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Introducdo: Variantes patogénicas em RYR1 associadas a susceptibilidade a hipertermia
maligna (SHM) foram recentemente descritas como causa da Sindrome de Mialgia e
Rabdomidlise por Esforgo associada a RYR1 (SMRE-RYRH1). Este relato descreve caso de
paciente diagnosticado com SMRE-RYR1, condigdo pouco conhecida e subdiagnosticada,
responsavel por até 30% dos episddios de rabdomidlise em individuos saudaveis. Relato
realizado apds consentimento do responsavel. Descri¢do do caso: Paciente do sexo masculino,
inicia investigac&o aos 4 anos por episodios de mialgia e alteragcdo de marcha durante atividade
fisica desde os 2 anos. Aos 3 anos apresentou episodio de dor intensa em membros inferiores,
impossibilidade de deambular e temperatura de 38,5°C, com duragao de poucas horas. Exames
complementares evidenciaram CPK de 66413U/L e tragos de hemoglobina em EQU,
caracterizando quadro de rabdomidlise e recebendo diagnostico de miosite viral. No entanto, o
paciente persistiu com episddios semelhantes recorrentes, principalmente apés atividade fisica.
E filho de casal ndo consanguineo; histéria de mae, duas tias e avé materno, com caimbras
recorrentes; sem antecedentes patoldgicos significativos; apresenta desenvolvimento
neuropsicomotor normal. Apos terceiro episédio de rabdomidlise, foi solicitada avaliagdo do
Servigo de Genética Médica do HCPA, sendo realizada investigagédo para miopatias metabdlicas
que nao identificou alteragbes. Apos, foi solicitado painel de sequenciamento de nova geragao
que avaliou 123 genes associados a Doengas Neuromusculares, identificando-se variante
provavelmente patogénica em RYR1 c.7076G>A(p.Arg2359GIn), previamente descrita como
associada a SHM, confirmando diagndstico de SMRE-RYR1. Na investigagdo familiar, foi
identificado que sua méae, uma tia materna e o avé materno também sao portadores da variante,
apresentando diagnéstico de SHM. Conclusdo: O diagnéstico da SMRE-RYR1 propicia a
orientagdo sobre fatores desencadeantes de crises € medidas de prevengao de hipertermia
maligna, que pode ser fatal, ao individuo, bem como permite a identificagao de outros familiares
em risco para SHM, visto que é uma condicdo de heranga autossémica dominante, com
expressividade variavel, sendo importante o aconselhamento de todos os afetados. No mais,
foram descritos casos em que ha melhor controle da mialgia e rabdomidlise com uso de
dantrolene oral em baixa dose com boa resposta e tolerancia, sendo uma possibilidade
terapéutica para o presente caso.
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INTRODUCAO: A doenga de Gaucher (DG) é uma doenca autossémica rara recessiva
caracterizada por hepatoesplenomegalia, citopenia, envolvimento 6sseo e, em algumas formas,
prejuizo neuroldgico. Ha relatos de que a gravidez agrave as manifestagdes em mulheres com
DG. OBJETIVO: caracterizar as gestagbes de uma coorte de mulheres com DG acompanhadas
pelo Centro de Referéncia Estadual em DG do RS (CRDG-RS). METODO: Estudo observacional,
retrospectivo, baseado na revisdo dos prontuarios de pacientes com DG do CRDG-RS.
RESULTADOS: Entre os anos de 1999-2021, houve o relato de 17 gestagdes em 9 pacientes
com diagnéstico de DG tipo 1 e média de idade na concepgéao (+ DP) de 28,5+7,2 (variagao de
17 a 41) anos. Em onze gestagdes, a paciente estava em uso de terapia de reposigao enzimatica
(Alfataliglicerase= 1; Imiglucerase= 10). A média dos niveis de hemoglobina (+ DP) foi de 11,640,
(11,1-12,9¢g/dL; n=10/16), 10,8+0,9 (8,9-12,3g/dL; n=12/16) e 11,3+0,7 (9,8-12,3 g/dL; n=7/16)
no primeiro, segundo e terceiro trimestre, respectivamente. Trés (18,7%) gestagbes resultaram
em abortos espontaneos e uma paciente teve diabetes gestacional. O total de neonatos foi 14 e
um deles foi diagnosticado com trissomia do 13. Nenhuma paciente teve anemia no primeiro

Clin Biomed Res 2021; 41 (Supl.) 402



412 SEMANA CIENTIFICA DO HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE

trimestre e 3/12 tiveram no segundo, mas apenas uma manteve o quadro no terceiro.
CONCLUSAO: Embora exista um maior risco de anemia gestacional nessas pacientes, as
médias mantiveram-se dentro da faixa esperada de normalidade, e 2/3 dos casos de anemia
conseguiram reverter o quadro com o acompanhamento adequado. Tal fato evidencia a
importancia do pré-natal para a prevencgéo e tratamento de intercorréncias, garantindo, assim,
gestagdes sem complicacdes e neonatos saudaveis.
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SANTA CASA DE MISERICORDIA DE PORTO ALEGRE

Introdugao: o raquitismo hipofosfatémico € um disturbio da mineralizagéo éssea causado por um
defeito no metabolismo renal do fosforo. O objetivo do nosso trabalho foi relatar os achados
clinicos, laboratoriais e radiolégicos de um paciente com raquitismo hipofosfatémico. Este estudo
foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa do Hospital e da Universidade (CAAE:
69178217.7.0000.5345). Descrigdo do caso: paciente masculino, branco, de 4 anos, veio a
avaliagdo devido a alteragdes dsseas. Era o unico filho de um casal de pais higidos e nao
consanguineos, sem casos semelhantes na familia. Ele nasceu de parto cesareo, a termo,
pesando 3150g. Em relagéo ao seu desenvolvimento psicomotor, ele foi adequado. Ndo possuia
histéria de crises convulsivas ou fraturas. Notou-se alteragcao dentaria com 1 ano, época em que
também se suspeitou de anormalidades o6sseas. Ele possuia avaliagdo radiografica com
descricdo de alargamento da extremidade anterior de praticamente todas as costelas, redugéo
difusa da densidade 6ssea, deformidade dos fémures e das tibias, encurtamento diafisario e
consequente geno varo, achatamento e encurtamento dos colos femorais (com coxa vara
bilateral) e deformidade em taca das metafises distais dos ossos dos antebragos. Os seus
exames laboratoriais mostraram niveis séricos diminuidos de fésforo e aumentados de fosfatase
alcalina. Ao exame fisico, com 4 anos, notavam-se escafocefalia, maloclusbes dentarias,
costelas em rosario, clinodactilia dos quintos dedos das maos, deformidade dos membros
inferiores em valgo, além de alargamento da articulagdo dos pulsos. Conclusdes: o raquitismo
hipofosfatémico ligado ao X é a forma hereditaria mais comum de raquitismo, o que combina
com o sexo do nosso paciente. Embora possa apresentar uma expressividade clinica variavel,
ele se caracteriza por deformidades ésseas, baixa estatura, anomalias dentarias e, em nivel
bioldgico, hipofosfatemia com baixa reabsorgédo renal de fosfato e aumento da atividade de
fosfatases alcalinas séricas. Portanto, os pacientes com raquitismo hipofosfatémico possuem
caracteristicas clinicas, laboratoriais e radiolégicas que sdo importantes para a determinac¢éo do
seu diagnéstico.
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Introdugdo: a amenorreia primaria (AP) caracteriza-se pela falta da primeira menstruagdo apds
os 16 anos de idade, ou pela auséncia de desenvolvimento dos caracteres sexuais secundarios
até os 14 anos. Suas causas sdo variaveis, e incluem as anormalidades cromossémicas (ACs).
Objetivos: avaliar a frequéncia e os tipos de ACs identificadas por meio do cariétipo entre
pacientes com AP. Métodos: a amostra foi formada de pacientes com diagnostico de AP
avaliadas em um Servigo de Genética Clinica em um periodo de 32 anos. Realizou-se uma
revisdo dos prontuarios para a obtencdo dos seus dados clinicos e da avaliacdo cariotipica. O
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