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Resumo: A sindrome de Schinzel-Giedion consiste em um conjunto de alteraces decorrentes de desordem
genéticatais como: retracdo severa de face média, apresentando testa ata, Orbitas rasas com
dobras infra-orbitais, |0bulos das orelhas proeminentes, ponte nasal plana e hipoplasia maxilar.
As fontanelas costumam ser grandes, com amplas suturas cranianas. Pode-se detectar, ainda:
hipertricose, hipertelorismo, anomalias genitais malformagdes cardiacas e urogenitais.Pode vir
acompanhada, também, de hidronefrose, macroglossia, anomalias de cranio e sistema nervoso
central com deficiéncia mental severa e retardo no desenvolvimento. Na data de 22 de janeiro de
2016, recebeu-se uma crianga, do sexo feminino, de 4 meses e 4 dias, apresentando crises
convulsivas, com diagnostico de mal epilético a esclarecer. Ela nasceu de parto cesareo
apresentando falta de movimentos respiratérios, mamilos afastados, dedo supranumer&rio em
mao direita e genitdlia feminina com aspecto anormal. A mée possui 39 anos de idade e 3 outras
gestagcBes. N&o ha sinais de anormalidades nos outros filhos e ndo h& relacéo de consanguinidade
entre os pais. Nos exames complementares de créanio, o laudo apresenta uma pequena ectasia de
ventriculos laterais e leve dilatacdo do sistema ventricular supratentorial Foram detectados,
ainda: hidronefrose bilateral, malformacéo Milleriana, hipertricose, dismorfias faciais tipicas e
comunicacdo interatrial. A sindrome € rara e apresenta poucas descri¢des na literatura sobre os
casos documentados. Comparando-se 0s casos existententes com as caracteristicas apresentadas
pela paciente, percebe-se que ela apresenta diversos sintomas da sindrome, incluindo a
hidronefrose bilateral. Infelizmente, como se trata de algo raro ndo € possivel uma pesquisa a
fundo sobre prognostico e qualidade de vida dessa paciente.
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