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INTRODUCAO:

Pacientes com obesidade associado a atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor e multiplas
comorbidades representam um grande desafio
diagndstico. Embora os avangos nas tecnologias
de sequenciamento tenham ampliado o
reconhecimento de variantes genéticas associadas
a sindromes genéticas, uma parcela consideravel
dos casos permanece sem diagnostico definitivo.

OBJETIVO:

Descrever um caso clinico de fendtipo complexo,
envolvendo a suspeita de obesidade monogénica,
no qual nao foi identificada uma etiologia genética
mesmo apos extensa investigacao.

RELATO DO CASO:

Paciente masculino, 11 anos e 7 meses, filho de
pais Ndo consanguineos, fruto de gestacdao sem
intercorréncias, nascido a termo. Adquiriu
inicialmente o0s marcos motores dentro do
esperado, com sentar com apoio aos 4 meses e
andar sem apoio com 1 ano e 6 meses. Contudo,
evoluiu com atraso na linguagem, sendo
diagnosticado com transtorno do espectro autista
(TEA) e deficiéncia intelectual moderada. ApoOs os
03-04 anos de idade, apresentou comportamento
hiperfagico, estando hoje com um quadro de
obesidade grau lll, aléem de hipertensao arterial
sistémica primaria. Paciente apresenta ainda
quadro de asma grave refrataria a tratamento,
associado a susceptibilidade aumentada a
infeccdes. Em uma das interna¢fes por asma
grave, evoluiu com parada cardiorrespiratoria. Na
mesma internacdo, apresentou déficit neuroldgico
focal, sendo diagnosticado com acidente vascular
encefalico, a priori sem etiologia definida. Ao
exame fisico dismorfolégico, paciente apresenta
face em lua cheia, fronte estreita, sinofre,
telecanto, cilios longos, raiz nasal baixa, hipoplasia
de face meédia, labio  superior  fino,
fibrofoliculomas em face, braquidactilia, pes
planos, ginecomastia, estrias violaceas em dobras
cutaneas.

DESAFIOS NA INVESTIGACAO DA OBESIDADE
SINDROMICA: UM FENOTIPO MULTIFATORIAL OU
MONOGENICO DESCONHECIDO?
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DISCUSSAO E CONCLUSAO:

Perante esse caso de fendtipo sindromico
complexo, foram realizados exames genéticos
como cariotipo, SNP-array, MS-MLPA para
Sindrome de Prader-Willi e Exoma completo,
todos sem alteracdes. Aléem disso, exames
complementares como tomografia de cranio,
ressonancia magnética, ecocardiograma,
ultrassonografia abdominal, eletrocardiograma,
audiometria e triagem oftalmolégica, nao
apresentaram anormalidades. Ademais, foi
realizado perfil laboratorial hormonal e
metabdlico que nao evidenciaram alteracdes
significativas. A auséncia de achados
conclusivos demonstra a complexidade
envolvida na investigacdo de casos de
obesidade sindrémica. Dessa forma, levanta-se
a hipotese de uma variante rara de efeito
monogénico ainda nao identificada ou descrita
na literatura, ou, alternativamente, de um
componente genético complexo, envolvendo
heranca poligénica ou multifatorial.
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Figura 1, 2 e 3: Fotografias do paciente
evidenciando achados do exame fisico.




