CATARATA COMO MANIFESTACAO PRECOCE EM
LEUCODISTROFIA HIPOMIELINIZANTE 8: EXPANSAO DO
FENOTIPO

CALDEIRA, Lunielle da Cruz'?; BRITO, Vanessa de Sousal; CASTRO, Matheus
Augusto Araujol?; LOPES, Ellen Mourdo Soares!?; GUIMARAES, Thiago
Goncalves!; MONTANHA, Lucas da Rosa'?; SANTOS, Vanessa Catarine Silva
Abreu Ribeiro dos!2; MACEDO-SOUZA, Lucia Inés!; FREUA, Fernando?!; KOK,
Fernando!?

1- Ambulatério de Neurogenética, Departamento de Neurologia, Hospital das Clinicas da
Faculdade de Medicina da Universidade de S&o Paulo, S&o Paulo, Brasil.

2- Ambulatério de Neurometabdlica, Departamento de Neurologia Infantil, no Instituto da
Crianca do Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da Universidade de S&o

Paulo, Sao Paulo, Brasil.

Introducédo: A sindrome 4H — Hipomielinizacédo, Hipodontia, Hipogonadismo
Hipogonadotréfico — pode cursar adicionalmente com varias outras alteracdes
neuroldgicas (sindrome cerebelar, piramidal, cognitiva e distarbio do movimento)
e sistémicas. A idade de inicio € tipicamente na primeira infancia, mas casos de
inicio mais tardio também sdo descritos. Relato do caso: Paciente masculino
com 24 anos, apresentou atraso de partida do desenvolvimento neuropsicomotor
e catarata precoce bilateral. Comecou a andar e falar com 2 anos e apresentava
incoordenacao. Aos 4 anos, percebia-se, também, comprometimento cognitivo.
Aos 8 anos, tinha dificuldade para deambular sozinho, que progrediu lentamente.
Propedéutica: Exame clinico, laboratorial, de imagem e genético. Resultados:
Ao exame fisico, nota-se hipodontia e amelogénese, déficit cognitivo, ataxia
global, distonia em pés e hiperecplexia. A dosagem de testosterona € baixa. A
RM demonstra hipomielinizacdo difusa da substancia branca cerebral e atrofia
cerebelar. Exoma mostrou uma variante patogénica e outra provavelmente
patogénica em heterozigose composta no gene POLR3B c.1263+1G>A e
c.1568T>A (p.Val523Glu). Conclusdes: Hipomielinizacdo, ataxia cerebelar e
alteracdes dentarias sdo achados frequentes na sindrome 4H. A ocorréncia de
catarata nunca foi reportada nesta condicdo e € um achado frente a uma
investigacdo de atraso do DNPM, algumas pistas podem levar ao diagnostico
correto, tais como as alteracdes dentarias, endocrinoldgicas, e oftalmoldgicas,
além de achados em ressonancia magnética. Ainda, o teste molecular permite
confirmar o diagnostico e faz-se primordial para realizar o aconselhamento
genético. Por fim, nessa condicdo, a expectativa de vida depende das medidas
de suporte implementadas para prevenir complicacbes secundarias.
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