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INTRODUGCAO: A sindrome de Rett (RTT) é um distarbio raro do
neurodesenvolvimento que geralmente afeta mulheres. A maioria das formas tipicas
de pacientes RTT séo heterozigotos para a mutagdo do gene MECP2. No entanto,
desde a primeira associacédo em 2008, a mutacédo do gene FOXG1 esta associada a
um disturbio do neurodesenvolvimento raro e grave com um amplo espectro de
caracteristicas clinicas que podem ser descritas como semelhantes a RTT. RELATO
DO CASO: Foram descritos dois casos em meninos brasileiros. O primeiro, 4 anos,
filho de pais consanguineos, apresenta atraso global do desenvolvimento, associado
a braquicefalia e disturbio do movimento hipercinético. O segundo, 12 anos, filho de
casal ndo-consanguineo apresentava atraso do desenvolvimento, disturbio do
movimento hipercinético e epilepsia. Além disso, tem registro de involugdo do
desenvolvimento apds o primeiro episédio convulsivo. PROPEDEUTICA: Os exames
bioquimicos e de imagem nada apresentaram de alteracdo. RESULTADOS: No

primeiro caso 0 exoma completo identificou mutagdo em heterozigose para FOXG1



G>T p.Arg230Leu. Ja no segundo caso mostrou presenga de mutagdo em
heterozigose do gene FOXG1 AC>A p.His318Thrpfs. CONCLUSAO: Neste trabalho
foi destacado um diagndstico diferencial incomum no atraso do desenvolvimento em

meninos, associada a mutagao do gene FOXG1.
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