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Introducdo: Uma em cada 68 criangas tem sido diagnosticada com Transtorno do Espectro
Autista (TEA), cuja etiologia € multifatorial. A Deficiéncia Cerebral de Creatina (DCC), heranca
ligada ao cromossomo X, tem sido apontada como causa de TEA e déficit cognitivo em 4,4% das
criangas do sexo masculino. Descricdo do caso: Crianga do sexo masculino, com 5 anos e 10
meses de idade, com discreto atraso do desenvolvimento motor, marcante atraso de linguagem e
diagnostico de TEA aos 2 anos. Nunca apresentou crises convulsivas. Unico filho de casal
jovem, higido e ndo consanguineo gque buscou aconselhamento genético para saber riscos de
recorréncia na prole. Cariotipo, pesquisa para Sindrome do X fragil e Array CGH com resultados
normais. Foi entdo solicitado o sequenciamento completo do genoma que detectou variante no
gene SLC6AS8, que se associa a DCC. O estudo dos pais revelou que a mée € portadora
heterozigota desta mutagdo. Discussdo: O gene SLC6A8 localizase no brago longo do
cromossomo X (Xg28) e codifica um transportador de creatina para o cérebro. A mutagdo do
SLC6A8 € oligo ou assintomatica em mulheres, porém, ha risco de transmissdo de 50% para
prole, que, se for do sexo masculino, apresentara quadro clinico mais grave. A DCC esta
associada a convulsdes, déficit cognitivo e TEA. O diagnéstico € feito através de andise
molecular e ressonancia magnética de cranio com espectroscopia para marcar a atividade da
creatina no cérebro. Conclusdo: Devido a possibilidade de tratamento especifico com a
suplementacdo de creatina, arginina e glicina para pacientes com DCC, todos o0s pacientes com
TEA €e/ou déficit cognitivo devem ser investigados para esta condi¢do. O diagnostico precoce €
fundamental para evitar a ocorréncia de dano cerebral e atraso irreversiveis para a crianga
afetada. O aconselhamento genético a familiatambém pode prevenir novos casos.
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