, uma proteina que transporta a glicose através da barreira hematoencefélica. Esta
sindrome tem uma incidéncia estimada de nascimento de 1 em 90.000. Esta sindrome é
causada por alteracées no gene SLC2A1 e se expressa por meio de de um amplo espectro
fenotipico que na sua forma classica se caracteriza por crises epilépticas de inicio na infancia,
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, microcefalia adquirida e disturbios de movimento
com caracteristicas complexas. Além deste fendtipo, pode haver distonia, epilepsia com
auséncia da infancia, epilepsia miocléno-aténica e disturbios paroxisticos nao-epilépticos, tais
como ataxia intermitente, discinergia paroxistica e hemiplegia alternante. Os sintomas podem
flutuar e serem influenciados por fatores ambientais tais como jejum, febre e intercorréncias
infecciosas (1).

Uma vez que a sindrome apresentada pelo paciente pode cursar com epilepsia refrataria (para
o qual o tratamento esta sendo pleiteado), cabe aqui uma breve discussao também sobre
epilepsia. A epilepsia caracteriza-se por uma predisposi¢cao permanente do cérebro em originar
crises epilépticas (2). A crise epiléptica, por sua vez, consiste na ocorréncia transitoria de sinais
e sintomas decorrentes de atividade neuronal anormal excessiva ou sincrénica. As crises
epilépticas podem ser classificadas em focais e em generalizadas. Enquanto que as crises
epilépticas focais comecam em éarea localizada do cérebro, gerando manifestacdes clinicas
congruentes com o local acometido, as crises generalizadas originam-se de um ponto da rede
neural capaz de recrutar rapidamente outras redes neurais bilaterais, gerando importantes
manifestagcbes motoras (como em convulsdes ténico-clénicas) ou nao motoras (por exemplo,
crises de auséncia) com perda de consciéncia.

O objetivo do tratamento de pacientes com epilepsia é reduzir o numero de crises epilépticas,
evitar os efeitos colaterais do tratamento e manter ou restaurar a qualidade de vida do paciente
(2,3). Em Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas do Ministério da Saude recomenda-se
carbamazepina, fenitoina e &acido valproico como primeira linha de tratamento (2).
Aproximadamente metade dos pacientes ndo terdo suas crises epilépticas controladas pelo
primeiro farmaco utilizado (2,3). Se constatada ineficacia ap6s periodo de avaliacdo de
resposta ao tratamento de, pelo menos, trés meses em dose maxima tolerada, sugere-se
substituicdo gradual por outro medicamento de primeira linha. Em caso de falha na segunda
tentativa de monoterapia, pode-se tentar a combinacdo de dois farmacos antiepilépticos.
Destaca-se também a existéncia de tratamentos n&o-farmacoldgicos reservados a casos
refratarios a tratamentos farmacoldgicos, como a cirurgia da epilepsia e a estimulagcéo do nervo
vago.

A dieta cetogénica é um tratamento eficaz para pacientes com epilepsia, independentemente
da idade ou tipo de convulsao. Diversas revisdes sistematicas ja avaliaram esta conduta, com
resultados concordantes em demonstrar que a dieta cetogénica pode levar a diminuicao
importante das crises convulsivas, em especial em pacientes refratarios ao tratamento
medicamentoso (4,5). A dieta cetogénica é caracterizada pela baixa ingesta de carboidratos e
alta ingesta de gorduras. O mecanismo de agéo € dado pela producéo de corpos cetdnicos que
substituem a glicose como fonte de energia. A cetose cronica, juntamente com baixos niveis de
glicose induzem um efeito anticonvulsivante direto e indireto ao estimular também a producéo
de neurotransmissores inibidores (6).

Especificamente no tratamento de pacientes com GLUT1-DS o tratamento com dieta
cetogénica fornece cetonas como fonte alternativa de energia para o cérebro, sendo tratamento
de escolha (7). Com esse tratamento espera-se que a epilepsia melhore em cerca de 80%, 0s
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disturbios do movimento melhorarem também em cerca de 80%, e a cognicdo melhore em
cerca de 60% dos pacientes (7). Existem 04 modalidades principais de dieta cetogénica e
dentro da modalidade classica existem diferentes propor¢cdes, sendo que em individuos
pediatricos com deficiéncia de GLUT1 a dieta preconizada é a classica 4:1; em individuos
adultos, a dieta pode ser flexibilizada para outras propor¢des ou modalidades. A adeséo a dieta
cetogénica exige preparo cuidadoso, com orientacédo adequada dos cuidadores.
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