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Resumo: Este trabalho irá relatar o caso de um paciente com quadro atípico de Síndrome de Bohring-Opitz 
(BOPS). Trata-se de uma sindrome rara (menos de 50 casos descritos na literatura) cujo 
diagnóstico ainda depende primordialmente da suspeita clínica, e por isso muitas vezes é feito 
tardiamente, em geral, após muitas intervenções invasivas ao paciente, devido às múltiplas 
complicações gástricas, respiratórias, neurológicas e infecciosas inerentes ao quadro. A 
relevância científica deste caso está principalmente na escassez de relatos na literatura sobre esta 
síndrome, e na apresentação de uma nova mutação: a c.1393dupC, não herdada dos pais, no gene 
ASXL1. Essa variante adiciona um nucleotídeo C na posição 1393 do cDNA, alterando a matriz 
de leitura (frameshift), consequentemente substituindo um aminoácido histidina na posição 465 
da proteína e inserindo um codon de parada precoce da tradução proteica 20 bases a frente. 
(ENST00000375687.4 : c.1393dupC: p.(His465ProfsTer20). A variante em questão está ausente 
em mais de 250.000 controles (GnomAD) e nunca foi descrita na literatura médica. O caso é de 
um paciente do sexo masculino com alterações gástricas, cardiacas, neurológicas, urológicas, 
musculo-esqueléticas, além de outras alterações fenotípicas desde o nascimento, as quais iremos 
comparar com as alterações típicas da síndrome existentes na literatura e suas bases genéticas, 
reforçando sobretudo a importância da abordagem multidisciplinar no manejo do paciente 
complexo.
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