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Resumo: A associacdo entre fibrose cistica (FC) e sindrome de Down (SD) é relatada em poucos trabalhos
na literatura. Este caso descreve a historia de um recém-nascido (RN) com SD e com triagem
neonatal, por dosagem de tripsinogénio imunorreativo (IRT), positiva para FC. AEOC é filho de
mée de 38 anos, sem comorbidades e historia familiar de doencas genéticas. A gestacéo foi sem
intercorréncias e o parto cesareo, por hidropsia e centralizacéo fetal. Na sala de parto foram
observadas caracteristicas sindrbmicas como: micrognatia, macroglossia, baixa implantacdo de
orelhas, edema cervical, prega palmar Unica e sopro cardiaco. O cariétipo foi coletado com trés
dias de vida e apresentou resultado de trissomia completa do 21. A hipétese de FC foi aventada
apos positividade em duas dosagens de IRT, quadros de diarreia cronica com resposta ao uso de
pancreatina e colestase hepatica com boa resposta ao uso de ursacol. Os testes de cloro no suor,
genético ou dosagem da funcdo da proteina CFTR, disponiveis apenas em centros de referéncia,
confirmariam o diagndstico. Nossa paciente apresentou mau prognostico e faleceu antes da
confirmagdo para FC, mas a sintomatologia e a positividade em duas dosagens de IRT, nos déo
fortes indicios do diagnostico. Nesse contexto reforgamos os estudos de Milunsky e de outros
autores, que sugerem gue a incidéncia dessa associacdo segja maior, uma vez que, isoladas, a
incidéncia dessas sindromes € mais elevada.
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