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Resumo: Introducdo: A sindrome PURA € uma desordem genética caracterizada por atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM),epilepsia, disturbio de movimento ndo epiléptico e
hipotonia . Apesar de rara, vem sendo apontada como causa relevante de déficit intelectual. Esse
trabalho tem como objetivo relatar um caso de Sindrome PURA e ressaltar sua importancia como
diagndstico diferencial de atraso de DNPM. Descricéo do caso: DMS, nascido de parto cesareo a
termo, sem intercorréncias, aos 4 meses recebeu diagnostico de paralisia cerebral. Com 1 ano e 9
meses iniciou crises convulsivas. Aos 4 anos evoluiu com epilepsia refratéria e regresséo de
alguns marcos como perda de babucio. Hoje, aos 7 anos, apresenta facies hipotonica,
implantacéo alta de cabelos, bochechas salientes, olhos amendoados, estrabismo convergente,
hipotonia axial e incapacidade de sentar-se sem apoio. Contato social pobre ,ndo fala, mas
responde aos chamados. Apresenta distonia em maos e escoliose. A epilepsia esta controlada com
drogas anticonvulsivantes. Ap6s RM de encéfalo mostrando apenas atrofia cerebral, o exoma
evidenciou presenca da variante ¢.285 286insTCTTGCGGGCGGC,p.(Asn96Serfs*109) em
heterozigose no gene PURA. Discusséo: A sindrome PURA € uma condicdo rara, caracterizada
por atraso do DNPM moderado a grave, epilepsia, hipotonia e movimentos anormais néo
epilépticos. A heranca € autossdmica dominante com alta frequéncia de mutagdes de novo. A
nova variante identificada no gene PURA leva a uma mudanca na matriz de leitura (frameshift).
Mutacdes levando a perda de funcéo nesse gene ja foram descritas como patogénicas levando a
uma alta probabilidade de a mutacdo encontrada no caso ser patogénica. Conclusdo: Relatamos
um caso de atraso de DNPM com hipotonia, distonia e epilepsia associado a uma mutagdo nova
provavel mente patogénica no gene PURA. A sindrome PURA entra no diagnostico diferencial de
deficiéncias intelectuais e a descricdo de novas mutages é importante para elucidar quadros de
atraso do DNPM de origem desconhecida.
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