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Atipia Genital Associada A Agenesia De Patela: Descricéo De 3 Casos E Revisdo No Omim

Introducdo: Os Disturbios/Diferencas do Desenvolvimento Sexual (DDS) englobam um conjunto
de condigdes congénitas caracterizadas pel o desenvolvimento genital e/ou gonadal incompleto ou
desordenado levando a uma discordancia entre 0 sexo genético, gonadal e fenotipico. A principal
manifestacdo de DDS é a atipia genital, frequentemente identificada ao nascimento. Os quadros
sindrémicos de DDS com atipia genital podem corresponder até 15% dos casos com cariotipo
46,XY e até 6% dos 46,X X. Objetivos. Relatar 3 casos de atipia genital com cariétipo 46,XY
associados a agenesia de patela bilateral e revisar as causas dessa associacdo descritas no OMIM
(Online Mendelian Inheritance in Man). Metodologia: Revisao na base de dados OMIM usando
as seguintes palavras-chave: “patella’ e “genital”. Relato de trés casos dessa associagao.
Resultados: No OMIM foram encontradas sete sindromes onde essa associacdo ocorre: Meier-
Gorlin 1 a8 (heranca autossdémica recessiva— HAR ou dominante — HAD), Genitopatel ar

(HAD), Ohdo (HAD), IMAGE | (HAR), Li-Campeau (HAR), Auséncia de ulna e fibulacom
graves deficiéncias nos membros (HAR) e Escobar (HAR). Nas trés primeiras, a ausénciada
patela é manifestacdo comum. Relato de Casos. Os 3 casos foram encaminhados com registro no
sexo masculino parainvestigacdo da atipia genital. Todos com cari6tipo 46,XY. Caso 1: 12
consulta com 3 anos, atualmente com 5 anos. Apresentava: hipospadia penoescrotal, criptorquidia
bilateral, CIV, CIA, hipoacusia, atraso do desenvolvimento neuromotor (ADNM) e de fala,
agenesia de patela bilateral, véarios dismorfismos e malformagdes. Genoma revelou ¢.568 569del
— p.(Glu1l90Asnfs* 6) em heterozigose no gene GMNN (6p22.3) — sindrome de Meier Gorlin tipo
6 (OMIM 616835) (HAD). Caso 2: 12 consulta com 2 anos e 7 meses, atualmente com 5 anose 4
meses. Apresentava: micropénis, criptorquidia bilateral, CIA, ADNM, agenesia de corpo cal 0so,
microcefalia, dedos extranumerarios, agenesia de patela bilateral, varios dismorfismos e
malformagdes. Genomarevelou ¢.3769 3772del — p.(Lys1258Glyfs* 13) em heterozigose no
gene KAT6B (10g22.2) — sindrome Genitopatelar (OMIM 606170) (HAD). Caso 3: 12 consulta
com 3 meses, atualmente com 2 anos e 6 meses. Apresentava: micropénis, criptorquidia bilateral,
malformacao cardiaca, renal, e intestinal, bago acessorio, ADNPM, agenesia de patela bilateral,
vérios dismorfismos e malformagdes. Genomarevelou ¢.3736C>T — p.(GIn1246Ter) em
heterozigose no gene KAT6B (10922.2) — sindrome Genitopatelar (OMIM 606170) (HAD).
Conclusdo: A associacao de alteracdo genital com quadro sindrémico ocorre com certa
frequéncia, exigindo um exame clinico minucioso e uma investigacéo genética e molecular
especializada. A associagao de atipia genital com agenesia de patela é muito rara.
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