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Introdugédo: O funcionamento adequado da cadeia de fosforilagdo mitocondrial é fundamental
para a producao de energia. A deficiéncia de componentes do complexo Il (succinato
desidrogenase, codificada pelos genes SDHA, SDHB, SDHC e SDHD) é responsavel por 2%
dos casos de doengas mitocondriais. Relato do caso: sexo masculino, dois anos de idade,
sem intercorréncias gestacionais ou perinatais, com historico de crises convulsivas iniciadas no
primeiro més de vida, evoluindo com atraso global do desenvolvimento e hipotonia axial.

Filho de pais ndo consanguineos e higidos. Irmao falecido aos dois anos de idade, com quadro
semelhante, além de tios maternos com diagnéstico de epilepsia e deficiéncia intelectual.
Propedéutica: Ao exame, apresentava espasticidade, liberagdo piramidal, distonia, nistagmo e
hepatomegalia. Fundoscopia normal. Resultados: Ressonancia magnética de cranio
evidenciou polimicrogiria e ecocardiograma transtoracico, miocardiopatia dilatada. Laboratoriais
demonstraram aumento de enzimas hepaticas, lactato sérico, creatinoquinase e presenca de
acidose metabdlica compensada. Dosagem sérica e urinaria de aminoacidos dentro da
normalidade. Cariétipo e painel para distrofias musculares sem altera¢des. Realizada analise
de exoma, com mutagdo missense em homozigose no gene SDHA (c.1549A>G -
p.Lys517Glu), classificada como provavelmente patogénica e ainda n&o descrita em literatura.
A mutacdo apresenta baixa frequéncia em banco de dados populacionais e CADD 25, o que
permite estabelecer associagao etiolégica com o quadro clinico em questdo. Conclusodes:
Trata-se de paciente com fendtipo de doenca mitocondrial e analise de exoma evidenciando
nova variante no gene SDHA, permitindo o diagndstico de Deficiéncia do Complexo Il
Mitocondrial Nuclear Tipo 1 (MC2DN1).
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