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Introducao / Descricao do Caso

A perturbacdo do desenvolvimento intelectual (PDI) é um transtorno do neurodesenvolvimento com inicio durante a
infancia e que se caracteriza por défice no funcionamento intelectual e adaptativo. Quando ocorre em associacdo com
determinados estigmas fisicos ou comorbilidades, pode ser reconhecido como uma sindrome.

Crianca do sexo masculino referenciada a consulta de desenvolvimento aos 2 anos por atraso da linguagem. Constatado
atraso global do desenvolvimento mais acentuado na area da linguagem e ma evolucdo estaturo-ponderal. Apresentava
sopro cardiaco sistélico, face peculiar com fendas palpebrais com inclinagéo inferior, labio inferior evertido, pavilhdes
auriculares pequenos e de implantac¢do baixa e discreta sindactilia do 2° e 3° dedos dos pés. Iniciada intervencdo por
terapia da fala, terapia ocupacional e fisioterapia. Realizou cariétipo, estudo metabdlico, estudo do gene FMR1 e RMN
craneoencefdlica, todos sem altera¢des. Referenciado a consulta de genética onde foi realizado estudo molecular de
Rubinstei Taybi e array CGH, ambos sem alterac¢des, e sequenciacdo do exoma clinico onde foi detetada variante em
hemizigotia, provavelmente patogénica, c.457C>T p. (GIn153*) no gene CUL4B. Este resultado suporta uma etiologia
genética para o quadro descrito.

Comentarios / Conclusoes

A auséncia de esclarecimento etiolégico ndo deve atrasar o inicio da interven¢do necessaria. A evolucdo do fendtipo deve
ser avaliada periodicamente pois podem surgir novos dados que orientem a investigacdo. Os avancos no estudo genético
tém permitido estabelecer o diagndstico etiolégico em algumas criancas com sindromes dismérficos e,
consequentemente, o rastreio de comorbilidades associadas conhecidas e o aconselhamento genético do doente e
familiares.
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