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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Neu-Laxova, descrita em 1971 é uma doenga rara autossdmica
recessiva com ata letalidade intra-Utero, atualmente considerada um espectro clinico. Objetivo:
Relatar recém-nascido (RN) com Neu-Laxova e sobrevida. Descrigdo do caso: RN masculino, 29
semanas 2/7, pais portugueses e consanguineos com 2 abortos prévios. Pré-natal com restricéo de
crescimento intra-uterino;  ultrassom  fetal:  ventriculomegalia, cranio em morango;
ecocardiograma: normal. Sorologias VDRL e FTAbs positivo. Cesarea em 08/11/15 por prolapso
de corddo; APGAR 8/9/9; peso 835g (p7), comprimento 34cm (p4), perimetro cefaico 25,5cm
(p17). Encaminhado a UTI em CPAP. SNAPPE Il 25. Permaneceu em ventilagdo ndo-invasiva,
apresentou ictericia (IABO) sendo realizada exssanguineotransfusdo. Braquicefaia e ultrassom
com ventriculomegalia assimétrica. Pele hiperemiada e fridvel ao nascer e epilepsia desde 2
meses de vida. Ressonancia crénio: maformagdo do desenvolvimento cortical, adenohipofise
aumentada e hipersinal em T1. Tomografia cranio: lisencefalia, sem cranioestenose. A0s 7 meses,
atraso desenvolvimento neuro-psico-motor grave e tetraplegia espastica. Apresentou baixo ganho
pondero-estatural e de perimetro cefdlico. As dismorfias faciais acentuaram-se na evolugdo com
protrusdo ocular, ponte nasal achatada, boca pequena e orelhas grandes. Evoluiu com inflamacéo,
ressecamento e descamacdo extensa de pele (biopsia: dermatite espongidtica e perifoliculites
granulomatosas compativel com ictiose). Hipernatremia persistente, necessitando de reposicéo de
&gua livre. Triagem neonatal bésica sem alteragdes, mas perfil tandem (MS/MS) com niveis
muito baixos do aminoacido serina: 9,65 mmol/l (referéncia: 14,1 a 363,81), compativel com
defeito da sintese de serina. Encaminhado material para sequenciamento dos genes PGDH, PSAT
e PSP responsaveis pelos defeitos na sintese de serina e iniciada suplementacdo ora de L-serina
Comentérios. S&o destacados achados clinicos compativeis com o espectro Neu-Lauxova em RN
prematuro com malformactes cerebrais e ictiose. O diagnostico é de extrema importancia para o
aconselhamento genético e avaliacdo terapéutica. Os relatos de literatura apresentam casos de
natimortos, sendo muito rara a sobrevida apos o periodo neonatal .
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