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INTRODUCAO

Disturbios do colageno tipo Il podem ter apresentagao
grave com evolugdo ameacadora a continuidade da
vida, assim a abordagem realizada pelos cuidados
paliativos € essencial ao plano terapéutico. Este relato
descreve caso em que o diagnostico precoce,
juntamente com a integracdo entre as equipes de
genética e de cuidados paliativos pediatricos,
possibilitou um manejo proporcional as necessidades da
paciente e de sua familia.

DESCRICAO DO CASO

LMFO, 10 meses, sexo feminino, pais nao
consanguineos, nascida de 37 semanas, parto cesareo,
necessitando de reanimagao e encaminhamento para
unidade neonatal intermediaria. Ao exame fisico,
apresentou sequéncia de Pierre Robin com fenda
palatina posterior, térax encurtado e assimétrico,
pescoco curto, rizomelia de membros, tibia vara bilateral
e pé torto. A triagem constatou hipoplasia de nervo
Optico e auséncia bilateral de resposta auditiva. Histéria
de irmdo ja falecido com fendtipo semelhante onde
ambos tiveram presenca de variante provavelmente
patogénica em heterozigose em COL2A1 ¢.3400G>A: p.
(Gly1134Ser). Pelo quadro clinico e exame molecular,
recebe diagnostico de displasia espondiloepifisaria
congénita (SED).

DISCUSSAO e
COMENTARIOS FINAIS

A displasia espondiloepifisaria congénita (SED) é uma
condrodisplasia de apresentagdo neonatal autossémica
dominante causada por mutacdo heterozigdtica no gene
COL2A1 no cromossomo 12q13. Esse gene regula a
cadeia alfa-1(ll), o componente basico do colageno tipo Il.
As manifestacbes incluem principalmente baixa estatura
desproporcional, epifises anormais e achatamento de
corpos vertebrais. Também ¢é comum miopia, perda
auditiva e fenda palatina. Pode haver caracteristicas
faciais distintas como: hipertelorismo, perfil plano e
sequéncia de Pierre Robin. A forma de apresentacido € o
que auxilia na diferenciacado entre os diferentes disturbios
do colageno tipo Il relacionados ao COL2A1. O diagndstico
molecular foi fundamental para estabelecer o tratamento;
uma vez que quadro € progressivo e gera complicagoes
como escoliose grave e insuficiéncia respiratoria. Assim,
sem proposta terapéutica modificadora da doenca de
base. Paciente encaminhada para acompanhamento
também com equipe de cuidados paliativos. O
aconselhamento genético auxilia na elaboragdo do plano
de cuidados do paciente, nas decisdes da equipe e dos
cuidadores e no manejo do sofrimento e do luto familiar.

O caso descrito demonstra como a compreensio da base
genética do diagnostico € crucial para estratégia da
abordagem dos cuidados paliativos. Permite um foco
assertivo no manejo de sintomas esperados, na otimizagao
da qualidade de vida e na oferta de suporte psicossocial
tanto para a paciente quanto para sua familia.
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