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Introducao e Objectivos

Reportamos o caso de uma crianga com 2 anos, sexo feminino, filha de casal cabo-verdiano, ndo consanguineo, com DPN
de polidramnios severo e malformacdo do trato urinario com hidronefrose bilateral e megabexiga. Parto eutécico as 36s,
IA 9/10 e somatometria adequada. Apds o nascimento, foi diagnosticado microcélon por provavel ileus meconial.

Metodologia

Resultados

Foi evacuada de Cabo Verde aos 29 dias de vida com necessidade de nutricdo parentética e eventual correcdo cirurgica.
Em Portugal, foi internada com quadro de pseudo-obstrucdo intestinal crénica, hipoperistaltismo, insuficiéncia intestinal e
desnutricdo, dependendo de nutri¢do parentérica constante e PEG descompressiva. Objectivou-se doenca hepatica
avancada. Por sindrome juncional, realizou pieloplastia renal a esquerda. Durante o internamento prolongado, surgiram
sucessivos quadros de infecdo urinaria e sépsis, tendo falecido ao 3° ano de vida. O estudo molecular identificou a
variante provavelmente patogénica c.118C>T (p.(Arg40Cys)), em heterozigotia no gene ACTGZ2 que, apos estudos
parentais, se confirmou ser de novo.

Conclusoes

A miopatia visceral associada ao gene ACTGZ2 caracteriza-se por megabexiga/megaureter e infe¢des recorrentes do trato
urinario, condicionando disfunc¢do vesical, bem como por manifestacdes intestinais - ma rotagdo, microcélon,
hipoperistaltismo, pseudo-obstrucdo crénica grave - conduzindo a necessidade de intervengdes cirdrgicas frequentes e
dependéncia total de nutricdo parentérica.Até a data, existem menos de 50 casos reportados, o que reforca a necessidade
de trabalho em equipa multidisciplinar, de maneira a possibilitar o diagndstico molecular, ndo sé para optimizacado dos
cuidados clinicos como para poder disponibilizar um aconselhamento genético dirigido a familia.



