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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Apert é uma doenca genética,autossomica dominante,tendo como
caracteristicas. acrocefalia e sindactilismo,geralmente simétrico, envolvendo as quatro
extremidades.Ocorre em 1:160000 nascimentos. Relato de caso: V.V.F.,.5 meses,internada na
enfermaria de Pediatria de um Hospital Terciario, para avaliagdo multiprofissional,com hipotese
diagnostica de Sindrome de Apert e doenca do refluxo gastrico-esofagico. Sem relato de casos
semelhantes na  familia Ao exame  fisico,apresentava  acrocefalia, face
achatada,assimétrica,hipertelorismo e proptose ocular.Nariz pequeno e largo,com ponte nasa
deprimida.Fenda palatina.Hipoplasa de 1\3 meédio da facecom angulo naso-labial
reduzido,evidenciando auséncia de selamento labial e respiracdo bucal.Orelhas de implantacéo
baixa.Fusdo dos dedos das méaos e dos pés,formando uma massa com unha em comum.Atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor. Durante sua estadia na enfermariafoi avaliada pela
fonoaudiologa,com indicacdo de gastrostomia.Um més apos a realizacdo do procedimento,ainda
recebia nutricdo parenteral,em virtude da impossibilidade de utilizagdo da via enteral,por
persisténcia de distensdo abdominal,vomitos e auséncia de evacuacOes,apesar de ruidos
hidroaereos presentes e estimulo retal . Evoluiu com piora do estado geral,sendo encaminhada a
uti pediatrica e solicitada revisdo cirargica, evidenciando-se importante area de fibrose,proximo a
cicatriz cirurgica,seguida de lise de bridas,com estabilizacdo do quadro clinico,comprovando o
descrito na literatura,quanto ao crescimento exagerado de fibroblastos,seguido de fibrose intensa.
Discusséo: Ha relato de complicagBes cirurgicas,associadas & sindrome,decorrente de fibrose
importante, provocada pela mutacdo do gene FGR2,que codifica o receptor tio2,de fator de
crescimento de fibroblastos. Na Sindrome de Apert,é comum retardo mental,mas também ha
relato de inteligencia normal. Uma erupcdo semelhante a acne,desenvolve-se em muitos
pacientes,afetando os bragos. As mal formagdes faciais sdo importantes,promovendo ma oclusao
classe 3; tumefagcbes ao longo da parte latera do paato duro,pelo acumulo de
glicosaminoglicans,formando uma pseudofenda,devendo essas alteracbes serem prontamente
corrigidas para dar autonomia ao paciente. Conclusdo: O diagndstico precocebem como
correcOes cirurgicas do cranio até os 10 anos de idade, sdo imprescindiveis,para evitar dano ao
sistema nervoso central,além da correcéo de deformidades dos membros e craniofaciais,evitando
limitacdo a sua sociabilizacéo.

http://www.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-shp/36CB Pedi atri a/0026-si ndrome-de-apert. pdf



