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INTRODUCAO:

A presenca de atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, acompanhada por desvios
fenotipicos e comorbidades neuroldgicas, como
epilepsia, levanta suspeitas de condicdes
genéticas subjacentes. Esses quadros clinicos
complexos impdem um desafio significativo as
equipes multidisciplinares, exigindo uma
investigacao diagndstica ampla e precoce. O
reconhecimento fenotipico detalhado, aliado ao
uso racional de exames genéticos, € essencial
para orientar o manejo terapéutico, otimizar o
prognostico e oferecer aconselhamento
adequado as familias.

OBJETIVO:

Descrever um relato de caso pediatrico, com
quadro neuroldgico associado a dismorfismos
faciais sugestivo de sindrome genética, ainda
sem diagndstico conclusivo, a fim de ilustrar a
complexidade do processo diagnostico em
doencas raras. Alem disso, esse relato também
busca destacar a importancia do seguimento
multidisciplinar e da reinterpretacao periddica
dos achados genéticos, considerando a
constante evolucao do conhecimento e das
tecnologias diagnosticas.

RELATO DO CASO:

Paciente masculino, 7 anos e 10 meses, filho de
pais Nndo consanguineos, nascido a termo, com
intercorréncia no parto devido a demora para
expulsao fetal. Apresenta importante atraso
global do desenvolvimento neuropsicomotor
(ndo anda sem apoio e nao fala), epilepsia
controlada, hipotonia axial e espasticidade
apendicular. Quando anda com apoio,
apresenta marcha de base alargada e tremor de
extremidades, remetendo a um padrdo ataxico.
Entre os achados da avaliacao clinica destacam-
se: comportamento amigavel, baixa estatura,
hipoplasia de face media, labios carnudos em
arco de cupido, braquidactilia e sobrancelhas
grossas com rarefacao distal.
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Figura 1: Fotografia frontal do paciente evidenciando labios carnudos em
arco de cupido e sobrancelhas com rarefacao distal.

DISCUSSAO:

O quadro apresentado evidencia uma
encefalopatia nao progressiva, associada a
atraso global do desenvolvimento e fendtipo
dismorfico. Durante a investigacdo geneética,
identificou-se variante provavelmente
patogénica, em heterozigose, no gene IBA57,
sem definicdo etioldgica. O estudo de
metilacdo para Sindrome de Angelman foi
normal, assim como a neuroimagem, que nao
mostrou alteracdes relevantes nem sinais de
lesao hipoxico-isquémica. A investigacao
metabdlica revelou apenas discreto aumento
de acido 2-hidroxiglutarico. Nao ha historico
familiar semelhante. Apesar da indefinicao
diagnostica, a intervencao multiprofissional
precoce tem possibilitado ganhos motores e
cognitivo-comunicacionais.
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Figura 2: Fluxograma dos achados clinicos e laboratoriais da investigacao
diagnodstica do caso, elaborado pelos auotres.

CONCLUSAO:

O caso ilustra os desafios diagndsticos em
doencas genéticas raras e destaca que,
mesmo sem etiologia definida, a intervencao
multiprofissional precoce contribui
significativamente para a evolucgao clinica.



