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de toxina botulínica foi instituído com bom resultado. Até onde sabemos, este é o primeiro caso identificado na população brasileira. 
Estudos moleculares deverão esclarecer sua etiologia. 
 
DEFEITOS DO METABOLISMO DO COLESTEROL: RELATO DE DOIS CASOS. Millan T , Maegawa G , Zandoná DI , Scholz AP , 
Burin M , Kratz LE , Kelley RI , Metzenberg A , Leite JCL . Serviço de Genética Médica do Hospital de Clínicas de Porto Alegre . 
HCPA. 
INTRODUÇÃO: Os Defeitos do Metabolismo do Colesterol (DMC) são doenças que consistem na alteração da sua rota metabólica, 
por defeitos na estrutura, metabolismo e replicação celular. O colesterol, inadequadamente transportado através da placenta, causa 
anormalidades na morfogênese. Nessa rota existem quatro defeitos descritos, do 30 que são possíveis: Acidúria Mevalônica e 
Síndrome de Smith Lemli-Opitz (autossomicas recessivas), Deficiência da Sterol-D8-Isomerase com fenótipo de Conradi-Hünermann 
(ligada ao X dominante) e Desmosterolose (herança não estabelecida).OBJETIVOS: Os autores descrevem dois casos não 
relacionados.DESCRIÇÃO: Caso 1: recém-nascido feminino, PIG, braquicefalia, microcefalia, hemangioma em região fronto-nasal, 
catarata bilateral, hipertelorismo ocular, micrognatia, hipertrofia gengival superior, hipoglossia, polegares curtos, sindactilia do 4° e 
5° dedos das mãos, pés tortos com polidactilia pós-axial, encurtamento de rádio, ulna, úmero, tíbia e fíbula, displasia de acetábulo 
e luxação dos quadris. Estenose hipertrófica do piloro, CIA. Obito no pós-operatório da piloroplastia. Colesterol: 30 e 7DHC elevado. 
Caso 2: recém-nascido masculino, prematuro, PIG, com hipertelorismo, hipertrofia e estreitamento gengival superior, três frênulos, 
hipospadia peniana, criptorquidismol. FOP. Dilatação de pelve renal direita. Atrofia cerebral difusa, hidrocefalia comunicante, 
agenesia de corpo caloso e displasia de vermix cerebelar. Displasia punctata em regiões epifisárias, joelhos, acetábulo do fêmur e 
punhos. Hipoplasia das falanges médias do 2º e 5º dedos e falange proximal do polegar, polidactilia pós-axial tipo A em mãos. 
Duplicação parcial do 5º metacarpo esquerdo. Atraso do desenvolvimento de ossos do tarso. Cariótipo 46, XY. Colesterol: 90, 
7DHC: normal e de 8DHC: elevada. Analise molecular revelou mutação com aminoácido extra no C terminal. (c.657 *27 del). O 
paciente está com 7 meses e recebendo dieta rica em colesterol.CONCLUSÃO: O diagnóstico definitivo é importante para o 
aconselhamento genético, pois os pacientes têm DMC com heranças diferentes, e também pela possibilidade de tratamento com 
melhora do desenvolvimento neuromotor nos casos sobreviventes. 
 
VARIABILIDADE CLÍNICA NA SÍNDROME DE PALLISTER-KILLIAN.. Zandoná DI , Roth FL , Kessler RG , Felix TM . Serviço 
de Genética Médica do Hospital de Clínicas de Porto Alegre . HCPA. 
INTRODUÇÃO: A Síndrome de Pallister-Killian (SPK) é uma doença rara, de etiologia esporádica e foi descrita independentemente 
por Pallister et al. (1977) e Killian e Teschler-Nicola (1981). É causada por uma alteração cromossômica, isocromossomo 12p 
[i(12p)], limitado a cultura de fibroblastos. Caracteriza-se por grave retardo do desenvolvimento neuropsicomotor, retardo do 
crescimento, fáscies grosseira, ponte nasal ampla e baixa, hipertelorismo, cabelos esparsos, pescoço curto, anomalias de membros, 
manchas de pele com hiper e hipopigmentação que seguem as linhas de Blaschko. Existem 51 casos relatados na literatura, com 
ampla variação fenotípica. OBJETIVO: Os autores descrevem quatro casos e discutem a sua variabilidade fenotípica.DESCRIÇÃO 
DOS CASOS: Os pacientes foram avaliados sendo 3 do sexo feminino e 1 do sexo masculino, com idades que variam entre 1 a 64 
meses. As características mais freqüentemente encontradas foram: fenda palpebral oblíqua para cima, alopecia bitemporal, 
hipotonia e retardo mental grave (4 casos); fáscies grosseira, lábio superior proeminente e estenose anal (2 casos); prognatismo 
mandibular, fronte ampla, anormalidade de orelhas, manchas de pele hiper e hipocromicas, anomalias dos dedos e macrossomia ao 
nascimento (2 casos); ponte nasal alargada, palato fendido, defeito do septo interatrial, criptorquidia e convulsão (1 caso). Todos 
os pacientes apresentavam cariótipo em sangue periférico normal. Na cultura de fibroblastos observamos: 47,XX, + i (12)(p11) (2 
casos), 47,XX, + i(12)(p11) [7] / 46,XX [23] (1 caso) e 47,XY, + i (12)(p11) [16] / 46,XY [4] (1 caso).CONCLUSÃO: Os casos 
descritos ilustram a ampla variabilidade fenotípica da SPK, sendo os achados semelhantes aos descritos na literatura internacional. 
Sugere-se que o diagnóstico de SPK deve ser considerado também nos casos com poucas características fenotípicas. e salientamos 
a importância da realização de cultura de fibroblastos nestes casos. 
 
DETECÇÃO DE MUTAÇÕES PRESENTES EM PACIENTES COM DOENÇA DE FABRY. Pereira F , Cecchin C , Schwartz I , 
Ashton-Prolla P , Kalakun L , Jardim L , Giugliani R , Matte U . Serviço de Genética Médica, Hospital de Clínicas de Porto Alegre, RS . 
HCPA. 
Fundamentação:A Doença de Fabry é uma doença recessiva ligada ao X. É um erro inato do catabolismo de glicosfingolipídios, 
resultado da deficiência de a-galactosidase A (GLA). Mulheres heterozigotas têm níveis intermediários da atividade enzimática, 
podendo apresentar forma atenuada da doença. As manifestações clínicas em hemizigotos incluem o aparecimento, durante a 
infância ou adolescência, de dor e parestesias nas extremidades, angioqueratomas e hipohidrose. Com o aumento da idade, 
proteinúria e linfedema aparecem. A morte normalmente ocorre por falência renal ou por doença cardíaca ou cerebrovascular em 
torno da quarta década de vida. O gene está localizado na região Xq22.1 e possui 12,4 kb divididos em 7 exons. Mais de 200 
mutações já foram identificadas, o que enfatiza a heterogeneidade molecular da doença. Objetivos:Detectar as mutações presentes 
em um grupo de pacientes com Doença de Fabry que procuraram o Serviço de Genética Médica do Hospital de Clínicas de Porto 
AlegreCausistica:Foram analisados seis pacientes homens não relacionados, com diagnóstico bioquímico de Doença de Fabry. Os 
exons 1, 2, 6 e 7 do gene GLA foram amplificados por PCR. A seguir realizou-se análise de Polimorfismo Conformacional de Fita 
Simples (SSCP) em gel de poliacrilamida. Fragmentos com mobilidade alterada foram seqüenciados no aparelho ABI 
310.Resultados:A análise por SSCP indicou presença de alterações de mobilidade em seis pacientes, sendo que um paciente 
apresentou alteração em dois exons (exon 1 e 2). Os outros pacientes apresentaram alteração no exons 1, 6 e 7. Dois pacientes 
tiveram a mutação identificada: 30del G e W349X. Conclusões:As amostras com alteração de mobilidade serão seqüenciadas para 
determinação da mutação presente. Não se sabe se a presença de duas alterações no mesmo paciente representa um polimorfismo 
ou um artefato da técnica. O seqüenciamento e a análise por SSCP dos demais exons estão em andamento.  
 
SÍNDROME DE FRASER: RELATO DE UM CASO. Fontana GCN , Enéas LV , Zandoná DI , Roth FL , Leite JCL . Serviço de 
Genética Médica . HCPA. 
Fundamentação:A síndrome de Fraser (SF) é definida pela presença de criptoftalmia, sindactilia, alterações de genitália (critérios 
maiores), malformações de nariz e orelhas, fenda lábio-palatina, hérnia umbilical, agenesia renal e retardo mental (critérios 
menores). É uma síndrome autossômica recessiva de expressividade variada. A associação dessas anomalias congênitas foi 
primeiramente descrita por Pliny the Elder, sendo subseqüentemente designada síndrome de Fraser pelo relato de Zehender et al 
(1872). O diagnóstico é feito pela ocorrência de dois critérios maiores e um menor ou um critério maior e pelo menos quatro 
menores.Relato de caso:RN de L.G.C., masculino, branco, natural de Sapiranga, nascido em 06/11/02, de parto cesária, a termo, 
peso ao nascimento 2700g e perímetro cefálico 37cm. História pré-natal sem intercorrências. Pais consangüíneos, primos de 
primeiro grau, com história de perda de dois recém-nascidos polimalformados. A criança foi transferida ao HCPA no quinto dia de 
vida por apresentar múltiplas malformações. Ao exame físico, constatou-se criptoftalmia direita, nariz e narinas hipoplásicas, orelhas 
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