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Resumo: Introducdo: A sindrome da Hipoventilacdo Central Congénita (CCHS) € uma doenca rara, de
origem genética, relacionada a desregulacdo do controle autondémico da respiracéo. Esta doenca é
caracteristicamente diagnosticada no periodo neonatal, contudo existem muitos casos com
sintomatologia moderada ou leve que passam despercebidos, as vezes, até a vida adulta
Descricdo do Caso: RNT, 39 semanas, masculino, nasceu de parto cesarea, APGAR 7/9, peso de
3,734kg. Evoluiu com hipoatividade e quedas de saturagdo no sexto dia de vida. Apresentou
piora do estado geral e varios episodios de apnéia sendo transferido para UTI Neonatal onde
necessitou de ventilagdo mecanica invasiva. Exames complementares. liquor normal,
hemoculturas negativas, acidose respiratéria importante; TC de cranio, USG Transfontanela,
Ressonancia Nuclear Magnética e Ecocardiograma sem alteracGes. Devido a suspeita de crise
convulsiva, iniciado fenobarbital e piridoxina sem ateracdo do quadro. ApoOs avaiacdo da
neuropediatria, afastada a possibilidade de doenca neuromuscular e iniciada a investigagéo para
Erros Inatos do Metabolismo e Sindrome de Hipoventilagdo Central. Apds a quarta faha de
extubacdo, realizada traqueostomia. Recebeu ata apls 74 dias de internacdo hospitalar com
nutricdo enteral e com ventilacdo mecanica ndo invasiva para suporte durante o sono. A amostra
biolégica analisada do paciente, detectou mutagdo patogénica no exon 3 do gene PHOX2B
compativel com CCHS. Discussdo: Pessoas comprometidas apresentam respiragdo superficial
(hipoventilacgo alveolar) durante o sono ou mesmo em vigilia. Essa ateracdo da respiracdo
ocorre independente da integridade anatémica e fisioldgica dos pulmdes. Também sdo descritas
outras doencas associadas. alteracbes do ritmo cardiaco, doenca de Hirschsprung e tumores
originarios de células da crista neural. Entretanto, tanto a intensidade do comprometimento da
respiracéo quanto o surgimento de doencas associadas tem estreita relacdo com o tipo de mutacéo
apresentada pela pessoa afetada. Conclusdo: por ser uma doenca rara, a suspeita clinica €
essencial para a assisténcia médica adequada e melhor qualidade de vida do paciente.
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