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Hipoplasia Pontocerebelar tipo 16 associada ao gene
MINPPT: relato de caso com malformacao traqueal rara
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Introducao

As Hipoplasias Pontocerebelares (PCH) sdo doencas
neurodegenerativas raras, caracterizadas por hipoplasia da
ponte e do cerebelo, associadas, em graus variados, a
atrofias supratentoriais. A PCH tipo 16 (OMIM #619527) é
uma sindrome grave do neurodesenvolvimento, de heranga
autossdmica recessiva, causada por variantes patogénicas
no gene MINPP1 (10g23.2), que codifica a enzima MINPP1,
responsével pela degradacdo de polifosfatos de inositol (IPs).
A deficiéncia dessa enzima leva ao acumulo de IP6,
associado a comprometimento na diferenciagdo e
sobrevivéncia neuronal. )

Relato do Caso

Paciente do sexo feminino, filha de pais nédo
consanguineos oriundos de cidade de 17 mil habitantes,
sem histérico familiar relevante. Mde, G2P1A1, gestagdo
sem intercorréncias.

Paciente nasceu a termo, de parto vaginal, pesando
2435g (Z-19), com comprimento de 44cm (Z-2,8) e
perimetro cefdlico de 30cm (Z-3,4). Evoluiu com
desconforto respiratério persistente e estridor.

No exame morfolégico apresenta microcefalia,
micrognatia, orelhas de implantagdo baixa e mamilos
invertidos. Nasofibrolaringoscopia evidenciou
laringomaléacia tipo Olney |, tratada com supraglotoplastia,
com melhora parcial, mas seguida de reagudizagdo
respiratéria. Broncoscopia identificou anéis traqueais

Figura 1: RM do cérebro ponderada em T1 sagital mostrando
hipoplasia cerebelar (seta amarela) e da ponte (seta laranja), e
redugdo do corpo caloso (seta roxa).

completos no terco distal até a carina, malformagio Este relato de caso traz uma contribuigdo ao estudo da
congénita rara. PCH16, uma sindrome ultrarrara de alta morbidade e
Posteriormente apresentou nistagmo e movimentos mortalidade. Ao documentar a presenga de malformagdes
paroxisticos que foram interpretados como crises traqueais, o estudo ndo sé amplia o espectro fenotipico
epilépticas, sendo iniciado o uso de anticonvulsivante. A conhecido da condigdo, mas também fomenta um maior
investigacdo complementar revelou caridtipo sem entendimento da patologia, o que pode levar a avangos no
alteracdes; ressonancia magnética de encéfalo (Fig. 1) com manejo e na qualidade de vida dos pacientes.
hipoplasia pontocerebelar, disgenesia do corpo caloso e \_ J

atraso da mielinizagdo. O sequenciamento completo do

genoma identificou variante provavelmente patogénica em

homozigose no gene MINPP1 (NM_004897.5), c.204del; a
p.(Trp68Cysfs*35). Agradecimentos
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O quadro clinico é compativel com PCH16, reforgado
pela variante provavelmente patogénica identificada no
sequenciamento completo do genoma. No fenétipo,
destaca-se a presenga de anéis traqueais completos, achado
nado previamente descrito na PCH16, que pode fazer parte de
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