SINDROME DE EHLERS-DANLOS CIFOESCOLIOTICA DO TIPO 2: RELATO DE CASO
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Introducéo: A sindrome Ehlers-Danlos Cifoescoliética do tipo 2 (EDSCE tipo 2) é caracterizada
por hipotonia congénita, atraso no desenvolvimento motor, escoliose progressiva,
hipermobilidade articular, pele hiperelastica e perda auditiva. O diagnéstico pode ser suspeitado
clinicamente e confirmado através da identificacdo de variantes patogénicas bialélicas no gene
FKBP14, o qual codifica uma proteina que catalisa a dobragem do colageno tipo Il e interage
com os colagenos tipo Ill, VI e X. Notavelmente, as variantes patogénicas nos colagenos tipo Ill
e VI causam EDS tipo vascular e as distrofia musculares relacionadas ao gene COL6, o que
explica a similaridade destas condicdbes com a sindrome em questéo, dificultando o clinico
correto.Relato do caso e propedéutica: Paciente, masculino, 6 meses de idade, sem
intercorréncias perinatais, nascido a termo com peso e comprimento de 3758g e 58 cm.
Apresenta quadro de hipotonia acentuada, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor
(auséncia de sustento cefalico total), arreflexia, pectus carinatum, comprimento acentuado para
idade e hiperextensibilidade articular. Apresenta ecocardiograma evidenciando leve regurgitacéo
tricispide.Resultados: Solicitado painel de doencas neuromusculares que identificou a variante
patogénica p.Glul22Argfs*7 em homozigose no gene FKBP14.Conclusfes: Tratando-se de
uma condicdo genética extremamente rara e subdiagnosticada, reiteramos a importancia dos
relatos de casos clinicos e da confirmacdo através do teste molecular o com o intuito de
possibilitar cada vez mais diagnoésticos precoces visando um acompanhamento clinico mais
direcionado para a sindrome e um adequado aconselhamento genético, visto tratar-se de uma
sindrome de herancas autossémica recessiva com 25% de risco de recorréncia na familia.

Palavras-chave: Sindrome de Ehlers Danlos Cifoescoliético. Miopatia Congénita. Gene FKBP14.


mailto:ellainecarvalho@hotmail.com

