.

Ll

390 Congressu
Brasileiro

CBP de Pediatria

DE 0% A 12 DE QUTUBRD - PORTO ALEGRE/RS

Vamos construir o pediatra do futuro

Trabalhos Cientificos

Titulo: Relato De Caso: Sindrome Oro-Facial-Digital Tipo Iv

Autores: ROQUE ANTONIO FORESTI (HOSPITAL E MATERNIDADE MARIETA KONDER
BORNHAUSEN), SERGIO ALBERTO QUADROS (HOSPITAL E MATERNIDADE
MARIETA KONDER BORNHAUSEN), EDSON ARTHUR ROSSINI (HOSPITAL E
MATERNIDADE MARIETA KONDER BORNHAUSEN), MARIANE DE MELLO ROSSINI
(HOSPITAL EMATERNIDADE MARIETA KONDER BORNHAUSEN), FRANCINI
DEBONI (HOSPITAL EMATERNIDADE MARIETA KONDER BORNHAUSEN),
MANOELA DE MELLO BORGES (UNIVERSIDADE DO VALE DO ITAJAI), MONICA
BORGES MONTE (UNIVERSIDADE DO VALE DO ITAJAI), SARAH LYANE VENZON
(UNIVERSIDADE DO VALE DO ITAJAI), EMANUELLA SIMAS GREGORIO
(UNIVERSIDADE DO VALE DO ITAJAI), TUAMI VANESSA (HOSPITAL E
MATERNIDADE MARIETA KONDER BORNHAUSEN), RAFAELA SILVA WALTRICK
(UNIVERSIDADE DO VALE DO ITAJAI)

Resumo: Introdugdo: Atualmente existem 14 diferentes tipos de SOFD, sendo a maioria delas transmitidas
por Cromossomos autossdmicos recessivos. O tipo 1V da SOFD é uma mutacdo autossdmica
recessiva rara. Relato de caso: Recém-nascido do sexo feminino, peso ao nascer de 3045g, termo,
parto cesareo, Apgar 3/6/7. Auséncia de fatores de risco materno, assim como sorologias
negativas. Nasceu com formato do crénio atipico, fascies sindrbmica, microftalmia, epicanto,
implantacdo baixa de orelhas, lesdo cistica em lingua, fenda palatina, posicionamento femoral
ndo habitual, tibia curta e polidactilia, sendo seis dedos em membros superiores e sete dedos em
membros inferiores. Fontanela anterior ndo palpavel. Necessitou de manobras de reanimacéo e
IOT em sala de parto. Durante investigacdo diagnosticado DSAV total. Teve boa evolucéo
clinica, com possibilidade de reducdo dos parametros ventilatério e extubacdo no 3o dia de vida,
apos algumas horas evoluiu com sangramento difuso e PCR. Discussdo: Sindrome oro-facial-
digital (SOFD) representa um grupo raro de patologias resultantes de mutacfes genéticas,
caracterizadas por anormalidades na face, cavidade ora e dedos. Pode conter sinais adicionais
gue envolvem o sistema nervoso central (SNC), e frequentemente acomete 6rgdos como 0s rins.
Os sinais clinicos desta sindorme sdo frelos mudltiplos, hipertelorismo, labio leporino,
braquidactilia, raiz e ponta nasal alargada, micrognatia, lingua lobulada, nédulos em lingua,
polidactilia, polidactilia, pé torto, tibia severa e ateracoes cranianas Conclusdo: O paciente
discutido apresenta variaveis fenotipicas de uma sindrome rara, associada a comprometimento
clinico e ateracbes morfolégicas significativas. Por isso, ha importancia do estudo dessa
sindrome, permitindo diagndsticos precoces a partir de uma anamnese, exame fisico e pré-natais
adequados, incluindo a histéria das gestaces prévias, aém de promover assisténcia aos pacientes
efamiliares.
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