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INTRODUGCAOQ: O ADCYS5 codifica a enzima adenilato ciclase 5, responsavel
pela converséao da adenosina trifosfato (ATP) em adenosina monofosfato ciclico
(AMPc), com importante expressividade nas células estriatais. Desde 2012,
variantes patogénicas vém sendo descritas nesse gene, com fendtipo clinico
variado de distirbios do movimento: coreia, distonia, espasticidade, hipotonia
etc. A grande maioria desses casos apresenta-se no padrdo monoalélico,
existindo, até o presente, 4 relatos no padrao bialélico. RELATO DE CASOS:
Apresentamos sete casos, com idade variando entre 3 e 13 anos, de individuos
de ambos os sexos, com quadro de hipotonia nos primeiros meses de vida e
atraso global do neurodesenvolvimento, evoluindo com dupla hemiparesia
espastica progressiva, distonia generalizada, atraso global e deficiéncia
intelectual. RM de cranio dos casos foram normais. PROPEDEUTICA: Os dados
foram coletados dos prontuarios dos pacientes acompanhados em servigos de
referéncia em Neurogenética nas cidades de Sao Paulo e Fortaleza, Brasil.
RESULTADOS: O sequenciamento completo do exoma, realizado nesses
casos, evidenciou variantes em homozigose (casos consanguineos) e
heterozigose composta (ndo consanguineos) no ADCY5.
CONCLUSOES: Nesse estudo, apresentamos 7 casos, provenientes de 5
familias brasileiras, de variantes patogénicas no ADCY5, no padréo autossémico
recessivo, com expressao fenotipica mais grave de acometimento neuroldgico,
marcado por dupla hemiparesia espastica progressiva, distonia generalizada e
importante comprometimento do neurodesenvolvimento, em consonancia com
0S casos previamente descritos na literatura, com o mesmo padréo de heranca.

PALAVRAS-CHAVE: ADCY5. Discinesia. Coreia. Distonia. Espasticidade.



