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A epilepsia é caracterizada por crises decorrentes de descarga neuronal anormal do cérebro, com 
prevalência de 1 a 1,5%. Foi mapeado um locus 10q para ELTFSA, sendo encontradas 8 
mutações no gene LGI1. O objetivo foi investigar ligação genética no cromossomo (cr) 10q e 
mutações no gene LGI1 em uma família brasileira segregando ELTFSA, identificada no HC-
UNICAMP. Para análise de ligação, o DNA foi extraído de sangue periférico de 30 indivíduos, 
sendo genotipados para 12 marcadores microssatélites flanqueando o gene LGI1. Os dados foram 
analisados por lod scores (Z) de dois-pontos e multipontos, utilizando o aplicativo LINKAGE. Para 
análise de mutações, a região codificante do gene, incluindo sítios de splicing, foi amplificada por 
PCR e seqüenciada utilizando o MegaBACE 1000. Observou-se Zmax=6.35 a θ=0.00 para o 
marcador D10S185. Nenhuma das mutações descritas na literatura foi encontrada; entretanto, foi 
identificada uma nova mutação VIIIS7(-2)A-G em todos os afetados. Observamos que esta 
mutação altera o sítio de splicing, sugerindo perda do exon 8 do gene e produzindo uma proteína 
truncada. Estes resultados são de grande importância nos estudos do gene LGI1 para ELTFSA. 
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