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Encefalocele Occipital Associada A Mutacdo No Gene C50rf42: Um Relato De Caso
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INTRODUCAO: A encefalocele é caracterizada pela protrusiio de tecido nervoso e meningeo
através da calota craniana, mais comum em regido occipital, e ocorre por um defeito no
fechamento do tubo neural. O diagnostico € feito através de ultrassonografia, usualmente no
segundo trimestre de gestagio. DESCRICAO DO CASO: Ultrassonografia em primigesta de 25
anos, com idade gestacional de 16 semanas, evidencia defeito no fechamento da regido occipital
fetal, havendo protrusdo de meninges e liquor, bem como area cistica intracraniana que afastava
os hemisférios cerebelares- compativel com meningocele occipital. Em nova gestagdo, dois anos
depois, exame realizado com 12 semanas e 6 dias revela diagnostico idéntico, 0 que motiva a
realizacdo de avaliagdo genética e pesquisa gendmica nos pais e no feto. Tais testes indicam
mutacdo no gene C50RF42, a qual é associada com a Sindrome de Joubert, doenca autossdmica
recessiva. DISCUSSAO: A Sindrome de Joubert autossdmica recessiva, caracterizada por
malformagdo congénita do tronco cerebral e hipoplasia do vermis cerebelar, onde o pedinculo
cerebelar superior se encontra proeminente, tornando evidente o sinal conhecido nos métodos de
Imagem como “sinal do dente molar”. A mutagéo de ambos genes C50RF42 advindos dos pais
pode levar a hipotonia e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. CONCLUSAO: O caso
chama atencéo para um diagnéstico raro, que requer investigacdo genética e aconselhamento
genético do casal, sobretudo em casos recorrentes de encefalocele. Sendo assim, em familias com
diagndstico de Sindrome de Joubert em que se desgja ter mais uma crianca, aternativas
reprodutivas, como doagdo de dvulos, e também técnicas diagndsticas, como amniocentese,
podem ser abordadas em consulta. Ademais, é importante identificar a mutacdo envolvida,
visando a uma maior compreensdo do caso e também as perspectivas dos tratamentos genéticos
individualizados, que talvez possam ser disponibilizados no futuro.
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