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Resumo: Resumo Objetivo(s) O presente trabalho tem como objetivo apresentar o diagndstico genético de
trés criancas com doencas gastroenterol 0gicas e hepéticas através do sequenciamento do exoma.
Método Foram selecionadas trés criangas com sintomas gastroenterol 6gicos ou hepéticos graves,
com potencial de morbimortalidade e comprometimento do crescimento e desenvolvimento, sem
diagndstico através de métodos diagndsticos rotineiros. Resultados Caso 1: Crianca atualmente
com 23 meses de vida, higida até 3 meses de idade, quando iniciou quadro de vo™mitos, diarreia,
distensdo abdominal e dificuldade de sucgdo. A partir de entdo evoluiu com de'ficit de ganho
pondero-estatural e atraso no desenvolvimento neuromotor, mantendo episodios recorrentes de
diarreia, distensdo e vOmitos, a despeito de agustes na dieta e medidas clinicas, sem
esclarecimento diagndstico com exames laboratoriais e de imagem convencionais. Realizado
sequenciamento completo do exoma, que identificou variante heterozigota no gene SPECCIL,
resultado possivelmente compativel com o diagno'stico de sindrome de Opitz BBB/G
autossbmica dominante. Caso 2: Lactente iniciou aos 7 meses de vida quadro de sonoléncia,
hipoglicemia de dificil controle, comprometimento da funcdo rena e chogque. Ao exame clinico,
notava-se hepatomegalia e féscies de boneca, sendo iniciada investigacdo para glicogenose.
Historia familiar de irma falecida aos 4 meses de idade com quadro semelhante. Solicitado
exoma para investigacdo, o0 exame descartou diagnostico de glicogenose e diagnosticou
mitocondriopatia (deficiéncia de hidroxiacil-CoA desidrogenase de cadeia longa), levando a
adeguacdo dos cuidados. Caso 3: Crianca de 4 anos de idade, durante avaliacdo laboratorial de
rotina aos 2 anos e 6 meses, foi detectado aumento de transaminases e alargamento de tempo de
protrombina, sem melhora apds administracdo de vitamina K. Sem esclarecimento diagndstico
apos investigacdo com métodos convencionais por equipes de hepatologia, genética e
hematologia. Redlizado sequenciamento completo do exoma, sendo detectado variante
heterozigota do gene OTC, com provavel diagnoéstico de deficiéncia de ornitina
carbamoiltransferase, com heranca ligada ao X, aém de uma variante heterozigota de no gene
F8, sendo o diagnostico de hemofilia A possivel. concluso(fes) Nossos resultados demonstram o
valor do uso do sequenciamento do exoma para 0 estudo de doengas gastroenterolOgicas e
hepaticas complexas, permitindo aidentificacdo de mutacBes novas ou recorrentes.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/17-congresso-brasil eiro-de-gastroenterol ogi a-peditri ca/ 0048-0-uso-do-exoma-no-diagnosti co-de-doencas-
gastroenterol ogi cas.pdf



