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Resumo: Introducdo: A Acondroplasia resulta da mutagdo no gene FGFR3, resultando em displasia 6ssea e
alteracOes neuroanatdmicas, culminando em comprometimento neuropsicomotor e linguistico dos
pacientes. Descri¢do do caso: J.R.S.C, 4 anos, masculino, nascido a termo por parto cesarea. Aos
2 meses, apresentou a primeira crise de auséncia, permanecendo estético, com cianose perioral e
ma&os abertas e enrijecidas. Iniciou tratamento com fenobarbital, cessando a ocorréncia de crises.
Aos 5 meses, foi encaminhando a centro de referéncia infantil, devido a apresentacdo de fendtipo
de nanismo (membros curtos, hipotonia, posicdo anormal de quirodactilos). Possuia radiografia
de crénio, tronco, coluna e membros condizente com quadro clinico de Acondroplasia. Aos 15
meses, apresentou novo episodio de crise de auséncia, sendo esta acompanhada de estado pos-
ictal. Durante este episodio, ndo estava em uso de fenobarbital. Aos 2 anos e 11 meses,
demonstrava evolugdo na marcha e pronincia de palavras, entretanto néo as conectava. Aos 4
anos e 4 meses, apods periodo sem manifestar crises de auséncia, méae refere o acontecimento de
duas crises na mesma semana. Tem demonstrado comprometimento do desenvolvimento
neuropsicomotor, com fala pouco desenvolvida e sem combinagdo de palavras, além de
comportamento agressivo e extremamente agitado. N&o faz uso de medicamentos e aguarda
avaliacdo neuropsicologica. Discussdo: A bibliografia sobre convulsbes em pacientes
acondroplésicos € escassa, inferindo-se ser esta uma condi¢do incomum. Outrossim, estudos
apontaram maior tendéncia a disfuncdo social e emocional nestes pacientes, referindo fatores
como ansiedade e problemas de pensamento. Deste modo, valida-se 0 debate acerca das
implicagdes neuropsicol égicas desta afecgdo. Conclusdo: Apesar das condicdes neuroanatémicas
bem documentadas e da evidéncia comprovada de comprometimento neuropsicomotor e
linguistico, o funcionamento neuropsicolégico de criancas portadoras de Acondroplasia recebe
pouca atencdo na pesquisa. Urge que o pediatra esteja capacitado para o correto manejo dessas
criancas, visando oferecer avaliagdo abrangente e suporte necessario.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da- sbp/39-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/0253-al teracoes-neurol ogi cas-e-comportamentai s-em-um. pdf



