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INTRODUGAO

A sindrome de ANES (Alopecia,
Neurologic defects and Endocrinopathy
Syndrome) é uma condi¢do genética
rara associada a variantes no gene
RBM28. Relata-se o caso de paciente de
5 anos e 10 meses com baixa estatura,

atraso  do neurodesenvolvimento,
alopecia, baixa acuidade visual,
dismorfias craniofaciais e

endocrinopatias, incluindo deficiéncia
de hormoénio do crescimento
confirmada. O exoma identificou
variantes em heterozigose composta no
RBM28, inicialmente de significado
incerto, com posterior reclassificagdo
de uma como provavelmente
patogénica. Houve episédio febril apds
anestesia, levantando suspeita de
hipertermia maligna.

DESCRIGAO DO CASO

Paciente com baixa estatura, atraso do
desenvolvimento, criptorquidia
unilateral, alopecia, alteragGes visuais e
dismorfias faciais. Apresentava
deficiéncia de hormonio do
crescimento confirmada por teste de
estimulo, com idade dssea atrasada
(-2,7 DP). Iniciou uso de somatropina,
com seguimento multidisciplinar. O
exoma revelou variantes compostas no
RBM28, sendo uma posteriormente
considerada provavelmente
patogénica. Apds anestesia para
ressondancia magnética, apresentou
febre significativa, sugerindo
suscetibilidade a hipertermia maligna,
sendo recomendada cautela em futuras
anestesias.

DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS

A sindrome de ANES é uma
ribossomopatia autossdmica recessiva
relacionada ao RBM28. O paciente
apresenta a triade classica (alopecia,
alteragdes neuroldgicas e
endocrinopatias), além de achados
adicionais, ampliando o espectro clinico.
A deficiéncia de GH reforga o
envolvimento hipotalamo-hipofisario. A
reclassificagdo das variantes destaca a
importancia da reandlise genética em
doengas raras. A  suspeita de
hipertermia maligna, mesmo sem
confirmag¢do molecular, tem relevancia
clinica e implica cuidados anestésicos.

O caso evidencia a importancia da
integragdo clinico-genética, da
reavaliacdo de variantes e da atengdo as
implicagdes anestésicas. Reforca o papel
do RBM28 no desenvolvimento
neuroldgico, enddcrino e na biogénese
ribossomal, ampliando o conhecimento
sobre a sindrome de ANES.
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