SINDROME DE Pifl He-pkins

PITT
HOPKINS

A Sindrome de Pitt Hopkins
(PTHS) & uma desordem de
neurodesenvolvimento de causa
genética, causada por alteragdo
no gene TCF4 no cromossomo 18.
Esse gene tem papel essencial
no sistema nervoso e cérebro.

CARACTERISTICAS

Aspectos
Neurologicos e @
Comportamentais
* testa estreita e convulsées
e lateral das sobrancelhas EEETNISzele=\telile
finas * corpo caloso atrofiado
* narinas largas e ventriculos cerebrais

e ponta do nariz arredondada

e arco do nariz rebaixado risadas sem causa aparente
e bochechas salientes P

R e e A L R @  © Movimentos das maos
em formato de coragdo, estereotipadas (flapping,

também conhecido como aperto e esfregar das maos)
boca de cupido) e dedos das mdos afinados

dentes espacados e irritabilidade
e orelhas com WClI[-l o transtorno de integracdo
alargadas sensorial

aumentados

Desenvolvimento

severo atraso
intelectual
auséncia de fala funcional

atraso desenvolvimento motor grosso
ataxia da marcha

hipotonia

no desenvolvimento

Desregulacgdes sistémicas

e anomalias respiratdrias sendo as mais comuns
apneid e hiperventilagdo

e constipacdo intestinal

 refluxo gastroesofdgico

e anomalias oftalmoldégicas como miopiq,

astigmatismo e estrabismo

Esses critérios podem auxiliar no diagndstico clinico
dos pacientes, lembrando que nem todos
apresentardo todos os sinadis e na mesmad
intensidade.

Ao constatar a presenca de pelo menos 4 alteragoes
faciais em conjunto com atraso no desenvolvimento
motor e cognitivo, indica-se a realizacdo de teste
genético para o gene TCF4.

www.pitthopkins.org.br




