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Resumo: Introducéo: A sindrome de Baller-Gerold foi descrita pela primeira vez em 1950 por Baller e em
1959 por Gerold. E uma condig&o genética rara, caracterizada por desordem congénita de heranca
autossdmica recessiva, que apresenta mutacdo do gene REQL4. HA craniossinostose, aplasia
radial, oligodactilia, sindactilia, aplasia do polegar e atraso no crescimento. Outras anormalidades
podem estar associadas. Descricdo do caso:E. F. O. trés anos e seis meses, masculino, sete quilos,
internado por crise convulsiva de quarenta minutos. A mée relata crises convulsivas recorrentes
desde o nascimento, intensificadas ha dois meses, com um episodio por semana, durando até trés
horas. Ao exame fisico: BEG, hidratado, rosado. Observou-se: microcefalia, implantaco baixa
das orelhas, microstomia, criptorquidia, hipospadia, atraso no desenvolvimento da linguagem e
motricidade e malformacdo nas maos e pés. Ausculta cardiaca sem sopro ou arritmias. N&o
realiza marcha. A méae aplicou Diazepan supositério em casa. No hospital, foi observado por duas
horas e teve dta hospitalar com orientagbes. Discussdo:A Sindrome de Baller-Gerold é uma
condicdo genética, ainda ndo descrita no Brasil, pouco frequente na literatura médica mundial,
com prevaéncia ndo estabelecida, menor que 1:1.000.000.0s individuos apresentam
malformacgdes craniofaciais ja descritas; cardiacas (defeito do septo ventricular, persisténcia do
canal arterial, estenose adrtica supravalvar), renais (ectopia, agenesia), anais (anus imperfurado,
anterior, fistula perianal), do sistema nervoso (hidrocefalia, agenesia de corpo caloso), do
aparelho esquelético (limitacdo articular, fusdo de costela, vértebra plana e falange média
ausente); coordenacdo motora fina alterada em consequéncia das malformagdes nas maos e nos
bracos, aplasia radial ou auséncia dos polegares. Outras malformacdes e atraso mental podem
estar associados. O diagnéstico é realizado através do quadro clinico, exames de imagem e teste
genético molecular. O tratamento consiste na reducdo das complicagOes, correcdo das
malformacdes e tratamento das comorbidades associadas. Conclusdo:.A identificacdo de
malformagdes ao nascimento determina ainvestigacdo diagndstica de sindromes genéticas.
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