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Resumo: RNPT (35 semanas), sexo feminino, PIG (1195g), nascido de parto cesareo, Apgar 6/8.
Apresentou multiplas malformacfes, entre elas. microcefalia, hipertelorismo ocular, orelhas
malformadas, l&bio leporino, fenda palatina, focomelia, membros superiores com Umeros
encurtados, auséncia de radio e ulna bilateralmente, oligodactilia com aplasia de polegar nas
méos, adém de membros inferiores com fémures encurtados, auséncia de tibia e fibula
bilateramente. Genitdlia feminina com pequeno prolapso vagina e presenca de anus
anteriorizado. Mée realizou 3 consultas de pré-natal, visto ter sido diagnosticado as diversas ma
formaces em USG de segundo trimestre. Realizado amniocentese para analise de cariétipo, que
se mostrou normal, 46,XX. Sorologias negativas. Entrado com pedido judicial de interrupcéo da
gestacdo, acreditando-se que seria uma crianga incompativel com a vida, pedido este negado,
visto cari6tipo normal. Optado entdo por suspender o acompanhamento pré natal, aguardando
apenas entrar em trabalho de parto. Crianca necessitou de tenda de O2 por algumas horas apds o
nascimento, mantendo-se estavel, sem necessidade de suporte ventilatério apés. Diagnosticado
glaucoma congenito, onde foi realizado procedimento de correcdo cirdrgica. Apresentou quadro
de meningite refratario ao tratamento, apesar de criangca clinicamente estavel, liquor
persistentemente alterado. Realizado TC de cranio diagnosticado uma encefalocele. A Sindrome
de Roberts (SR) € uma doenca com padrdo de heranca autossbmica recessiva rara, com
aproximadamente 150 casos relatados. E causada por uma mutagso no gene ESCO2, necessario a
proteina especifica no estabelecimento de aderéncia das crométides-irmas na fase S do ciclo
celular. O prognostico da SR € reservado, a maioria dos afetados € natimorto ou evolui a 6bito
nos primeiros meses. Aos gue sobrevivem, o prognéstico de qualidade de vida € limitado devido
as multiplas malformagdes e a possibilidade de déficit cognitivo grave. O tratamento desses
pacientes deve incluir uma abordagem multiprofissional.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da- sbp/24-congresso-brasil eiro-de-perinatol ogi 0094-si ndrome-de-roberts-associ ado-a-encefal ocel e-um-rel ato.pdf



