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Resumo: A Sindrome de Phelan-McDermid (PMS) € uma desordem genética causada pela
haploinsuficiéncia do gene SHANK3 no cromossomo 22g13.3 caracterizada por transtorno do
espectro autista (TEA), deficiéncia intelectual, anormalidades de fala e linguagem, hipotonia e
caracteristicas dismorficas leves. Paciente masculino de 7 anos com histérico de regressdo do
desenvolvimento apds 1 ano de vida, quando apresentou diminuicdo do contato ocular,
hiperacusia, siaorreia, busca sensorial oral, hiperfoco, autoagresséo e estereotipias. Realizado
diagnéstico de TEA. Durante o acompanhamento, além do atraso global no desenvolvimento
neuropsicomotor evoluiu com crises convulsivas/eventos paroxisticos (olhar fixo, crises de riso,
agitagdo psicomotora), quadros alérgicos e infecgdes de repeticdo. Ao exame fisico o paciente
apresentou hipotonia global e orofacial com “boca em carpa’, e hirsutismo. Dentre os exames
realizados para investigacdo identificou-se pesquisa de anomalias cromossomicas, Array,
22013.33 - delegéo de segmento intersticial de 11Kb do brago longo do cromossomo 22, delecéo
intragénica do SHANKS, confirmando a Sindrome de Phelan McDermid (OMIM 606232), e
deficiéncia de IgA. Paciente apresentou hiperlacticemia com exoma inconclusivo (2 variantes em
heterozigose para gene de heranca recessiva - SCL2A2 e ADSL), ressonancias de cranio,
pesguisa de erros inatos do metabolismo e glicosaminoglicanos, cariétipo e PCR X Frégil sem
ateracbes. Realizado tratamento com imunoglubulina e horménio de crescimento (GH).
Atuamente segue em uso de aripiprazol, oxcarbazepina, clobazam, canabidiol, L-Carnitina,
Coenzima Q10, e terapias multiprofissionais didrias. A delegdo do gene SHANKS3 resulta na
interrupcdo da funcdo singptica. A maioria dos pacientes apresenta atraso em todas as éreas do
desenvolvimento. Déficits neuroldgicos, principalmente convulsdes ou anormalidades estruturais
cerebrais so caracteristicos. H4 comprometimento das habilidades motoras, distlrbios do sono e
manifestacdes neuropsiquiatricas, principalmente o TEA. O uso do GH tem funcéo especial no
desenvolvimento de sinapses visto que um dos maiores problemas da PMS € a neurodeficiéncia
causada pela falha de conexdes cerebrais. O tratamento com GH também foi associado a melhora
clinica do isolamento social, hiperatividade e sintomas sensoriais. A PMS é uma entidade
complexa, heterogénea e subdiagnosticada. Reconhecé-la é importante para fornecer avaliacfes e
tratamentos apropriados. O SHANK3 parece ser 0 gene critico responsavel pelo fenétipo da
PMS, embora outros genes possam contribuir para a gravidade ou modular sua apresentacéo
fenotipica. A anamnese e exame fisico completos séo o primeiro passo na avaliagdo. Além disso,
0 acompanhamento terapéutico interdisciplinar e individualizado é essencial, bem como o
aconselhamento genético adequado. O pediatra deve se familiarizar para desempenhar um papel
fundamental na coordenac&o do cuidado por meio das diferentes especialidades envolvidas.
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