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Introducao / Descricao do Caso
Introdugao

As mutacdes do gene ACAN tém sido reconhecidas em doentes com displasias esqueléticas, baixa estatura idiopatica e
avanco da idade 6ssea; a sua transmissdo tem um padrdo autossdémico dominante. Apresentamos um caso de um
fendtipo ligeiro numa crianga com mutacgdo do gene ACAN associado a mutacdo de outro gene.

Descricao do caso

Crianca do sexo masculino, com 11 anos, em seguimento num hospital terciario. por altera¢des da marcha, hiperlordose
lombar, gibosidade toracica e lombar direitas, paraparésia proximal nos membros inferiores e arreflexia. Apresenta
histéria pessoal de pé boto congénito, corrigido. A mae e uma tia da linhagem materna apresentam o mesmo fendtipo.
Para esclarecimento realizou extensa investigacdo que incluiu eletromiografia, RM-CE e raquis que foram normais. O
estudo do exoma revelou variantes patogénicas no gene DYNC1H1 (14932.31) e no gene ACAN (15g26.1).

Foi referenciado a consulta de endocrinologia para avaliacdo. Trata-se de uma crianca com comprimento ao nascer de 42
cm, (z-score = -3.8), com recuperacdo progressiva de estatura; estatura atual de 137.0 cm (z-score -1.88), obesidade difusa
(Peso: 55,9kg, IMC de 29,7 - z-score +3.04) e idade dssea sobreponivel a idade cronolégica.

Comentarios / Conclusoes

As variantes patogénicas no gene DYNC1H1 estdo associadas a incapacidade intelectual, Charcot-Marie-Tooth tipo 2 e
Atrofia Muscular Espinhal de apresentagdo na infancia. As alteragdes no gene ACAN foram predominantemente descritas
em individuos com baixa estatura. O caso descrito revelou uma mutacdo do gene ACAN sem presenca de baixa estatura e
sem aceleracdo da idade dssea, o que é raro, parecendo assim que existe um espectro fenotipico associado a muta¢des
neste gene.
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