Titulo:
Autores:

Resumo:

/:\
Y.

PERINATOLOGIA

Trabalhos Cientificos

Sindrome De Haddad: Relato De Uma Condicéo Clinica Rara.
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Introducdo: A sindrome de Haddad é uma sindrome de hipoventilagdo central congénita
associada a megacolon congénito que deve ser considerada nos casos de falhas recorrentes de
extubagcdo no periodo neonatal. Objetivo: Relatar caso de neonato com bradipneia, falhas de
extubacdo por acidose respiratoria e megacolon aganglionar. Diagnosticado sindrome de
hipoventilacdo central congénita e doenca de Hirschsprung, cuja concomiténcia origina a
sindrome de Haddad. Método: Relato de caso. Resultado: Paciente segundo filho de pais ndo
consanguineos, nascido de parto vaginal a termo, em parada cardiorrespiratoria com necessidade
de reanimagdo cardiopulmonar. Na admissdo em hospital terci&rio foi observado bradipneia,
hipotonia e optado por intubacdo orotraqueal. Durante internacdo em Unidade de Terapia
Intensiva Neonatal evoluiu com falhas de extubac&o, acidose respiratoria grave, distirbios de
glicose e crise convulsiva com suspeita inicial de erro inato de metabolismo e sindrome de
hipoventilacéo central congénita. Evoluiu também com enterocolite, colite pseudomembranosa e
necessidade de laparotomia exploradora com biopsia, que evidenciou megacolon aganglionar
congénito. Foi suspeitado de sindrome de Haddad que se caracteriza pela concomitancia de
megacolon congénito e hipoventilacdo central. Realizado pesquisa de gendtipo com presenca de
gene PHOX2B locus:4p13, confirmando diagnéstico. Conclusdo: A sindrome de hipoventilagdo
central congénita € uma doenca genética de heranca autossdmica dominante (gene PHOX2B),
rara, caracterizada como desordem respiratéria por faléncia do controle autondmico respiratério
de origem no sistema nervoso central. O gene PHOX2B é responsavel pela migracdo celular da
crista neural durante a embriogénese. Defeitos nesse gene podem causar desordem
neurossensorial e tumores de crista neural como neuroblastoma, ganglioblastoma e
ganglioneuroblastoma e doenca de Hirschsprung. Devido as varias formas de apresentacéo
clinica e associacfes, a sindrome de hipoventilacdo central congénita devera ser incluida no
diagnodstico diferencial de apneias, bradipneia e falhas de extubagdo no periodo neonatal, e
guando associada a megacélon congénito, considerar o diagnéstico de sindrome de Haddad.
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