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Resumo: A Sindrome de Seckel € uma doenca autossdmica recessiva rara, caracterizada por baixo peso ao
nascer associado a retardo de crescimento com baixa estatura, retardo mental e dismorfismo
craniofacial caracteristico. Além de distirbios esqueléticos, genitais, dermatologicos e
hematol 6gicos. Ha muitas variantes da doenca, sendo a principal Seckel 1 (39g22-g24), o gene
SKL 1 codifica uma proteina similar a ATR (Ataxia Teleangiectasia e RAD3). O diagndstico pré-
natal € realizado através de USG. O diagnostico diferencial é realizado com a Sindrome de
Russel Silver, Nanismo de Majewski, e Sindrome de Meier-Gorlin. O objetivo do presente relato
€ 0 de associar 0 prognostico reservado a presenca de Cardiopatia Congénita. O presente caso
trata-se de um lactente de trés meses, sexo feminino, nascida de parto eutécico a termo, pesando
2900g sendo logo apds ao nascimento encaminhada a UTI Neonatal. Apresentava microcefalia,
micrognatia, retrognatia e nariz proeminente triangular, além de craniossinostose, resultando em
uma cabeca anormamente alongada, olhos grandes com pregas palpebrais obliquas para baixo,
pavilhdo auricular com implantagdo baixa, hdlux bilateramente encurtado. N&o foram
encontradas alteracdes nas dosagens de uréia, creatining, proteina C reativa, nem no ionograma.
O hemograma revelou anemia e plaquetopenia caracteristicas desta sindrome. O ecocardiograma
evidenciou CIV e PCA graves, hiperfluxo pulmonar tendo sido administrado Lasix, Aldactone,
Captopril, Digoxina. Evoluiu com anemia e desconforto respiratério grave tendo realizado
Ampicilina + Amicacina (D5), Cefepime + Oxacilina (D6), Fluconazol (D10), recebendo trés
transfusdes sanguineas. Evoluiu com piora do quadro clinico apresentando bradicardia e febre,
suspendeu-se a digoxina e iniciou-se dobutamina, transferida para UTI evolui para ébito. Embora
a associagao com Cardiopatia Congénita ndo segja comum, ja foi descrita na doenga, com uma
caracteristica, a de serem malformacfes graves e multiplas, como no presente relato, o que torna
0 prognostico reservado e a sobrevida curta.
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