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Neuropatia Sensorial E Autondmica Hereditaria Tipo Ix: Um Relato De Caso
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Introducéo Variantes patogénicas em homozigose ou heterozigose composta no gene TECPR2
causam uma neuropatia complexa com fenotipo que se sobrepde parciamente as paraplegias
espésticas hereditérias (SPG) e as neuropatias sensoriais e autondmicas hereditarias (HSAN).
Descricdo do caso Feminino, 8 anos e 7 meses, histéria de atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, hipotonia e crises convulsivas. Evoluiu com estereotipias, agitacéo,
autoagressao e episodios de apneia. Ha relato de dificuldade de degluticdo. Sem intercorréncias
gestacionais e ao nascimento, historico familiar sem particularidades, Unica filha de casal néo
consanguineo. Em uso de acido valpréico, aripiprazol e oxigénio continuo por Oculos nasal.
Exame fisico: fenda palpebral obliqua para baixo, implantacdo baixa de orelhas, marcha com
base alargada, hipotonia axial e apendicular, forca muscular grau 3 nos quatro membros, brago
direito espastico. Imagem de SNC mostrou corpo caloso discretamente afilado e alteragdes
inespecificas de sinal em substancia branca. O sequenciamento do exoma identificou duas
variantes patogénicas em heterozigose composta no TECPR2: ¢.1613delC, p.Pro538Hisfs*108 e
€.1751delG, p.Gly584Glufs*62 (NM_014844.3). Discussdo Pacientes com neuropatia associada
a0 TECPR2 apresentam atraso do desenvolvimento, deficiéncia intelectual, hipotonia, ataxia,
hiporreflexia e disfuncéo autondmica, além de casos relatados com espasticidade, sendo esta
possivelmente um sinal dependente da idade. Sugere-se que a doenca evolua de um transtorno de
neurodesenvolvimento hipotbnico para uma progressiva neurodegeneracdo com disfuncéo
corticoespinha e corticobulbar. A disfuncéo respiratéria é caracteristica marcante e associada
com mortalidade. A classificac8o inicial da doenca como uma SPG tipo 49 foi modificada para
HSAN tipo IX com atraso do desenvolvimento (HSAN9) devido aos sintomas autondmicos.
Concluséo Nossa paciente apresenta caracteristicas clinicas tipicas da neuropatia associada ao
TECPR2. Devido ao pequeno nimero de casos reportados e ao espectro fenotipico em expansao
da doencga, sugerimos a inclusdo da investigacéo do gene TECPR2 em pacientes com neuropatia
associada a disfuncéo respiratoria.
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