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Resumo: Introdugéo: Condrodisplasia punctata (CDP) € uma displasia esquel ética de ocorréncia rara, com
calcificagcOes pontilhadas em epifises dos 0ssos longos e tecidos moles em torno das articulaces
e coluna vertebral. Descricdo do caso: DLP, masculino, pré-termo, parto vaginal, 1635g,
comprimento 38,5cm. M&e primigesta, 6 consultas de pré-natal e sorologias negativas.
Apresentava agenesia de 0sso nasal, baixa implantacdo de orelhas e prega Unica palmar. Evoluiu
com desconforto respiratorio e intubacdo em sala de parto. A radiografia apresentava
calcificacOes puntiformes em 0ssos longos e cariétipo: 46XY, add X (?p22.3->pter) mat, 16q h+
em 40 metéfases. Comentérios: A CDP Braquitelefalangica € um dos tipos da doenca, de heranca
autondmicos recessiva ligada ao X. Ocorre delecéo do brago curto do cromossomo X no locus
p22.3, levando a disfuncdo do Gene E, relacionado com a producdo da enzima Arilsulfatase-
Vitamina K dependente. Pelo estudo citogenético e pelas anormalidades no fendtipo apresentado
conclui-se se que o0 paciente possui esta forma da doenca. A delecdo no locus p.22.3 acomete
cerca de 25% dos doentes. A incidéncia da doenca é aproximadamente de 1/500.000 e os
pacientes do sexo masculino sd0 os que normalmente apresentam o fendtico descrito. As
mulheres sdo carreadoras da doenca e ndo chegam a manifesta-la na maioria das vezes. Apesar
da grande morbidade, os pacientes ndo apresentam mortalidade precoce se as principas
complicaces forem tratadas.
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