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Resumo

Background: O gene COQ4 esté localizado na regido 9934.11, possui sete exons, codifica uma
proteina contendo 265 aminoacidos responsavel por organizar um complexo multienzimatico
para a sintese da coenzima Qo (CoQ 19). A deficiéncia dessa coenzima esta associada a um
grande nimero de diferentes fendtipos clinicos, que podem ser divididos em primarios e
secundarios. A deficiéncia causada pela mutacdo no gene COQ4 é caracterizada como fendétipo
priméario, a funcdo precisa deste gene em humanos ainda ndo é bem conhecida, porém seu
ortélogo de levedura desempenha um papel estrutural importante na estabilizacdo de um
complexo incluindo vérias enzimas biosintéticas CoQ. Estudos ainda estdo sendo realizados em
torno das fungdes especificas desse gene, porém ja se sabe que a deficiéncia primaria da CoQy
é uma das poucas doencas trataveis através da suplementacédo oral desta, e quando realizada tem
apresentado resultados positivos. Mesmo com 0s avangos na genética clinica, ainda existem
pacientes que ndo possuem um diagnéstico correto. Atualmente tem se mostrado de grande
eficiéncia a técnica de hibridizacdo genémica comparativa (a-CGH), para identificacdo de
alteracbes submicroscopicas que ndo sdo identificadas em uma metodologia de citogenética
convencional. Este presente estudo tem como objetivo avaliar um paciente quanto ao seu
fendtipo clinico e a relevancia clinica da analise por a-CGH. Metodologia de estudo: Analise de
prontuario de um paciente em relagdo ao seu fen6tipo clinico e as técnicas utilizadas para o
diagnostico. Resultados: O paciente avaliado com 3 anos de idade, apresentou quadro clinico
caracterizado principalmente por atraso no desenvolvimento motor (ndo anda) e atraso na fala,
fissura labio palatal, pé torto congénito, déficit pondero-estatural, epicanto e hipertelorismo. A
anélise molecular realizada através do método de hibridizacdo gendmica comparativa por
arranjos de oligonucleotideos, detectou uma perda no nimero de copias no braco longo do
cromossomo 9 envolvendo a banda 9g34.11 regido que compreende o gene COQ4. Porém
quando realizada a andlise do cariétipo convencional essa delecdo ndo foi detectada.
Conclusbes: O paciente apresentou melhora significativa quando exposto ao tratamento oral
com a CoQ. Ainda existem poucos estudos a respeito da deplecdo do gene COQ4, a
discordancia observada entre o fen6tipo do individuo analisado e os descritos na literatura pode
ocorrer devido a falta de dados ou ainda devido ao local especifico da delecéo.
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