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Resumo: Introducdo: A Progeria é uma desordem genética rara, com cerca de 100 casos descritos no
mundo. Caracteriza-se por envelhecimento precoce, abrangendo desde alteragcbes cuténeas a
cardiovasculares. Geralmente cursa com obito préximo aos 13 anos de idade por complicacdes da
aterosclerose. Relato de caso: Paciente do sexo feminino, cinco anos de idade, iniciou com
dificuldade de crescimento e de ganho ponderal aos seis meses. Evoluiu com alopecia parcial,
proeminéncia das veias do escalpo e atrofia cutA¢nea, sendo encaminhada para investigaA8A£o
aos dois anos. Ao exame fisico, apresentava face triangular, migrognatia, lipodistrofia e cianose
perioral. Realizado teste genético, que demonstrou mutacdo C1824C no exon 11 do gene LMNA.
Foi cadastrada na Progeria Research Foundation e participa do programa de pesagem e
suplementacdo alimentar, com melhora do ganho ponderal. Discussdo: As criangas acometidas
pela progeria sdo normais ao hascimento, iniciando as manifestacbes no primeiro ano de vida.
Déficit pandero-estatural, pele fina e atréfica, alopecia, lipodistrofia, face triangular, olhos
proeminentes, micrognatia, proeminéncia de veias do escalpo, enrijecimento articular, e
aterosclerose rapidamente progressiva sdo alteragoes tipicas. Sabe-se que a sindrome ocorre por
uma mutagéo no gene LMNA, produzindo uma laminina A alterada, denominada progerina. Esta
acarreta instabilidade celular, determinando o seu envelhecimento. A progerina também é
encontrada em células de individuos normais, sofrendo acimulo progressivo com a idade,
particularmente nas células musculares de vasos sanguineos ateroscleriticos. Desta forma,
justifica-se uma correlacdo entre a fisiopatologia da progeria e o processo natural de
envel hecimento, especialmente no tocante as complicacdes cardiovasculares. Conclusdo: O relato
reforca os achados clinicos da progeria e alerta para a importancia do estudo desta condi¢do ndo
s6 no beneficio de pacientes e familiares, mas também na elucidacdo do processo natura de
envelhecimento. Além disso, divulga a possibilidade de exame genético gratuito pela Progeria

Research Foundation.
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