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Involucdo Do Desenvolvimento Neuropsicomotor: Um Relato De Caso Da Sindrome De Aicardi-
Goutiéres Tipo 4

RAQUEL DORNELAS MARQUES (UVV/HEIMABA), ELISA VICTORIA COSTA
CAETANO FUNCK (HEIMABA), LEOMARA AMORIM DO ROSARIO (UVV/HEIMABA),
AGATHA SIQUEIRA AFONSO (UVV/HEIMABA), SYANE DE OLIVEIRA GONCALVES
(UVV/HEIMABA), KAREM CRISTINA MARTINS PIRES (UVV/HEIMABA), ALINE DE
ALMEIDA MOREIRA BUSS (UVV/HEIMABA)

Introducdo: A sindrome de Aicardi Goutiéres (SAG) é uma interferonopatia hereditaria associada
a autoinflamacdo sistémica, causando elevacdo do interferon (IFN). Sete mutagcBes patogénicas
s80 responsaveis pela codificagdo de proteinas de metabolismo dos écidos nucleicos. A mutacéo
no gene RNASEH2A (encontrada em menos de 5 dos casos da sindrome) € responsavel pela
ativacdo da imunidade inata gerando liberacdo anormal de IFN, caracterizado-a como SAG do
tipo 4. Clinicamente se apresenta como uma encefalopatia subaguda no primeiro ano de vida,
com espasticidade, distonia, atraso ou regressdo no desenvolvimento e frequentemente
leucoencefalopatia rapidamente progressiva. Descricdo do caso: Neste trabalho relataremos o
caso clinico em paciente de 1 ano e 2 meses com quadro de involugcdo dos marcos do
desenvolvimento - dificuldade de pegar objetos, sentar sem apoio e ficar de pé. Ressonancia
magnética de encéfalo evidenciou areas de hipersinal em flair e T2 comprometendo a substancia
branca supra e infratentorial, regides subcorticais frontais, temporais e insulares. Estendendo-se
para o tronco encefdlico em projecdo dos tratos cortico-espinhais além de nucleos caudados e
putdmens. Exoma confirmou variagdo homozigética em gene RNASEH2A. Discussdo:
Atuamente, ndo ha meios de rastrear esse transtorno ou identificar com seguranca os individuos
afetados antes do inicio do acomentimento neuroldgico, apesar disso as terapias emergentes
oferecem a esperanca de uma intervencdo modificadora da doenca. Conclusdo: Os marcadores
inflamatorios na SAG que podem ser identificados no periodo neonatal, antes do inicio dos
sintomas ainda estdo sendo estudados. Por se tratar de uma doenca rara com evolucdo rapida e
progressiva, faz-se necessario o0 diagnodstico diferencial com doencas hipomielinizantes e
leucodistrofias, principalmente em criangas com involugdo do desenvolvimento
Neuropsicomotor.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/39-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/ 1212-invol ucao-do-desenvol vimento-neuropsi comotor-um. pdf



