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Resumo: Introducéo: Relativamente rara, acomete 1 a cada 300.000, sem predilecdo por sexo, descrita pela
primeira vez em 1963, ap6s a deteccdo de semelhancas fisicas entre 7 criancas com retardo
mental, baixa estatura, polegares grandes e largos. Outras caracteristicas comuns da SRT incluem
diversas anomalias craniofaciais como: microcefalia, disgenesia de corpo caloso, bossa frontal
proeminente, fissuras palpebrais obliquas, estrabismo, dorso nasal ato, desvio de septo,
hipoplasia maxilar, palato ogival, fissura palatina, micrognatia e ateragdes morfologicas dos
dentes. Descricdo do caso: RN, masculino, pré-termo, 33 semanas, AIG, PN: 1960g, Apgar 8/9,
gue ao exame inicial apresentava: implantacéo baixa de cabel os, hipertricose, piramide nasal alta,
hipertelorismo mamilar, campodactilia do 3° dedo da méo direita, falange distal dos polegares e
dos hdlux alargadas e achatadas bilateralmente, criptorquidia bilateral, com testiculos palpaveis
em cana inguina bilateralmente. Realizadas triagem auditiva e oftalmolégicas normais.
Discussdo: As caracteristicas marcantes dessa sindrome facilitam seu diagnostico mesmo no
periodo neonatal, como nesse paciente. Entretanto, as vérias ateragdes faciais fazem com que
essas criancas, segundo a literatura, apresentem susceptibilidade maior a algumas manifestagdes
a0 longo da vida, como: obstrucdo nasal, infec¢Bes de repeticdo das vias aéreas superiores, otites
de repeticao, dificuldade na aquisicéo da linguagem oral. No periodo neonatal, pode-se observar
alteragdes no tdnus da musculatura perioral com dificuldade de succéo e degluticdo, que deve ser
detectado precocemente e contornando, visando garantir o suporte calérico adequado nessa fase.
De acordo com estudos anteriores, o retardo mental esta presente em todas as criancas portadoras
da sindrome, em graus variados, algo que s serd observado na evolugdo do paciente. Conclusdo:
Torna-se necessario 0 reconhecimento precoce e orientagdo adequada, visando prevenir e tratar
possiveis complicacBes. E preciso também que sgjam acompanhadas e estimuladas objetivando
minimizar o retardo no desenvolvimento neuropsicomotor e da linguagem.

http://www.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-shp/36CB Pedi atri a/0306-rel ato-de-caso-sindrome-de-rubinstein-taybi. pdf



