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Resumo: A epigenética desempenha um papel fundamental no neurodesenvolvimento. Nesse sentido, 
mutações em genes como a enzima K acetiltransferase 6B (KAT6B), responsável pela acetilação 
e regulação de diversos outros genes envolvidos na neurogênese, ocasionam síndromes que 
cursam com atrasos cognitivos e do desenvolvimento neuropsicomotor. Menina de 3 anos é 
trazida à consulta por quadro de marcha atáxica. Apresenta histórico gestacional de crescimento 
intrauterino restrito a termo. Em relação aos marcos do desenvolvimento, engatinhou com 1 ano 
de idade e deambulou com 1 ano e 7 meses. Exame neurológico apresentou atraso no 
desenvolvimento, marcha atáxica com base alargada, hiperreflexia patelar, hipotonia axial e 
atraso na aquisição da fala. Iniciada a investigação etiológica com ressonância magnética (RM) a 
qual apresentou leucopatia periventricular. Da mesma forma, foi solicitada avaliação genética na 
qual se evidenciou, por meio de exame de exoma, uma alteração no gene KAT6B. Paciente foi 
encaminhado para acompanhamento com fonoaudiologia e fisioterapia, tendo apresentado 
importante evolução em seu neurodesenvolvimento, tanto na parte motora quanto comunicativa. 
O presente caso ilustra a complexidade do manejo do paciente pediátrico. O transtorno do gene 
KAT6B é uma condição rara com um amplo espectro de achados e poucos casos relatados. O 
paciente apresentou leucopatia periventricular e atraso no desenvolvimento, principalmente na 
aquisição da fala, achado este encontrado em até 59% dos portadores da mutação genética. 
Outros achados importantes que podem ser encontrados são deficiência auditiva e intelectual. 
Além disso, os portadores dessa mutação podem apresentar agenesia ou hipoplasia de várias 
estruturas, sendo frequentemente encontradas condições como fenda palatina e hipoplasia de 
corpo caloso, anomalias genitais (criptorquidia, hipospadia e agenesia unilateral testicular), 
anomalias cardiovasculares (forame oval patente e defeitos no septo atrial e ventricular) e 
anomalias musculoesqueléticas. Esse caso reflete a necessidade de se ter alta suspeita de 
mutações genéticas como diagnóstico diferencial em casos onde haja atraso no desenvolvimento 
sem outra causa aparente e não relacionada à prematuridade e/ou abusos de substâncias. O relato 
expõe um distúrbio genético do neurodesenvolvimento extremamente raro, relacionado ao gene 
KAT6B, no qual o paciente apresentava uma leucopatia periventricular que mantinha relação 
com os atrasos de fala e motores observados. Além de expor esse caso inabitual, o presente 
trabalho ressalta a importância de solicitar avaliação genética em pacientes pediátricos com 
atraso no desenvolvimento e com ausência de manifestações clínicas evidentes de outras 
patologias. Considerar as mutações genéticas como diagnóstico diferencial pode abrir caminho a 
um desfecho clínico positivo para o paciente - como visto no presente relato com a positiva 
evolução da menina - e um diagnóstico inusitado no cotidiano do pediatra.

http://anais.sbp.com.br/trabalhos-de-congressos-da-sbp/41-congresso-brasileiro-de-pediatria/1617-alteracao-genetica-associada-a-atraso-no-neurodesenvolvimento.pdfhttp://anais.sbp.com.br/trabalhos-de-congressos-da-sbp/41-congresso-brasileiro-de-pediatria/1617-alteracao-genetica-associada-a-atraso-no-neurodesenvolvimento.pdf


