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| A sindrome de duplicagdo MECP2 é uma doenca rara e grave do neurodesenvolvimento, causada por uma duplicagdo do gene da proteina 2 de ligagao a metil-CpG {MECPZ) numa regiao

| especifica do cromossoma X (Xq28). E caracterizada por hipotonia de inicio infantil, atraso do desenvolvimento psicomotor associado a défice intelectual severo, epilepsia, perturbagéo da i

1 linguagem e infegoes respiratorias recorrentes. Afeta predominantemente individuos do sexo masculino com uma prevaléncia estimada de 1/150.000 nascimentos. O tratamento é sintoma-

| especifico, englobando habitualmente uma equipa multidisciplinar. |
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il s « Estudo genético com array CGH detetou “trés ganhos intersticiais da regido aponta, sem autonomia na alimenta¢ao embora
Xq28, que poderdo corresponder a um evento Unico”, confirmando sem dificuldades alimentares |
molecularmente o diagnostico de Sindrome de duplicagao MECP2.
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Intervencado precoce e apoio terapéutico: terapia da fala, fisioterapia e psicomotricicfade.l

A Sindrome de Duplicagao MECPZ2 representa um desafio, devido a sua complexidade clinica e a gravidade dos comprometimentos associados. O caso descrito, ilustra as manifestactes
tipicas da sindrome, destacando a importancia de um diagnostico precoce, preciso e de uma abordagem multidisciplinar. A educacgio e o apoio continuos sao indispensaveis para maximizar o

potencial de desenvolvimento e qualidade de vida dos doentes e familias.
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