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Resumo: INTRODUCAO: Paciente apresentando cardiopatia congénita complexa e fécies sindrémica ao
nascimento. RELATO DE CASO: M.C.A.R., feminina, natura e procedente de Uberaba.
Paciente apresentava cardiopatia congénita complexa, facies sindrbmica, polidactilia em méos
direita e esquerda, pescoco curto, sobra de pele em regido cervical, unhas hipoplésicas, membros
inferiores mais curtos, baixa estatura. Iniciado investigacéo genética. Realizado cirurgia cardiaca,
com correcdo da cardiopatia congénita. Achados do exame fisico compativel com Sindrome de
Ellis- Van- Creveld. DISCUSSAQ: Sindrome de Ellis-Van Creveld, também denominada de
displasia condroectodérmica. Prevaléncia menor que 0,1 por milhdo de nascimentos. Achados
clinicos: nanismo desproporcional com membros curtos, caracterizado por antebracos, méos e
pés mais envolvidos que 0s segmentos proximais dos membros; encurtamento mais proeminente
nas partes distais dos membros, tibia e fibula encurtados; tronco parece longo com o
encurtamento dos membros inferiores; polidactilia pos-axial, acometendo mais lado ulnar das
maos. Pés sdo menos afetados; sindactilia, podendo ocorrer com fusdes carpicas e alteragdes no
formato das falanges,; anormalidades das unhas, dos cabelos e dos dentes (displasia ectodermal);
unhas pequenas, hipoplasicas e distréficas, alteragbes odontoldgicas. dentes pontiagudos,
distroficos ou ausentes, com denticdo alterada podendo estar presente desde o nascimento; 1abio
superior curto, preso a arcada dentaria por freios labiais. Defeitos cardiacos congénitos ocorrem
em 60% dos individuos afetados. O Diagnéstico é clinico. Nado h& necessidade de estudo
genético. N&o existe tratamento especifico para a sindrome. Progndstico depende do grau de
cardiopatia existente. CONCLUSAO: O relato de caso trata de sindrome genética rara. Pode ser
suspeitada pelas caracteristicas fisicas do paciente e ndo necessita de imagens para sua
confirmag&o. O diagnostico é clinico.
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