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Resumo: Introdugdo: A Fibrodisplasia ossificante progressiva (FOP) apresenta herangca autossomica
dominante e expressividade varidvel. Caracterizada por ossificagdo endocondral heterotépica
progressiva do musculo esquelético, fascia, tenddes e ligamentos. A frequéncia populaciona é
estimada em 1/2.000.000. A FOP é causada por uma mutacdo (c.617G > A; R206H) do
ACVRUALK2. Esta mutagdo desrregula a sinalizagdo de BMP e inicia a formacdo Ossea
heterotdpica. O diagndstico € clinico e baseado no fenttipo. A malformagéo congénita do halux é
tipica e permite a suspeicdo diagndstica no periodo neonatal - o halux € hipoplésico e valgo.
Objetivo: relatar um paciente com o fenétipo da FOP com presenca da mutacdo ¢.617G > A no
gene ACVRL1. Metodologia: relato de caso. Pesquisa da mutagdo ¢.617G > A no gene ACVR1
por amplificacdo por PCR, seguido de sequenciamento. Descricdo do caso: JCMI, 18 anos,
masculino, branco. Episodios de calcificacdo heterotOpica apds 6 anos, sempre que ocorriam
edema decorrente de traumatismos locais. Diagnostico de FOP aos 7 anos. Filho de pais ndo
consanguineos e sem casos familiares. Mée 28 anos GIV, PIV. Nasceu de parto normal, no
termo, sem asfixia perinatal, pesou 3,0 Kg. Otite média aguda de repeticdo na infancia, episodio
de pneumonia e amigdalite, e asma persistente moderada iniciada aos 7 anos. DNPM normal.
Exame: calcificagdo ectOopicas em regido paravertebral, escapular, membros superiores e
inferiores. Escoliose grave com imobilidade da coluna. Morfoldgico: baixo peso, baixa estatura.
Dismorfias faciais inespecificas. Pectus carinatum. Aracnodactilia, polegar curto. Halux curto e
valgo. Segundo pododactilo longo e curvado. O sequenciamento do DNA evidenciou a mutagdo
€.617G > A. Discussdo e Consideractes Finais. O probando com fendtipo caracteristico da FOP.
A mutacdo ¢.617G>A foi identificada no probando. Os autores enfatizam a necessidade do
diagndstico precoce na FOP.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/37-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/0678-fi brodi spl asi a-ossi ficante-progressiva-rel ato-de. pdf



