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Resumo: Introducdo Hipoplasia Cartilagem Cabelo (HCC) é uma doenca rara, ocasionada por variantes
patogénicas do gene ribonuclease mitocondrial RNA-processing (RMRP) com apresentacéo e
gravidade variaveis podendo ter manifestacBes gastrointestinais e pulmonares. Caso Clinico
E.M.A, masculino, 4 anos. Com 15 meses iniciou com baixo ganho pondero-estatural, diarreia,
distensdo e dor abdominal e tosse. Foram pesquisadas: fibrose cistica (3 testes do suor negativos,
teste genético negativo e elastase fecal normal), doenca celiaca (anticorpo antitransglutaminase
negativo) e megacolon congénito (presenca de reflexo retoanal). Aventada a hip6tese de PIPO e
iniciados ciclos mensais de antibi6ticos para controle do super crescimento bacteriano no delgado
(SBID). Apresentou ganho ponderal e melhora da diarreia. Porém, mantinha o quadro pulmonar e
apresentou duas infecgBes por Pseudomonas aeruginosa. Para investigacdo pulmonar realizamos
cintilografia, que foi negativa para microaspiracbes pulmonares e avaliagdo cardiaca com
ecocardiograma, normal. Com o quadro pulmonar sem diagnostico, foi solicitado EXOMA que
apresentou ateracdes compativeis com o diagnéstico de Condrodisplasia Metafisaria do tipo
McKusick (HCC). Discussdéo As mutagdes no gene RMRP interrompem o0 processamento
ribossomal e ciclo celular de células que se dividem rapidamente, como condrdcitos e linfécitos,
explicando o amplo espectro clinico da doenca ( baixa estatura, cabelo fino e ralo,
imunodeficiéncia, doenca de Hirschsprung, bronquiectasias e doencas hematoldgicas). As
anormalidades gastrointestinais podem variar de aganglionose colénica total, hipoganglionose
isolada ou ma absorcdo intestinal (infecgdes intestinais oportunistas). Entre as causas secundérias
de PIPO estédo as mitocondriopatias que afetam o musculo liso intestinal, neurdnios entéricos
elou a rede intersticial de células de cgjal, levando a distensdo abdominal, obstipacéo, vomitos e
ma absorcdo. O SBID é uma complicacdo comum associada a PIPO, agravando a distenséo
abdominal e dor. Conclusdo N&o ha relatos descrevendo correlagdo de HCC e PIPO, mas as
alteracBes na clivagem do RNA mitocondrial podem dar origem as ateraces de motilidade da
PIPO.
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