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Resumo: Introducdo: A sindrome de Pallister-Hall (SPH) € uma doenca autossdmica dominante causada
por uma mutagcdo no gene GLI3 que possui informagdes para a sintese de uma proteina que
controla a expressdo ou ndo de genes em varios tecidos do corpo humano. Na SPH o GLI3
apresenta estrutura anormal e apenas induz a ndo expressao dos genes, causando anomalias em
diversos tecidos do corpo humano. Pode ser caracterizada por uma série de anormalidades, como
anus imperfurado, polidactilia, epiglote bifida e hamartoma hipotal@mico. Nesta Ultima ateracéo,
pode haver insuficiéncia hipofisaria, que se subdiagnosticada pode ser letal em casos severos em
gue hainsuficiéncia adrenal correlacionada. Relato de caso: P. H. C, nasceu em 14/12/2014, com
idade gestacional de 38 semanas e 5 dias, peso ao nascimento de 4060g, perimetro cefalico de 36
cm, comprimento de 48cm APGAR de 7/8, necessitou de oxigénio nasal. Verificou-se a presenca
de anus imperfurado e polidactilia. RM de cranio demonstrou hamartoma hipotaldmico e em
broncoscopia foi visualizado epiglote bifida e bronquio esgquerdo em fenda. Acompanhado pela
Genética Médica, concluindo diagnostico de sindrome de Pallister-Hall. Avaliagdo do eixo
hipotélamo-hipofise-adrenal demonstrou-se normal. Recebeu alta hospitalar para seguimento
com endocrinologia pediatrica. Aprovacdo CEP, Protocolo CAAE 39757314.6.0000.5069.
Discussao/Conclusdo: A SPH € uma anomalia genética que pode ser letal na infancia, devido as
alteragbes causadas, principamente na presenca de hamartoma hipotal@mico. Portanto as
alteracOes morfologicas devem ser verificas precocemente a fim de evitar sua letalidade. Neste
caso descrito o paciente foi avaliado precocemente por equipe multidisciplinar em hospital
tercidrio e, portanto, as complicacdes severas iniciais foram prevenidas, possibilitando menor
risco de morte precoce e acompanhamento ambul atorial.
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