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Resumo: Introducdo: Sindrome facial femoral (SFF) é uma anormalidade congénita rara com menos de
100 casos descritos, caracteriza-se por hipoplasia/aplasia de fémur, unilateral ou bilateral,
associado a malformagdes faciais, esgueléticas, urindrias, genitais e cardiacas. Objetivo:
Descrever um recem-nascido filho de mée diabética com SFF. Relato do caso: E.S.L. masculino,
mae primigesta de 24 anos, portadora de diabetes mellitus tipo 1 com mau controle glicémico,
em ultrassonografia fetal realizado com 26 semanas de gestagdo observou-se fémur com
dimensdes reduzidas e curvatura acentuada associado a escoliose toracica com hemi-vértebras.
No primeiro exame observou-se: criptorquidia bilateral, hérnia de parede abdominal a esquerda,
apéndice auricular a direita, encurtamento rizomélico de membros e escoliose importante. Na
evolucdo apresentou hipoglicemia de dificil controle, necessitando taxas de infusdo de glicose de
13 mg/kg/min. Apresentou priapismo nos 2 primeiros dias de vida, com reversdo espontanea. A
radiografia do corpo inteiro mostrou: escoliose importante, alteracdes vertebrais, hérnia
abdominal a esquerda, ateracfes de ossos de quadril e hipoplasia de femores, mais evidente a
direita, ultrassonografias de cranio normal, de abdome com hérnia de parede a esquerda, derins e
vias urinarias normal, ultrassonografia com doppler de pénis normal e a ecocardiografia
comunicagdo inter-atrial e hipertrofia septal importante. Ante todos esses achados o diagndstico
de SFF foi considerado. Segue aguardando pesguisa genética de DNA (método arrey CGH).
Conclusdes. A SFF pode ser suspeitada jA no prénatal ante alteracbes femorais em
ultrassonografia fetal, apresenta clinica heterogénea e embora sua patogénese ndo tenha sido bem
determinada, diabetes materna foi observada em 42 dos casos descritos. A maioria dos casos €
esporadica e cari6tipo normal em 97 dos casos. Nos casos descritos na literatura,
aproximadamente 20 ndo sobreviveram aos 3 primeiros meses de vida, 76 ndo tiveram alteracéo
fisico-motora e 16 apresentavam alteracdes intelectuais.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/24-congresso-brasil eiro-de-perinatol ogia/0301-sindrome-faci al -femoral -rel ato-de-caso. pdf



