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Resumo: Sindrome de delecdo do cromossomo 4q — Relato de Caso. Bruno Dalri Menestrina, Mari Elisia
de Andrade, Daniel Kracik da Silva, Luis Armando da Silva, Alaina Elisa Sordi, Larissa Arantes
Rodrigues, Beatriz Ferreira Nunes, Maria Eduarda Figueiredo Araljo e Rafael Paini. A delecéo
do cromossomo 4q € bastante rara. A apresentacdo e severidade dos sintomas pode variar de
acordo com quais genes foram afetados com a delecdo de material genético. Entre as
caracteristicas mais comuns de individuos afetados com essa sindrome estdo caracteristicas
craniofaciais distintas como fenda palatina, micrognatismo e ponte nasal deprimida), convul sdes,
anormalidades esqueléticas, defeitos cardiacos, hipotonia muscular, desordens metabdlicas,
problemas gastrointestinais, anormalidades renais, deficiéncia intelectual, atraso no
desenvolvimento e baixa estatura. O tratamento baseia-se no mangjo dos sinais e sintomas
presentas em cada pessoa. V.H.P.L feminina, 2 anos, pesa 6500 kg, estatura 70 cm, perimetro
cefalico 46 cm. Apresenta sindrome diagnosticada por geneticista em Porto Alegre, onde faz
acompanhamento com corpo clinico especidlizado. Apresenta atraso no desenvolvimento,
Comunicagéo Interatrial Moderada e Aneurisma do Septo atrial. No BERA comprometimento
retro coclear bilateral. Apresentou infeccdes de repeticdo em trato respiratério que a levaram a
Mal Estado Geral e dificuldade para aimentar-se, necessitando nutricdo enteral. Realizou
gastrostomia em fevereiro de 2018 o que melhorou o seu quadro geral. Recebe Formula Alfamino
desde o nascimento. Apresentou melhora no desenvolvimento psicomotor , atualmente ela rola,
senta .No ultimo foi internada 1 vez por Doenca Diarréica infecciosa. Recebe GH e estd com
processo para colocar aparelho auditivo. A paciente apresentou melhora com uma abordagem
conjunta, entre geneticista, pediatra, nutricionista ,fonoaudiologa e fisioterapeuta e a colaboracdo
e entendimento de toda a familia, que faz viagens mensais para consultas e tratamentos. A
sindrome € rara e ndo apresenta cura, seu tratamento combinado com diversas areas da salide
levou a uma boa evolucdo. Referéncias:
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