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Sindrome De Johanson-blizzard: Importéncia Do Diagnéstico E Tratamento Precoces No
Progndstico Da Doenca. Relato De 2 Casos.

BACHA H, DEBONI M, VIDOLIN E, QUAIO CR, BERTOLA DR, KIM CA, MARQUES-
DIASMJ, KODA YKL, ,

Introducdo: S. Johanson-Blizzard, doenca autossbmica recessiva rara caracteriza-se por
hipoplasia/aplasia nasal, anormalidades dentérias, cabelo ralo, fistula nasolacrimal,
hipotireoidismo primério, insuficiéncia pancreatica exdcrina, ateragdes neuroldgicas e génito
urindrias. Descricdo do caso: Caso 1. B.O.B., masculino, 5 meses, encaminhado pela genética
para investigacdo de esteatorréia e desnutricdo proteico calorica acentuada desde 3 meses de
vida. Irma gémea, com facies sindrbmica, falecida aos 4 meses de diarréia e desidratacdo. Ao
exame fisico apresentava aplasia cltis em bregma, escleréticas azuladas, narinas hipoplésicas,
palato em ogiva, torax estreito, didstase de musculatura abdominal, hipotonia axial e surdez
neurossensorial. Sudan +++; Prova de absorcdo de triglicérides alterada; Gordura fecal
40,80/196g fezed/dia (20,8%); Proteinas séricas totais 7,4g/dL; Albumina 4,6g/dL; Bidpsia
jejunal: enterite cronica moderada com areas focais de erosdo da mucosa; Caridtipo 46,XY.
Tratado com enzimas pancredticas e suporte nutricional com boa evolugdo clinica. Caso 2
SM.V.L., feminino, 1lano e 6 meses. Encaminhada pela neurologia para investigacdo de
esteatorréia, desnutricdo e disfagia. Pais consanguineos. Ectoscopia evidenciando hipoplasia
nasal, desnutricdo grave, anasarca, hipotonia e atraso do desenvolvimento neuropsicomotor.
Sudanlll ++; abumina 2.2g/dL; Lipase 5U/L (7-59); Amilase 25 U/L (25-220). Ndo houve
tempo hébil para findizar a investigagdo, pois a crianca faleceu logo apds o0 primeiro
atendimento. Comentarios: A insuficiéncia pancreética exécrina na S. Johanson-Blizzard, leva a
ma-absorcdo intestinal e a complicacdes como desidratacdo, desnutricdo, hipoproteinemia,
infecgdes e Obito. Diagndstico e tratamento precoces determinam o prognostico da doenca.
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