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Ειςαγωγή: 
Επιλθψία Κροταφικοφ Λοβοφ 
(ΕΚΛ): 
•30-40% όλων των περιπτϊςεων 
επιλθψίασ 
•60% των περιπτϊςεων εςτιακισ 
επιλθψίασ 
•Ιδιοπακισ αιτιολογία 
•Αυξθμζνθ επίπτωςθ μεταξφ 
οικογενειϊν υποδθλϊνει πικανι 
ςυμμετοχι γενετικοφ παράγοντα 

Σκοπόσ:  
Αναηιτθςθ γενετικϊν τόπων που 
προδιακζτουν ςε εμφάνιςθ 
κλθρονομοφμενθσ και ςποραδικισ 
ΕΚΛ. 

Μεθοδολογία: 
Συςτθματικι αναςκόπθςθ τθσ 
MedLine (ζωσ 05/2015). 
Όροι-Κλειδιά: “epilepsy”, 
“temporal lobe”, “genetics” 
Προζκυψαν 351 αποτελζςματα 
Από αυτά 26 πρωτογενείσ μελζτεσ 
αξιολογικθκαν ωσ επιλζξιμεσ 
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1. Αυτοςωμικι επικρατοφςα πλάγια ΕΚΛ: 
Μεταλλάξεισ ςτο γονίδιο LGI-1 (Leukine-rich Glioma 
Incativated 1)  αποτελοφν τθ μόνθ επιβεβαιωμζνθ 
μετάλλαξθ που οδθγεί ςε κλΙνικι ΕΚΛ. 

•3 μελζτεσ δείχνουν 50% επίπτωςθ των μεταλλάξων 
του γονιδίου μεταξφ οικογενειϊν με τθ νόςο 
•Συμμετζχει ςτθν ωρίμανςθ γλουταμινεργικϊν 
ςυνάψεων ςτον ιππόκαμπο 

Πίνακασ: Μεταλλάξεισ/Πολυμορφιςμοί γονιδίων που ζχουν 
ςυςχετιςτεί με την κληρονομοφμενη και τη ςποραδική ΕΚΛ 

Σφνδρομο Γενετικoί τόποι Ποςοςτό 

Αυτοςωμικι επικρατοφςα 
πλάγια ΕΚΛ 

LGI-1 ~50% 

Οικογενισ μζςθ ΕΚΛ με 
ςκλιρυνςθ του 
ιπποκάμπου 

IL-1ß, PDYN, ApoE, 
GABABR1,BDKRB1, 
BDKRB2, CCL3, CCL4, 5HT-
1B, SCN3A, GRIN 

Άγνωςτο 

Οικογενισ μζςθ ΕΚΛ χωρίσ 
ςκλιρυνςθ του 
ιπποκάμπου 

PDYN, GABABR1, PRNP, 
CCL3, CCL4, 5HT-1B, SCN3B 

Άγνωςτο 

Οικογενισ μζςθ ΕΚΛ με 
πυρετικοφσ ςπαςμποφσ 

1q, 18qter, 12q, C3, SCN1A* 
, SCN1B* 

Άγνωςτο 

Φαρμακοανκεκτικι μζςθ 
ΕΚΛ 

ABCB1 4, SLC6A4  Άγνωςτο 

Οικογενισ εςτιακι 
επιλθψία με μεταβλθτζσ 
εςτίεσ 

2q, 22q12 Άγνωςτο 

Σποραδικι ΕΚΛ GABBR1, GABBR2, ApoE, IL-
1α, IL-1β, IL-1RA, PDYN, 5-
HTT, CALHM-1 

Άγνωςτο 

Πακοφυςιολογικά τα προτεινόμενα γονίδια ςυμμετζχουν: 
•Στθ ςυναπτογζνεςθ κατά τθν ανάπτυξθ του ΚΝΣ(LGI-1) 
•Στθ ρφκμιςθ τθσ νευροδιαβίβαςθσ (μεταφορζασ ςεροτονίνθσ 5-HTΤ, υποδοχείσ γ-
αμυνοβουτυρικοφ οξζοσ GABBR1, GABBR2)  
•Στον ανοςοποιθτικό ζλεγχο (ιντερλευκίνεσ IL-1α, IL-1β, ςυμπλιρωμα C3) 
•Στθ μεταγωγι ςιματοσ και διακυτταρικι επικοινωνία ςτο ΚΝΣ (προδυνορφίνθ PDYN) 
•Στθν ομοιόςταςθ του αςβεςτίου ςτο ΚΝΣ (τροποποιθτισ τθσ ομοιόςταςθσ του 
αςβεςτίου CALHM1) 
•Στο μεταβολιςμό των λιπιδίων ςτο ΚΝΣ (απολιποπρωτεϊνθ Ε, ApoE) 

Αποτελζςματα (Πίνακασ): 

Λόγοι ζλλειψθσ ςυςχετίςεων: μικρόσ αρικμόσ αςκενϊν για τουσ οποίουσ υπάρχουν 
δεδομζνα, παρουςία πολλαπλϊν ςπάνιων μεταλλάξεων, αλλθλεπιδράςεισ γονότυπου-
περιβάλλοντοσ που δεν ζχουν διερευνθκεί 
Μελλοντικζσ προτάςεισ: Πολυκεντρικζσ μελζτεσ και μετα-αναλφςεισ τθσ βιβλιογραφίασ  
με ςτόχο να υπερκεραςτοφν οι ςτατιςτικζσ δυςκολίεσ που παρατθροφνται ςε αναλφςεισ 
μικρϊν δειγμάτων 

Αν και ζχουν αναγνωριςτεί γενετικοί τόποι που  πικανϊσ ςχετίηονται με 
ΕΚΛ, ςφμφωνα με τα τωρινά δεδομζνα μόνο μεταλλάξεισ ςτην LGI-1 
εμφανίηουν ςαφι ςυςχζτιςθ με κλινικι εκδιλωςθ νόςου. 

2. Άλλεσ μορφζσ ΕΚΛ που 
παρουςιάηουν κλθρονομικό 
πρότυπο μεταβίβαςθσ: 
(Oικογενισ μζςθ ΕΚΛ, ΕΚΛ 
που ςυνδυάηεται με 
ςκλιρυνςθ του  
ιπποκάμπου-πυρετικοφσ 
ςπαςμοφσ)  

• μεμονωμζνεσ αναφορζσ 
πολυμορφιςμϊν γονιδίων  

3. Σποραδικι ΕΚΛ:  
•μεμονωμζνεσ μελζτεσ 
αναφζρουν ςτατιςτικά 
ςθμαντικζσ ςυςχετίςεισ 
κάποιων πολυμορφιςμϊν  

•μεταγενζςτερεσ 
μεγαλφτερεσ μελζτεσ δεν 
επιβεβαιϊνουν τα 
ευριματα  

Συμπεράςματα: 


