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Introdugdo: A Sindrome de Cohen (SC; OMIM 216550) é uma doenga multissitémica autossémica
recessiva, caracterizada por muta¢des no gene VPS13B, ndo ha tratamento especifico, com
diagndstico complexo e ainda com poucas informacgdes sobre a correcao gendtipo-fenétipo.

Objetivo: Analisar artigos publicados que abordem o diagnéstico de pacientes com SC no Brasil.

Metodologia: Foi realizada uma revisdo sistemdtica da literatura, buscando identificar estudos
gue avaliaram, diagnosticaram ou relataram pacientes com SC no Brasil. A busca foi realizada por
pares. Esta revisdo foi conduzida em quatro etapas: identificacdo, selecdo, avaliacdo de
elegibilidade e inclusdo. As pesquisas bibliograficas foram realizadas no periodo de 2000-2024,
em periddicos cientificos indexados nas bases de dados PubMed, Google Académico, SciELO,
Medline e Lilcas utilizando como termos de busca: Sindrome de Cohen; COH1; VPS13B; Brasil,
tanto em portugués como inglés. Posteriormente, os estudos foram avaliados de acordo com o
titulo e com o resumo. Foram excluidos artigos que ndo utilizaram pacientes brasileiros e que
artigos com pacientes sem confirmagdo de SC. A partir dessas analises, os artigos foram
aprofundados na fase da avaliacdo, por meio da leitura completa dos artigos. Os estudos
incluidos tém os seguintes critérios de elegibilidade: estudos que relatam pacientes com
diagnéstico confirmado de SC na populacgdo brasileira.

Resultados: O resultado do processo de busca foi de 72 artigos nas cinco bases de dados
pesquisadas. Posteriormente, foi realizada a triagem dos artigos pelos titulos e resumos, dos
quais 21 artigos foram selecionados, 10 foram excluidos por serem artigos incompletos, artigos
de opinides e hipdteses médicas, artigos que ndo utilizaram pacientes brasileiros, artigos de
revisOes de literatura e artigos cujos pacientes ndo tinham diagndstico confirmatdrio de SC,
resultando em 11 artigos. Dos 11 artigos, 8 foram selecionados a partir dos critérios de
elegibilidade. A partir desta revisao sistematica da literatura foi possivel concluir que hd um baixo
indice de publicacdao sobre os pacientes com SC diagnosticados no Brasil, além disso é possivel
verificar que ndo ha uma variante mais prevalente entre os pacientes assim como as suas
manifestacgdes clinicas.

Conclusdo: Os artigos abordam diferentes aspectos, como manifestagdes clinicas e variantes.
N3do ha uma variante mais prevalente, assim como manifestacdes clinicas mais especificas entre
os pacientes brasileiros.



