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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Hutchinson-Gilford - Progeria € uma doenca genética rara, que
comeca a se desenvolver na infancia, sendo caracterizada pelo envelhecimento acelerado em 7
vezes da velocidade normal, com baixa expectativa de vida . O diagndstico € clinico, podendo ser
confirmado pela deteccdo da mutacdo no gene LMNA. Relata-se 0 caso de uma crianga de cinco
anos com o objetivo de ressaltar a importancia do diagnostico e evolucéo da doenca. Relato de
caso: Paciente masculino, 5 anos, apresentava desde o nascimento manchas esclerodermiformes,
reducdo do tecido adiposo e baixa estatura. Com 8 meses a alopecia ficou bastante evidente e as
veias do couro cabeludo mais visiveis. Desse periodo até entdo, teve ganho de 1,5 Kg. Exames
como ecocardiograma, colesterol e triglicérides ndo revelaram anormalidade. Aos 11 meses
realizou exame para identificagdo de mutacdo no gene LMNA, sendo esse positivo e
confirmando o diagnéstico. A partir dos dois anos ficaram mais evidentes a micrognatia, torax
em péra, claviculas curtas, coxa valga e denticdo anormal. Hoje se encontra em étimo estado de
salude. Ndo faz uso de medicagOes, apresenta desenvolvimento neuropsicomotor adequado e
inteligéncia normal. Discussdo: Dados da literatura a respeito da sindrome estdo conforme
encontrado no caso. Ainda ndo ha cura nem um tratamento eficaz. Por ser considerada de baixa
incidéncia, torna-se esquecida no meio cientifico, dificultando o incentivo a pesquisa, que junto a
fata de politicas de salde, levam a diagndstico tardio e acesso dificil aos cuidados médicos
necessarios. O tratamento medicamentoso é readlizado para amenizar as manifestagdes
sintométicas, como a aterosclerose. Conclusdo: O acesso ao diagndstico precoce € importante
para manejo adequado e melhora da qualidade de vida. Esse fator foi imprescindivel para a atual
gualidade de vida do paciente, uma vez que possibilitou aos familiares 0 manegjo adequado da
criancga, principamente no seu convivio psicossocial.
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