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INTRODUCAO

O gene LARP7 (La Ribonucleoprotein Domain Family
Member 7) apresenta-se relacionado com a
regulacdo da transcricdo de RNAs, impactando
diretamente a expressao génica. Além disso,
variantes bialélicas deletérias no gene LARP7
mostram-se associadas a Sindrome de Alazami,
condicdo genética rara de heranca autossOmica
recessiva. Portanto, devido a sua raridade e
fendtipo sindromico, a identificacdao de variantes
em LARP7 torna-se relevante na investigacao de
quadros clinicos complexos e atipicos na pratica
clinica.

OBJETIVO

Apresentar um relato de caso com diagndstico de
Sindrome de Alazami, destacando suas principais
manifestacdes clinicas, a importancia do
acompanhamento multidisciplinar, como o papel
do sequenciamento genético na investigacao de
quadros de baixa estatura sindrémicos complexos.

RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino, 9 anos e 8 meses, filha

de pais nao consanguineos, encaminhada para
avaliacdo devido ao quadro de atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, baixa estatura
e desvios fenotipicos evidentes. Desde os primeiros
meses de vida, apresentava baixa estatura, embora
com IMC dentro da normalidade. Apresentou
atraso motor e de fala, com cognicao inicialmente
preservada. Evoluiu com dificuldades escolares e de
atenc¢ao. Foi submetida, aos 3 anos, a cirurgia para
correcao de comunicacgao interatrial.

O exame fisico revelou baixa estatura
desproporcionada associada a desvios fenotipicos
como telecanto, nariz bulboso com columela
hipoplasica, além de braquidactilia, anquiloglossia,
frouxiddo ligamentar acentuada, encurtamento
aparente de claviculas, além de apresentar denticao
alterada, com dentes supranumerarios, espacados
e com implantacdao anémala.
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FIGURA 1,2 E 3 - FOTOGRAFIA DO PACIENTE EVIDENCIANDO
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DISCUSSAO

FIGURA 4 - FLUXOGRAMA DA INVESTIGAGCAO DIAGNOSTICA

EXOMA COMPLETO

DUAS VARIANTES EM HETEROZIGOSE
COMPOSTA NO GENE LARP7:
C.504DUP (P.ALA169CYSFS6)
C.871DELA (P.ARG291GLUFS16)
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Essa € uma sindrome descrita recentemente e
ainda ha poucos casos relatados na literatura.
Suas principais manifesta¢des clinicas incluem
deficiéncia intelectual de grau variavel,
dismorfismos faciais, atraso de linguagem e
crescimento, além de alteracbes esqueléticas,
todas evidenciadas na paciente em questao.

CONCLUSAO

Este caso reforca a relevancia da avaliacao
genética como ferramenta essencial na
investigacao de sindromes raras, especialmente
diante de fendtipos atipicos que ndo se
enquadram em diagnosticos mais comuns. O
diagndstico genético ndao apenas orienta o
manejo clinico, como embasa o aconselhamento
familiar e contribui para a definicdo do
prognastico.




