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Adolescente Com Lisencefalia: Sindrome De Miller-Dieker
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A sindrome de Miller-Dieker (SMD) é promovida por delecdo ou mutacdo genética rara, de
padréo de heranca autossdmica dominante envolvendo o cromossomo 17p13.3, incluindo o gene
PAFAH1B1, também conhecido como LIS1, caracterizada por lisencefalia tipo 1 e
anormalidades craniofaciais tipicas e deficiéncia intelectual com convulsdes. Este gene é
responsavel pelo sina caracteristico da sindrome de lisencefalia, ja que codifica proteinas
associadas a0 movimento neuronal. O objetivo do presente estudo é sistematizar um fluxo para
deteccdo precoce desta sindrome, correlacionando os achados clinicos do paciente com os
expostos na literatura, além de reforcar a necessidade de disponibilizacéo e acessibilidade a testes
genéticos acurados para um diagnéstico assertivo, tratamento adequado e melhoria da qualidade
de vida. Peciente, feminino, 14 anos. Genitora realizou ultrassonografia morfolégica com 22
semanas e 5 dias de gestacdo e constatou agenesia parcial. Com 25 semanas, a ressonancia
magnética (RNM) fetal evidenciou comunicacdo do quarto ventriculo através da sua porcao
postero-inferior, com espaco liquérico retro-cerebelar, 0 que comumente traduz sindrome de
Dandy-Walker. Nascida pré-termo de 36s por parto cesarea, peso ao nascer: 2,040q, estatura: 45
cm, perimetro cefaico: 29 cm, perimetro abdominal: 27 cm, perimetro torécico: 28 cm. Desde 0s
2 meses de vida apresenta paralisia cerebral com dupla hemiparesia espastica, sindrome
pseudobulbar, hipoplasia do nervo Optico, crises epilépticas de dificil controle. Possui ma
formacdo do sistema nervoso central (SNC) com lisencefalia, hipoplasia do cerebelo e corpo
caloso, com grande repercussdo no desenvolvimento neuropsicomotor e tetraplégica com
hipotonia axial importante. Aos 4 meses de vida foi realizada RNM de créanio que evidenciou
agenesia do corpo caloso e lisencefalia e no eetroencefalograma foi demonstrado desorgani zacéo
da atividade de base e crise de espasmos epilépticos. Ao exame clinico foi detectado
microcefalia, micrognatia, estreitamento bitemporal e fronte proeminente, presenca de epicanto,
fissuras palpebrais com inclinagéo inferior, base nasal plana, narinas pegquenas e antevertidas e
l&bio superior protuberante. Essas dismorfias faciais tipicas da SMD, somadas ao ADNPM, a
deficiéncia intelectual grave secundaria a ma formacdo do SNC e as crises epilépticas de dificil
controle confirmaram a SMD. Aos 14 anos de idade evoluiu a ébito as custas de complicacdes
pOs-operatorias a uma extragéo dental, a qual ndo tinha relagdo com o seu quadro sindrémico. A
capacidade de desenvolvimento é reduzida e ha atraso mental severo gracas a lisencefalia
secundéria a falha no processo de migracé@o das células cerebrais. O diagndstico da paciente foi
confirmado por fenétipo e desarranjos cerebrais, haja vista que, na maioria das vezes, existe
impossibilidade e falta de acessibilidade da realizagdo de testes citogenéticos mais especificos,
como o Hibridac&o in situ por Fluorescéncia.
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