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INTRODUGCAO:

As encefalopatias associadas a variantes
no gene GNAO1 constituem um grupo
raro de doengcas de heranca
autossOmica dominante, com
diagnodstico precoce essencial para
manejo  individualizado e  melhor
compreensao clinica.

DESCRICAO DO CASO:

Paciente masculino, 2 anos e 5 meses,
nascido a termo (37 semanas), pequeno
para a idade gestacional (PN 1.800 g).
Apresentou pneumonia em dezembro de
2023 com internagcao e recebendo alta
com piora das regurgitacoes. Consultou
com gastropediatria em janeiro/2024:
apresentava atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor (hipotonia, auséncia de
controle cefalico, atraso na linguagem),
dismorfismos faciais, estrabismo,
laringomalacia, baixa estatura (Z -2,76) e
baixo peso (Z -3,65). Iniciado tratamento
para possivel DRGE e encaminhado para
neuropediatria para avaliacao:
diagnosticada cranioestenose, corrigida
cirurgicamente em abril/2024. Exames
laboratoriais revelaram hipotireoidismo
com TSH elevado. Em setembro/2024
apresentou episodio convulsivo com
internacdo em UTI, apdés o qual foi
realizada investigacao geneética, que
identificou variante patogénica
heterozigdética no  gene  GNAO1,
associado a encefalopatia epiléptica e
transtorno do neurodesenvolvimento com
movimentos involuntarios.
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Figura: LI, Y.; CHEN, H.; LI, L.; et al. Phenotypes in children with
GNAO1 encephalopathy in China. *Frontiers in Pediatrics*, v. 11,
p. 1086970, 29 ago. 2023. DOI: 10.3389/fped.2023.1086970.

DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS:

O gene GNAO1 participa da sinalizacao
neuronal via proteina G e AMPc nos ganglios
da base; suas mutacOes desregulam essas
vias, resultando em manifestacoes
neurologicas que variam em gravidade. Os
primeiros sinais podem se restringir a um
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor
ou a alteragOes isoladas, como dificuldades
motoras discretas, alertando para uma doenca
rara subjacente. Com a progressao do quadro,
a condicao pode evoluir para fenétipos mais
definidos que podem se  sobrepor:
encefalopatia epiléptica infantil precoce tipo 17
(EIEE17) e transtorno do
neurodesenvolvimento  com  movimentos
involuntarios (NEDIM). Dada a diversidade
fenotipica das mutagdes, € importante que o
pediatra desempenhe um papel central na
avaliacdo e acompanhamento do paciente,
identificando  precocemente  atrasos no
desenvolvimento ou disturbios motores e
coordenando a investigacao genetica. O caso
apresentado mostra como manifestagoes
iniciais aparentemente inespecificas - atraso
do desenvolvimento, dismorfismos faciais e
alteracOes visuais - podem representar 0s
primeiros sinais de uma sindrome genética
rara. Assim, o pediatra, a0 acompanhar a
rotina e o crescimento, é quem identifica
precocemente desvios no desenvolvimento
esperado, orienta a investigacao adequada e
coordena 0 encaminhamento a especialistas.
Assim, o diagnostico precoce direciona
intervengbes multidisciplinares, melhora o
prognéstico e contribui para ampliar o
conhecimento clinico sobre doencas raras, 0
que reforca a relevancia do olhar atento do
pediatra na pratica diaria.
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