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Resumo: Dificuldades alimentares no lactente é tema extenso, complexo, particularmente nos menores de
1 ano de idade. Observar integridade anatdbmica e funcional na degluticdo, oferta caldrica
adequada e interpretacdo parental é imprescindivel. Ponto de inflexdo € o acompanhamento
antropométrico e o desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM). Si769;ndrome de Potocki-
Lupski (SPL) é condicdo rara (1/25.000), padrdo autosso770;mico dominante:
duplicac807;a771;0 do brac807;0 curto (p11.2) do cromosso770;mico 17. Acometidos podem
apresentar atraso DNPM, hipotonia muscular com destaque a hipoatividade ao nascimento,
hiperlaxidez ligamentar e perturbac807;0771;es do espectro autista. Har69; presenca de
dificuldade alimentar precoce e consequente desaceleracdo ponderal nos primeiros anos de vida.
"Feminino, 24 meses, pais ndo consanguineos, fertilizagdo in vitro. Nascida a termo, cesérea
Observado hipoatividade ao nascer. Sepse precoce. Dificuldade de sucgdo notada desde primeiros
dias repercutindo dificuldade de ganho ponderal. Melhora inicial pos intervencdo
fonoaudiol6gica e frenectomia lingual. Uso exclusivo de férmulas alimentares. Auséncia de
vomitos e ateracles intestinais. Afastado infecgdes e ma absorcdo intestinal. Realizado troca de
formulas, tratamento empirico para doenca do refluxo gastroesofagico (DRGE), intervencéo
interdisciplinar: fonoterapia e nutricionista. Manteve dificuldade de aceitacéo de dietas, baixo
peso para idade e sexo (Score Z-2) e estacionamento de perimetro cefalico. Aos 10 meses, notada
hipotonia muscular global e atraso nos marcos finos no DNPM. Doengas neuroldgicas e
neuromusculares descartadas. Investigagdo genética com técnica de microaaray aos 22 meses.
duplicagdo brago curto cromossomo 17: SPL. Segue em intervencdo interdisciplinar e
monitoramento nutricional com boa evolucdo."""Dificuldades alimentares e desaceleracdo
ponderal sdo constantes demandas em consultério de gastroenterologia infantil. Chamamos
atencdo a lactente com dificuldades as mamadas desde primeiros dias de vida, mimetizando
condigdes funcionais como DRGE e alergia alimentar, sem melhora com intervencdo dietética.
Avaliacdo fonoaudioldgica foi fundamental. Atencdo a antropometria, marcos finos do DNPM e
hipotonia muscular, orientou investigacdo especializada. A SPL é extremamente rara, com
algumas dezenas de casos descritos no pais. Hipotonia muscular a degluticdo comprometendo
capacidade de correta alimentacdo e nutricdo pode ser o primeiro sinal apresentado. Diagnostico
requer exames geneéticos e manegjo de equipe interdisciplinar para intervencéo. Apesar de doenca
rara, 0 atraso ao diagndstico pode levar a inimeras avaliaces e propedéuticas na tentativa de
elucidacdo, somando sofrimento a crianca e sua familia. Problemas precoces na aceitacéo
alimentar demandam olhar atento a condi¢des funcionais, doencas orgénicas, desgjustes de
dindmica familiar e possibilidades menos comuns como sindromes genéticas raras. Os raros sao
muitos!
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