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Resumo: Introducdo: Sindrome de Progeria Huntchinson-Gilford (HGPS) indica um grupo de doencas
genéticas rara, fatal e severa. A prevaléncia é de uma em 4-8 milhGes de nascimentos. Existem
114 criangas dentre os 39 paises onde foi diagnosticada. |dade média de sobrevida é de 13,5 anos.
Caracteriza-se por baixa estatura, baixo peso, perda precoce de cabelos, lipodistrofia,
esclerodermia, diminuicdo da mobilidade articular, ostedlise e facies semelhante & pessoas
idosas. A doenca classica € causada por mutacdo autossdmica dominante esporadica, no gene
LMNA, resultando em ma formagéo da laminina A (progerina). Descri¢do do caso: C.L.B.P., 10
anos, sexo masculino. Nasceu com peso, estatura, APGAR adequados para idade. Apresentava
fissura labiopalatal. Ap6s 0 nascimento enquadrou-se na classificagdo peso muito baixo para a
idade. Falou com 15 meses e andou com 28 meses. Na infancia iniciou quadros de pneumonia
recorrente. Apresenta idade 6ssea de 6 anos, baixa estatura, baixo peso, microcefalia, baixo
implante das orelhas, alteracdo auditiva bilateral, alteracdo denté&ria, voz aguda de dificil
compreensdo, camptodactilia no 5° dedo das duas méos, linfedema em perna esguerda,
dificuldade na concentracéo para atividades, facies de envelhecimento, perda precoce de cabelos
e caridtipo 46,XY. HDL, célcio sérico, creatinina, somatomedina C, proteina ligadora 3 de IGF,
fosfatase acalina, fésforo e globulina encontram-se abaixo do valor de referéncia. Complemento
sérico C3/C4, imunoglobulina E/A encontram-se acima do valor de referéncia. Ressonancia
magnética de sela tdrcica apresentou parénquima adenohipofisério reduzido de volume.
Discussdo: Embora criangas com Progeria nasgam com aspecto saudavel, elas comegam a exibir
caracteristicas de envelhecimento acelerado com 18-24 meses de idade. Este paciente estd em
estudo genético desde 2006, ainda sem diagndstico molecular. Conclusdo: O diagndstico precoce
objetiva controlar as complicacfes, visto que o 6bito precoce geralmente ocorre por acidente
vascular cerebral, infarto do miocérdio, insuficiéncia cardiaca ou aterosclerose.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da- shp/37-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/0029-sindrome-de-progeri a-huntchinson-gil ford-rel ato-de. pdf



