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INTRODUGCAO: Glicosilacdo é um complexo processo canalizado por enzimas que rearranjam
monossacarideos em diversos tipos de codificacdo proteica e lipidica. Como ocorre em todas as
células do corpo, defeitos nesse mecanismo promovem uma gama de alteragdes clinicas
decorrentes de disfuncBes de multiplas proteinas. Defeitos congénitos da glicosilacdo sdo um
grupo de ateragdes monogénicas, com mais de 150 tipos descritos. No CDGIId ocorre
deficiéncia da UDP-Gal:Nacetylglucosamine 946,-1,4-galactosyltransferase | (946,4GalT 1), que
se manifesta com malformagdo cerebral, retardo mental, miopatia e coagulopatias. RELATO:
R.R., 5 anos, filha unica de pais ndo-consanguineos e encaminhada ao NOSSO Servico aos 8 meses
de idade com histéria de hepatomegalia desde o segundo dia de vida. Auséncia de ictericia,
colestase ou infecgOes de repeticdo e desenvolvimento neuropsicomotor adequado, com leve
hipotonia que melhorou apos estimulo para marcha. Apresentava desde a admissdo CPK elevada
acompanhada de aumento de TGO e baixos niveis de afa-l-antripsina, sem evidéncia de
fenotipagem anOmala desta enzima. Durante acompanhamento clinico, foram observados
alargamento do INR e diminui¢cdo do Fator VIII da coagulagdo, sem evidéncia de sangramento.
Devido a miopatia, foi realizada bidépsia muscular, que ndo encontrou alteracdes na
citoarquitetura. Outros exames, como ecocardiograma € RNM de cranio, também sem
anormalidades. O sequenciamento do exoma identificou duas variantes em heterozigose e em
alelos distintos (i.e.,, em trans) no gene que codifica a enzima 946,4GalT |, BAGALT1
(ENST00000379731.4): ¢.[652G>T],[670C>T]: p.[Gly218*],[Arg224Cys|. Estes achados sdo
coerentes com o diagnostico de BAGALT1-CDG. DISCUSSAO: Os defeitos de glicosilacio
podem apresentar quadros clinicos variados e o diagnostico preciso € importante pois algumas
possuem tratamento especifico. Embora ndo haja alteracdo patognoménica, quadros como o da
nossa paciente, que sugerem defeitos multiplos de proteinas, devem suscitar a possibilidade de
CDG. CONCLUSAO: O estudo do exoma, que é a técnica mais sensivel para o diagnostico
definitivo, facilita o acompanhamento clinico preciso, avaliacdo de prognostico e aconselhamento
genético.
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