
CONFORME SOLICITAÇÃO DO AUTOR, ESTE TRABALHO 
POSSUI CONFIDENCIALIDADE  

ATÉ 09/10/2024

ACOORDING TO AUTHOR'S REQUEST, THIS WORK HAS 
CONFIDENTIALITY UNTIL 10/09/2024

Para informações, contate-nos através do e-mail biblioteca.central@pucrs.br 

For information, contact us: biblioteca.central@pucrs.br  

PORTO ALEGRE, BRASIL 
2019 

mailto:biblioteca.central@pucrs.br
mailto:biblioteca.central@pucrs.br


1 

ESCOLA DE MEDICINA 
PROGRAMA DE PÓS-GRADUAÇÃO EM MEDICINA E CIÊNCIAS DA SAÚDE 

WYLLIANS JOSE VENDRAMINI BORELLI 

CORRELAÇÃO ENTRE NEUROIMAGEM MOLECULAR, ESTRUTURAL E FUNCIONAL EM 
SUPERIDOSOS 

Porto Alegre 
2019 



 

 

2 

 
PONTIFÍCIA UNIVERSIDADE CATÓLICA DO RIO GRANDE DO SUL 

ESCOLA DE MEDICINA 

 

 

 

Tese de Doutorado 

 

 

 

 

 

CORRELAÇÃO ENTRE NEUROIMAGEM MOLECULAR, ESTRUTURAL E 

FUNCIONAL EM SUPERIDOSOS 

 

 

 

 

 

 

 

 

WYLLIANS JOSÉ VENDRAMINI BORELLI 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

PORTO ALEGRE 

2019 



 

 

3 

WYLLIANS JOSÉ VENDRAMINI BORELLI 

 

 

 

CORRELAÇÃO ENTRE NEUROIMAGEM MOLECULAR, ESTRUTURAL E 

FUNCIONAL EM SUPERIDOSOS 

 

 

 

Tese apresentada como requisito parcial para 

obtenção do grau de Doutor pelo Programa de Pós-

Graduação de Medicina e Ciências da Saúde da 

Pontifícia Universidade Católica do Rio Grande do 

Sul. 

 

 

 

Orientador: Prof. Dr. Jaderson Costa da Costa 

Co-Orientador: Prof. Dr. Alexandre Rosa Franco 

 

 

Banca Examinadora 

 
Prof. Dr. Tharick Ali Pascoal    Instituição: McGill University 
Julgamento: ____________________   Assinatura: _______________________ 
 
Prof. Dr. Paulo Caramelli     Instituição: Universidade Federal de Minas Gerais 
Julgamento: ____________________   Assinatura: _______________________ 
 
Prof. Dr. Augusto Buchweitz    Instituição: Pontifícia Universidade Católica do Rio Grande 
do Sul. 
Julgamento: ____________________   Assinatura: _______________________ 
 
Prof. Dr. Newton Terra    Instituição: Pontifícia Universidade Católica do Rio Grande do Sul. 
Julgamento: ____________________   Assinatura: _______________________ 

 

PORTO ALEGRE 

2019 



 

 

4 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

  



 

144 
 

 
 

[15] Robain O, Dulac O. Early epileptic endephalopathy with suppression bursts and
olivary-dentate dysplasia; 1992; 162–4.

[16] Quan L, Zhu BL, Ishida K, Taniguchi M, Li DR, Kamikodai Y, et al. Sudden death of an
infant with “an early epileptic encephalopathy”. Forensic Sci Int 2001;124:62–7.
https://doi.org/10.1016/S0379–0738 (01)00568–0.

[17] Absoud M, Parr JR, Halliday D, Pretorius P, Zaiwalla Z, Jayawant S. A novel ARX phe-
notype: rapid neurodegeneration with Ohtahara syndrome and a dyskinetic move-
ment disorder. Dev Med Child Neurol 2010;52:305–7. https://doi.org/10.1111/j.
1469–8749.2009.03470.x.

[18] Vaher U, Nõukas M, Nikopensius T, Kals M, Annilo T, Nelis M, et al. De novo SCN8A
mutation identified by whole-exome sequencing in a boy with neonatal epileptic
encephalopathy, multiple congenital anomalies, and movement disorders. J Child
Neurol 2014;29:NP202–6. https://doi.org/10.1177/0883073813511300.

[19] Saitsu H, Yamashita S, Tanaka Y, Tsurusaki Y, Nakashima M, Miyake N, et al. Com-
pound heterozygous BRAT1 mutations cause familial Ohtahara syndrome with hy-
pertonia and microcephaly. J Hum Genet 2014;59:687–90. https://doi.org/10.1038/
jhg.2014.91.

[20] Larsen J, Carvill GL, Gardella E, Kluger G, Schmiedel G, Barisic N, et al. The phenotypic
spectrum of SCN8A encephalopathy. Neurology 2015;84:480–9. https://doi.org/10.
1212/WNL.0000000000001211.

[21] KongW, Zhang Y, Gao Y, Liu X, Gao K, Xie H, et al. SCN8Amutations in Chinese chil-
dren with early onset epilepsy and intellectual disability. Epilepsia 2015;56:431–8.
https://doi.org/10.1111/epi.12925.

[22] Beal Md JC, Cherian K, Moshe SL. Early-onset epileptic encephalopathies: Ohtahara
syndrome and early myoclonic encephalopathy; 2012. https://doi.org/10.1016/j.
pediatrneurol.2012.06.002.

[23] Cazorla MR, Verdú A, Montes C, Ayuga F. Early infantile epileptic encephalopathy
with unusual favourable outcome. Brain Dev 2010;32:673–6. https://doi.org/10.
1016/j.braindev.2009.08.007.

[24] Korff CM, Vulliemoz S, Picard F, Fluss J. Ohtahara syndrome or early-onsetWest syn-
drome? A case with overlapping features and favorable response to vigabatrin. Eur J
Paediatr Neurol 2012;16:753–7. https://doi.org/10.1016/j.ejpn.2012.05.009.

[25] Saneto RP, Sotero de Menezes M. Persistence of suppression-bursts in a patient with
Ohtahara syndrome. J Child Neurol 2007;22:631–4. https://doi.org/10.1177/
0883073807303220.

[26] Shmuely S, Sisodiya SM, Gunning WB, Sander JW, Thijs RD. Mortality in Dravet syn-
drome: a review. Epilepsy Behav 2016;64:69–74. https://doi.org/10.1016/j.yebeh.
2016.09.007.

[27] Nascimento FA, Tseng ZH, Palmiere C, Maleszewski JJ, Shiomi T, Mccrillis A, et al. Pul-
monary and cardiac pathology in sudden unexpected death in epilepsy (SUDEP). Ep-
ilepsy Behav 2017;73:119–25. https://doi.org/10.1016/j.yebeh.2017.05.013.

[28] Mastrangelo M. Novel genes of early-onset epileptic encephalopathies: from geno-
type to phenotypes. Pediatr Neurol 2015;53:119–29. https://doi.org/10.1016/j.
pediatrneurol.2015.04.001.

36 G. Radaelli et al. / Epilepsy & Behavior 85 (2018) 32–36




