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Resumo: Atraso global de desenvolvimento compreende um grande grupo heterogéneo de condicdes, 0
gue dificulta a definicdo de diagndsticos etioldgicos especificos em grande parte dos casos.
Apresentar um caso de Sindrome de Jansen-De Vries diagnosticado a partir da investigacéo
molecular de um caso de atraso de desenvolvimento neuropsicomotor. Sexo feminino, 3 anos.
Paciente com histérico de atraso de desenvolvimento, alto limiar a dor, hipersensibilidade a sons,
infeccBes recorrentes e constipacdo cronica. Ao exame, observou-se hipotonia global, olhos
amendoados, comissura labial voltada para baixo, prega pamar Unica, hipertelorismo mamilar,
abdome globoso, sinéquia vulvar, aumento de pelos em regido sacral e marcha em base alargada.
E filha de casal n&o consanguineo, sem casos semelhantes na familia. Foi realizada investigagao
para etiologias genéticas por meio de exoma completo, com deteccéo de variante patogénica
€.1281delG: p.(Trp427Cysfs*4) no gene PPM1D (ENST_00000305921) compativel com o
diagndstico de Sindrome de Jansen-De Vries, considerada uma rara condicdo genética. A
Sindrome de Jansen-De Vries tem padrdo de heranca autossbmico dominante, em geral, de
variantes genéticas ocorridas ‘ De Novo’, ndo sendo herdada dos pais. E causada por mutagdes no
ultimo ou pendltimo segmento do PPM 1D e seu fenétipo pode variar desde alteracbes discretas
no neurodesenvolvimento a deficiéncia intelectual significativa. Associa-se principalmente a
hipotonia, caracteristicas comportamentais, limiar elevado para a dor, baixa estatura, anomalias
oftalmoldgicas, dismorfismos inespecificos, periodos de febre e vomitos e, ocasionalmente,
doenca cardiaca estrutural. A febre e vomitos episodicos podem estar associados a hipoglicemia e
simular uma doenca metabdlica. Até o presente, ha apenas cerca de 21 casos semelhantes
descritos na literatura, podendo sinalizar tanto a raridade da condicdo quanto possivel
subdiagnéstico. Desta forma, evidencia-se a importancia da avaliagdo genética nos casos de
atraso no neurodesenvolvimento, uma vez que diagnéstico precoce e adequado, além de
estimulos e acompanhamento multidisciplinares, tem grande impacto na evolucdo do
desenvolvimento neuropsicomotor e minimizagdo dos danos. Este relato apresentou um novo
caso de sindrome de Jansen-De Vries com variante nunca descrita previamente, ampliando o
conhecimento acerca das mutagdes no gene PPM1D e reforgando a relevancia de considerar
condigbes genéticas como diagnosticos diferenciais em casos de atraso no desenvolvimento
neuropsi comotor.
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