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Trabalhos Cientificos

Sindrome Associada Ao Gene Satb2 (Sas) Como Causa De Atraso No Desenvolvimento
Neuropsicomotor: Relato De Caso De Uma Condicéo Rara E De Dificil Diagnéstico

ALEXANDRE SOUZA DOS SANTOS (UNIVERSIDADE FEDERAL DE RORAIMA -
UFRR), YGARA JULIANA COSTA LIMA (UNIVERSIDADE FEDERAL DE RORAIMA -
UFRR), BRUNO DA SILVA PEREIRA (HOSPITAL GERAL DE RORAIMA - HGR)

A sindrome associada ao gene SATB2, também conhecida como sindrome de Glass, é uma
sindrome genética rara que acomete, no Brasil, cerca de 20 individuos. E causada principalmente
por uma mutacdo pontual N0 cromossomo 2, apesar de outras causas ja terem sido descritas.
Clinicamente, se manifesta por atraso moderado a severo no neurodesenvolvimento, alteractes
craniofaciais e transtornos do comportamento, inclusive dentro do espectro autista. E vélido
pontuar que o diagndstico da SAS é dificil no Brasil, pois carece evidencias cientificas em
portugués, exige exames pouco acessiveis para confirmacdo diagndstica e sequer consta nos
sistemas de notificacdo do Ministério da Salde, o que leva a um atraso nas intervencdes
terapéuticas necessérias para garantir evolugdo clinica 6tima e precoce desses pacientes. Crianca
de 1 ano e 6 meses, sexo feminino, com diagndstico pregresso de alergia a proteina do leite de
vaca (APLV), teve seu desenvolvimento apropriado até os oito meses de idade, quando houve
estagnacdo no ganho pondera apos o inicio daintroducéo alimentar. Foi buscada, entdo, consulta
com a gastropediatria, que identificou também um atraso em todos os aspectos do
desenvolvimento neuropsicomotor, pois a crianga ndo andava com ou sem apoio e ndo falava
nenhuma palavra, tendo sido encaminhada a neuropediatria, fonoaudiologia e fisioterapia.
Durante as consultas com a neuropediatra, a paciente recebeu diagndstico de autismo e de atraso
global severo do desenvolvimento neuropsicomotor, entretanto, o atraso era desproporciona até
mesmo pra criangas autistas. As hipoteses etiol 6gicas de doencas metabdlicas e genéticas foram
levantadas, sendo indicado a realizacgo do exame cariétipo em que ndo foi evidenciada nenhuma
ateracdo. Houve a necessidade, portanto, de referenciar a crianca a médica geneticista, que
solicitou um exame de exoma, que identificou uma mutacdo pontual nas regides codificadoras do
gene SATB2, sendo possivel fechar o diagnostico de sindrome associada ao SATB2, a sindrome
de Glass. A paciente foi diagnosticada com sindrome associada ao SATB2, condicéo genética
rara que acomete menos de 1000 individuos no mundo e apenas 21 em todo o Brasil. Pacientes
com essa sindrome possuem o fen6tipo clinico de atraso moderado a severo no
neurodesenvolvimento e deficiéncia intelectual, dificuldade de comunicacéo verbal e nédo-verbal
com auséncia de fala parcid ou completa, alteragbes craniofaciails e transtornos do
comportamento, podendo estar dentro do espectro autista. O diagndstico dessa sindrome é dificil
no pais devido as poucas evidéncias cientificas em idioma portugués, além de se fazer necessario
a realizacdo de exames complementares caros € pouUcCO acessiveis, COmo O exoma, para
confirmagdo diagnostica. Portanto, essa dificuldade no diagnéstico de pacientes com SAS leva
diretamente a um atraso nas intervengoes multidisciplinares, que sdo consideradas vitais para
uma boa evolucéo clinica desses pacientes.
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