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Resumo: Introducéo: A sindrome de Phelan McDermid é uma monossomia do 22913, que se caracteriza
clinicamente por hipotonia heonatal, atraso global do desenvolvimento, auséncia ou retardo grave
na aquisicdo da fala, dém de ateracbes gastrointestinais, neurolégicas, renais e dismorficas
menores Descri¢do do caso: G.S.M.B, 10 anos, natural e procedente de Santa Rita-PB, admitido
com gueixa de vémitos constantes apos aimentar-se, e primeiro e Unico episodio convulsivo
ténico-clonico afebril, evoluindo com perda da deambulacdo. Ja diagnosticado com a sindrome
de Phelan McDermid, e intolerancia a lactose, esofagite, gastrite cronica e duodenite, doenga do
refluxo gastroesofagico (DRGE), estenose de traquéia, estando em desnutri¢do proteico calérica.
Evoluindo com diminuic¢éo dos vomitos, apos tratamento da DRGE, sem crises convulsivas apds
uso de anticonvulsivantes, retorno da deambulacdo com fisoterapia e melhora da desnutricéo
protéico calorica com acompanhamento dietético. Discussdo: Portadores da Sindrome de Phelan
McDermid apresentam frequentemente alteragdes gastrointestinais, como a doencga do refluxo
gastro esfofagico, esofagite, gastrite cronica, e duodenite, que sdo fatores predisponentes para
desnutricdo protéico caldrica, juntamente com a intolerancia a lactose. O uso de medicagoes pro
cinéticas, inibidores da bomba de prétons e antagonistas de receptoes histaminicos (H2), aliados
a dieta especifica colaboram para a melhora da desnutricdo protéico cadrica e melhora a
quelidade de vida do paciente. Conclusdo: Paciente medicado durante a internagdo com pré
cinético, tendo melhora dos vémitos, com dieta especifica para DRGE e para a desnutri¢cdo, com
melhora desta. Foi feita fisioterapia motora, retornando a deambulacéo, e sem crises convulsivas
apos uso de medicagdo anticonvulsivante. Recebeu ata hospitalar em bom estado gerd,
deambulando, sem queixas gastrointestinais e sem queixas neurologicas. Encaminhado ao
ambulatério de gastroenterol ogia e neurol ogia para posterior acompanhamento.
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