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Titulo: Espectro Fenotipico Da Mutacdo Do Sox2: Relato De Caso

Autores: Introducéo: Mutagdes no gene SOX2, localizado na regido cromossomica 3¢26.33, estdo
associadas a um amplo espectro fenotipico que abrange desde malformagdes oculares até
alteragdes endocrinas e do desenvolvimento, sendo importante para o desenvolvimento do
sistema nervoso central, da funcéo hipofiséria e daformacéo ocular.Objetivos. Paciente com 16
anos, encaminhado pela urologia aos 9 meses de vida devido micropénis e criptorquidia. No
inicio do seguimento, possuia Anomalia de Peters tipo 1 ja diagnosticada - com transplante de
corneaadireitarealizado aos 8 meses - e exame de CGH array com presenca de delecéo
intersticial cromossomica 3926.32-33. Deste modo, por setratar de mutacéo em regido do gene
SOX 2, fez-se necessario acompanhamento multidisciplinar. Paciente havia realizado
orquidopexiaaos 1 ano e 9 meses e, deste modo, foram observados testicul os hipotroficos.
Manteve 0 acompanhamento até os 8 anos, quando foi prescrito testosterona topica devido
micropénis, com resposta parcial. Aos 12 anos, reintroduzida testosterona parainducgédo puberal.
Realizou teste de estimulo de testosterona com HCG responsivo prévio - realizado com 1 ano -
evoluiu com FSH e LH baixos na adolescéncia, sendo diagnosticado hipogonadismo
hipogonadotrdéfico. Prescrita, entdo, reposi¢éo hormonal parainducdo da puberdade nesta época.
Durante 0 acompanhamento, nunca apresentou alteracdo do crescimento ou da fungéo tireoidiana,
mantendo valores de IGF-1, TSH e T4L dentro da normalidade.Metodologia: Resultados. O
espectro fenotipico do disturbio SOX2 inclui anoftalmia e/ou microftalmia, malformacdes
cerebrais, atraso no desenvolvimento/deficiéncia intel ectual, hipogonadismo hipogonadotroéfico
(manifestado como criptorquidia e micropénis em homens e puberdade tardia em ambos 0s
sexo0s), hipoplasia hipofisaria, atraso no crescimento pos-natal, hipotonia, convulsdes e
movimentos espasticos ou disténicos. Outra doenca ocular recentemente associada a mutagéo do
gene SOX2 é a Anomaliade Peters do tipo 1, opacidade corneana congénita rara, frequentemente
bilateral, ocorrendo devido a disgenesia do segmento anterior durante o desenvolvimento
fetal.Conclusdo: O acompanhamento multidisciplinar e diagndstico precoce das comorbidades
associadas a mutagdes do gene SOX 2 s80 essenciais para um bom manejo, visando evitar
complicagdes e melhorar a qualidade de vida nesses individuos.
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