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Resumo: [INTRODUCAQ] - A Sindrome de Escobar € uma sindrome de heranca autossdmica recessiva
gue corresponde a variante ndo letal da Sindrome do Pterigio Multiplo. Esta € uma sindrome rara,
sem prevaléncia conhecida, mas com relato de 100 casos no mundo até o ano de 2010
[OBJETIVOS] - A gestante foi acompanhada em servico terciario, porém entrou em trabalho de
parto, e pariu, em maternidade de médio risco. Elisa nasceu de parto vaginal, com idade
gestacional: 39 semanas e 4 dias- conforme Capurro Somatico- apresentou ao exame fisico,
membros superiores e inferiores encurtados, e presenca de contraturas articulares em pescoco,
punhos, quadril, joelhos e tornozelos. Além das deformidades em multiplas articulacBes, a
paciente apresentou hipoplasia pulmonar, persisténcia do canal arterial e comunicagdo interatrial,
com moderada repercussdo hemodindmica Apresentou a0 nascer, estatura de 42 centimetros,
perimetro cefalico de 35 centimetros e peso de 2295 gramas. A crianca teve diagndstico no pré-
natal, uma vez que a genitora tem um filho com esta mesma condi¢do. [METODOOLOGIA] -
[RESULTADOS] - Relato de Caso [CONCLUSAQ] - A sindrome é caracterizada pela presenca
de artrogripose em multiplas areas do corpo, além de deformidades nos pés, dismorfismo facial,
baixa estatura, escoliose e cognicdo normal. A génese da sindrome ocorre devido a mutagdo na
subunidade embrion&ria do receptor de acetilcoling, desencadeando uma comunicacdo
neuromuscular prejudicada no feto em desenvolvimento e, como consequéncia, as caracteristicas
fenotipicas da doenca. Ademais, pode ocorrer acometimento cardiovascular, respiratorio € no
trato genitourinario. Na unidade de cuidados intermediarios, a recém-nascida recebeu as
intervencOes necessdrias e teve alta para alojamento canguru para realizar desmame de sonda
orogéstrica. Ainda ndo ha tratamento especifico para a Sindrome de Escobar, mas é
imprescindivel o acompanhamento multidisciplinar, de modo a gerenciar os aspectos clinicos e
oferecer uma melhor qualidade de vida ao paciente. E uma doenca rara e de acometimento
heterogéneo que necessita de uma abordagem multidisciplinar, e esta pode ser conduzida em
unidade com suporte de pediatra, fonoaudiol 6go, fisioterapeuta e acompanhamento ambulatorial .
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