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Resumo: Introducdo: Cerca de 80% dos casos de Transtorno do Espectro Autista (TEA) tem etiologia
multifatorial, com mutagdes em diferentes genes associados a fatores ambientais. Mais de 500
genes ja foram relacionados ao TEA. Descri¢do do caso: Crianca do sexo masculino, 03 anos,
filho Unico de casal higido e ndo consanguineo, com diagnéstico sindrbmico de atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor e dismorfias craniofaciais associados ao TEA, sem etiologia
definida. Apresentou boa resposta a terapias de reabilitacdo iniciadas precocemente, com melhora
na interacdo socia, na fala e linguagem. Mantém, no entanto, as esterectipias e seletividade
alimentar. Ressonancia magnética do cérebro mostrou focos de gliose e desmielinizacdo na
substancia branca profunda das regides frontoparietais bilaterais secundérias a hipoxia/andxia
neonatal. Eletroencefalograma, ecocardiograma, ultrassonografia de abdome total, cari6tipo
comum, pesquisa da sindrome do X fragil e Array CGH sem alteragbes. Sequenciamento
completo do genoma mostrou a presenca de trés mutacdes associados ao TEA. Discusséo: O
paciente herdou duas mutacdes do pai e uma da mée, em genes que ja foram associados de forma
direta ou indireta com o TEA. S&o variantes de heranga dominante dos genes MBD5, UPP2 e
CTTNBP2, que, sozinhas, ndo sdo capazes de determinar doenca, o que € corroborado pelo fato
de os pais serem higidos. Ademais, a variante MBD5 apresenta fenétipo facial compativel com o
apresentado pelo paciente. Ndo foram observadas mutagbes de novo no paciente. Esses dados
estdo em concordancia com a atual hipotese de que a maioria dos casos de TEA se devem a
variantes poligénicas transmitidas pelos genitores e, que, quando somadas em um mesmo
individuo, determinam o fenétipo TEA. Os genitores optaram por ndo ter outros filhos.
Conclusdo: O caso mostra a importancia da avaliacdo genética em criancas com TEA e reforca a
importancia do diagndstico precoce, estimulando o desenvolvimento neuropsicomotor na fase de
maior neuroplasticidade dainfancia.
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