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Introducdo: a deficiéncia de fosforilagcdo oxidativa combinada-20, é um disturbio raro que faz
parte das afeccdes mitocondriais, causadas por defeitos heredité&rios na geracdo de energia
celular. Essa enfermidade ocorre por mutacbes no gene VARS2, que codifica a valil tRNA-
sintetase mitocondrial. Descri¢éo do Caso: lactente, filha de pais ndo consanguineos, 3 anos e 7
meses, sexo feminino, portadora de encefalopatia epiléptica infantil precoce caracterizada por
grave atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e epilepsia mioclénica progressiva refratéria
a0 uso de multiplos farmacos anticonvulsivantes. Realizou extensa investigacdo diagnostica
através de testes bioquimicos, de imagem e genéticos, entre eles, triagem neonatal das doencas
genéticas trataveis, painel para epilepsia sem elucidagdo etiolégica. Ressonancia Magnética
cerebral sugeriu atraso na mielinizacdo da substéncia branca e atrofia cerebelar. Somente ao
realizar 0 exoma foi evidenciado um defeito, em homozigose, no gene VARS2, que ocasionou a
deficiéncia na oxidagdo mitocondrial combinada, tipo 20. Discusséo: a alteragdo no gene VARS2
€ autossdmica recessiva, 0 que demanda contribuicdo de ambos os genitores. De tal modo, ao
confirmar esse defeito genético, os pais devem ser informados sobre a probabilidade de os
proximos filhos também apresentarem deficiéncia no sistema de fosforilagdo oxidativa. O quadro
clinico dessa disfuncdo mitocondrial é varidvel, podendo cursar com cardiomiopatia, convul sdes,
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e anomalias estruturais cerebrais. Essa doenca
também pode culminar em complicacfes crénicas, como epilepsia, em muitos casos, refratarias a
diversas medidas médicas. Conclusdo: importante destacar, que as deficiéncias de fosforilagcdo
mitocondrial possuem um prognostico limitado, e a identificacdo dessa condicdo tem sua
importancia baseada ndo s6 no suporte precoce oferecido ap paciente, mas também na
determinagéo da heranca genética.
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