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Resumo: Introducdo: A sindrome de Crouzon é uma doenca genética causada por uma mutagdo no gene
responsével pela codificagdo dos receptores do fator de crescimento fibroblastico tipo 2,
apresentando deformidade craniana, ateracOes faciais e exoftalmia. Faz parte do grupo das
craniossinostoses. Descricdo do caso: Recém-nascido termo, pequeno para idade gestaciondl,
baixo peso (2310gramas), parto cesarea por oligodramnia, apgar: 9 e 9, masculino, estatura:
43cm, perimetro cefdlico: 33,5cm, exame fisico: deformidades do créanio (braquicefaia?);
anomalias facias. fronte larga, hipoplasia maar, nariz com aspecto adunco, exoftamia
importante, hipertelorismo, baixa implantacdo das orelhas; aparelho cardiovascular com sopro
sistélico +1/+6. Caracteristicas estas muito semelhantes a méde, que até o momento ndo tinha
diagnostico. O pai, 35 anos, higido. Méae, 26 anos, fez pré-natal, primipara, A+, sorologias
normais. Recém-nascido evoluiu de maneira favoravel permanecendo no alojamento conjunto
por 06 dias, nessa época foram solicitados varios exames para investigagdo - ecocardiograma:
aneurisma do septo interatrial sem comunicacdo/ tomografia computadorizada de cranio:
densificacéo da tenda do cerebelo, hipodensidades periventriculares e nos centros semiovais,
podendo corresponde a mielinizagdo incompleta/ Ultrassonografia transfontanela: hipogenesia de
corpo caloso/ Ultrassonografia abdominal: sem ateractes Teste do pezinho: normal. Paciente e
mée foram diagnosticados clinicamente pelo geneticista com Sindrome de Crouzon. Atualmente,
a crianca estd com 11 meses, faz acompanhamento no ambulatorio de puericultura, com
desenvolvimento neuropsicomotor e Denver adequados para idade. Em relagdo as curvas de
crescimento, apresenta baixo peso, baixa estatura e normocrania. Discussdo: Trata-se de uma
sindrome autossdomica dominante, com aumento da chance de transmissdo quando um dos pais
possui a doenca. Pode ser evidenciada ao nascimento ou durante a infancia. O diagndstico
precoce € fundamental para que sejam alcancados melhores resultados. Conclusdo: O tratamento
desta doenca é multidisciplinar, com objetivo de fornecer qualidade de vida aos pacientes com
terapia sintomatica e de suporte na busca de uma melhor qualidade de vida.
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