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Introduc&o: O gene CACNALA é localizado no cromossomo 19p13(1). E
responsavel pela codificacdo da subunidade a1A do canal de Ca2+, mediando
a entrada intracelular de ions Ca2+. Mutacdes resultam em grande
heterogeneidade clinica, apresentando sintomas cronicos, progressivos ou
paroxisticos. Incluindo migranea hemiplégica, ataxia episddica tipo 2,
encefalopatia epiléptica e do desenvolvimento tipo 42. (2)

Relato do Caso: Paciente avaliado aos 11 meses, filhos de pais néao
consanguineos e com atraso global do desenvolvimento. Nao apresentava
sustento cefalico, ndo fixava e acompanhava com o olhar e nem apresentava
lalacdo. Observado ao exame neuroldgico hipotonia global e quadro de libracao
piramidal, nos quatro membros. Iniciou acompanhamento com fisioterapia,
terapeuta ocupacional e hidroterapia, evoluiu com melhora progressiva, porém
persistiu com atraso dos marcos do desenvolvimento esperados para a faixa
etaria.

Propedéutica: Em investigacao inicial foi realizada ressonancia magnética
(RM) de encéfalo, sem alteracbes. CPK, aldolase, TSH, T4 livre e DHL sem
anormalidade. Realizado ENMG: normal. Em nova RM, realizada aos trés
anos, foi observado atrofia cerebelar, demonstrando um padrao de
acometimento cerebelar progressivo em relacdo a estudo prévio. Seguindo
investigagéo para elucidacéo diagnostica foi realizado exoma, demonstrando
mutacdo do gene CACNAILA.

Concluséo: As manifestacdes clinicas do gene CACA1A ja sao bem definidas
na literatura, porém um caso de atraso global do desenvolvimento psicomotor
associado a atrofia cerebelar progressiva néo faz parte do fenotipo habitual (3).
Encontramos apenas dois artigos descritos na literatura, com essa
manifestacéo clinica e radiologica. Em casos de atrofia cerebelar progressiva,
deve-se ser aventado essa possibilidade diagndstica.
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