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Objetivos. Relatar dois casos adicionals, e, com base em uma revisdo da literatura, descrever o
fendtipo variado da pseudo-obstrucdo intestinal crénica (CIPO) secundaria a mutagdes no gene
ACTG2. Métodos. Relatorio retrospectivo de 2 pacientes, e revisdo de literatura de casos
previamente publicados de CIPO causados pela mutacéo no gene ACTG2. Resultados. Caso 1.
Paciente masculino, com histéria de constipacdo grave no primeiro ano de vida. Devido a
distensdo abdominal progressiva e megabexiga, foi submetido a ileostomia e Mitrofanoff aos 2
anos de idade. Nutricdo parenteral (NP) foi necesséria por 3,5 meses, e pode ser suspensa apés a
introducdo da cisaprida. Exoma revelou uma mutacdo ACTG2 patogenica (c.968C>
T/pPro323Leu) no paciente e em sua mae. Atualmente, ele tem 8 anos e € aimentado
exclusivamente por via oral. Caso 2: Paciente feminina, filha de pais consanguiineos, com achado
pré-natal de megabexiga, apresentou-se com constipacdo e retencdo urindria no primeiro ano de
vida. Aos 18 meses de idade, necessitou resseccdo ileocoldnica e ileostomia. Teste de genético
direcionado para ACTG2 revelou mutacdo c.617A> T/p.Glu206Val. A paciente permanece
dependente de NP desde os 4 anos de idade por piora da dismotilidade, sem resposta a
procineticos. A revisdo da literatura revelou 15 publicagdes, 75 casos de mutacdo ACTG2, e 23
variantes patogénicas. A variante identificada no caso 1 ndo foi previamente relatada. A
Sindrome Megabexiga Microcélon Hipoperistaltismo Intestinal foi o diagndstico primario mais
comum. Historia familiar presente em 1/3 dos casos, mais da metade dos pacientes apresentou
sintomas no primeiro ano de vida e 68% foi submetido cirurgia abdominal, 2 submetidos a
transplante multivisceral, e 18 mortes foram relatadas. Conclusdo: Mutacdes no gene ACTG2
geralmente se manifestam precocemente, com fendtipo diversificado envolvendo os tratos
gastrointestinal e urinério, e significante morbimortalidade. O teste genético para gene ACTG e
deve ser realizado rotineiramente nos pacientes que apresente dismotilidade grave.
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