.

- T oo

390 Congressu
Brasileiro

CBP de Pediatria

DE 09 412 DE QUTUBRD - PORTO ALEGRE/RS

Vamos construir o pediatra do futuro

Trabalhos Cientificos

Titulo: Relato De Caso: Sindrome De Bohring-Opitz

Autores: WAGNER BARATELLA (HOSPITAL SIRIO LIBANES), DEBORAH NASCIMENTO LO
RUSSO (HOSPITAL SIRIO LIBANES), CHRISTIANE COBAS PEDREIRA (HOSPITAL
SIRIO LIBANES), VIVIAN LANZARINI (HOSPITAL SIRIO LIBANES), MARCIO
MIASATO (HOSPITAL SIRIO LIBANES), SILVIA NIGRO (HOSPITAL SIRIO LIBANES),
RICARDO LUIZ AFFONSO FONSECA (HOSPITAL SIRIO LIBANES), FLAVIA NASSIF
GUMIERO (HOSPITAL SIRIO LIBANES), MARIA LINA GIACOMINO DE ALMEIDA
PASSOS (HOSPITAL SIRIO LIBANES), HALINE SUELMA SOUZA ARAGAO (HOSPITAL
SIRIO LIBANES), RAFAEL KOCINAS (HOSPITAL SIRIO LIBANES), GIOVANA MARIN
CANCIAN (HOSPITAL SIRIO LIBANES), SOFIA JANUZZI ZEQUI (HOSPITAL SIRIO
LIBANES)

Resumo: Este trabalho irarelatar o caso de um paciente com quadro atipico de Sindrome de Bohring-Opitz
(BOPS). Trataese de uma sindrome rara (menos de 50 casos descritos na literatura) cujo
diagnéstico ainda depende primordialmente da suspeita clinica, e por isso muitas vezes é feito
tardiamente, em geral, ap0s muitas intervences invasivas ao paciente, devido as multiplas
complicagbes géstricas, respiratérias, neurologicas e infecciosas inerentes ao quadro. A
relevancia cientifica deste caso esta principalmente na escassez de relatos na literatura sobre esta
sindrome, e na apresentagcdo de uma nova mutacdo: a ¢.1393dupC, nédo herdada dos pais, no gene
ASXL1. Essa variante adiciona um nucleotideo C na posicdo 1393 do cDNA, aterando a matriz
de leitura (frameshift), consequentemente substituindo um aminoécido histidina na posicéo 465
da proteina e inserindo um codon de parada precoce da traducdo proteica 20 bases a frente.
(ENST00000375687.4 : ¢.1393dupC: p.(His465ProfsTer20). A variante em questéo esta ausente
em mais de 250.000 controles (GnomAD) e nunca foi descrita na literatura médica. O caso € de
um paciente do sexo masculino com alteracdes gastricas, cardiacas, neuroldgicas, urologicas,
muscul 0-esquel éticas, além de outras alteragdes fenotipicas desde o nascimento, as quais iremos
comparar com as alteracOes tipicas da sindrome existentes na literatura e suas bases genéticas,
reforcando sobretudo a importancia da abordagem multidisciplinar no manejo do paciente
complexo.
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