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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de monossomia distal 3p (também conhecida por delecdo terminal
3p) € uma condicdo rara que afeta menos que 1 para cada 1 milhdo de nascidos vivos. Em cada
paciente esta deletado um segmento de tamanho diferente. Quando maior o segmento deletado,
mais genes se perdem, levando a uma maior expressao do quadro clinico. Existe um ponto crucial
para a caracterizacdo desta sindrome, a regido critica 3p25. O quadro apresenta um fendtipo
bastante variavel, em virtude do tamanho do segmento perdido, 0 mais comum é atraso no
crescimento pré e pos natal, deficiéncia intelectual, atraso no desenvolvimento de linguagem,
bem como habilidades motoras, e caracteristicas faciais dismorficas (trigonocefalia, microcefalia,
fissuras palpebrais descendentes, ptose, telecanto, micrognatia) além de outras caracteristicas
como polidactilia pés axial, fenda palatina, podendo apresentar convulsdes, hipotonia, anomalias
congénitas intestinais, renais e cardiacas . OBJETIVO: Descricdo de um recém-nascido com
sindrome de delegdo 3p25 como causa de vérias manifestacdes clinicas. RESULTADO: Lactente
com 51 dias de vida, I1G 36 semanas e 6 dias, PSNV, peso de nascimento 1.898g, apresentou
asfixia perinatal, tendo feito uso de oxigenioterapia. Apresentou ictericia neonatal tardia, usou
fototerapia e sepse neonatal precoce. Ao exame hemiparesia facia a esquerda, dismorfismo
faciais, dedo extranumerdrio a esquerda além de hipotonia cervical acentuada, hipotonia global
leve, reflexos débels, fosseta pré-auricular, hérnia inguina bilateral, dificuldade de succdo e
desnutricdo energético protéica grave. Sorologia IgM positiva para Citomegalovirus. LCR com
celularidade aumentada e hiperproteinorraquia, realizou tratamento com Ganciclovir
6mg/kg/dose por 42 dias. Ultrassonografia transfontanela e de coluna Lombo-sacra sem
alteracbes. Ecocardiograma - PCA. Genética solicitou cari6tipo com bandas G em sangue
periférico que mostrou Monossomia distal 3p. Solicitado cari6tipo dos pais para aconselhamento
genético Evoluiu com regurgitagdes frequentes, cianose perioral, queda de saturacéo e palidez
associada a disfagia orofaringea grave sendo indicada Gastrostomia com fundoplicatura. Evoluiu
com boa aceitacdo da dieta e ganho ponderal. CONCLUSAOQ: Pacientes com sindrome da
delecdo 3p25 apresentam hipotonia, dificuldade de coordenagéo succgao/degluticdo/respiracéo,
desnutricdo sendo necessério uso de formulas hipercaldricas e a realizagdo de gastrostomia para
uma melhora da qualidade e da expectativa de vida.
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