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Introducéo: a holoprosencefalia € a malformagdo cerebral mais comum em humanos e € um
distarbio genético complexo. Nosso objetivo foi relatar uma paciente com holoprosencefalia,
chamando atencéo para os achados faciais que podem estar associados a esta malformacéo e,
desta forma, auxiliar no seu diagnéstico. Descricdo do caso: a paciente é a terceira filha de um
casal ndo consanguineo e sem casos semel hantes na familia. Ela nasceu de parto normal, atermo,
pesando 2690g e com escore de Apgar 9 no quinto minuto. Na sua gestacdo foi relatada
hipertensdo arterial sistémica leve no 9° més e dificuldade respiratoria. A ecografia obstétrica
evidenciou no feto a presenca de holoprosencefalia. Logo apds seu nascimento, constatou-se a
existéncia de alteragdes associadas. microcefalia, hipotelorismo ocular (distancia reduzida entre
os olhos), fenda palpebra obliqua para cima, microftamia, raiz nasal achatada, hipoplasia
acentuada do nariz com narina unica e fenda labial incompleta Unica localizada na linha média. A
radiografia de crénio e coluna ndo revelaram anormalidades. O exame tomogréfico de encéfalo
evidenciou auséncia de segmentacdo sagital dos ventriculos, caracterizando uma
holoprosencefalia alobar, hipotelorismo e palato duro bifido no segmento anterior. O
eletroencefalograma foi sugestivo de padréo critico ténico generalizado. O resultado do cari6tipo
foi normal (46,XX). A crianca evoluiu com broncopneumonia aspirativa e crises convulsivas.
Discussdo: a presenca de manifestagOes faciais varia de acordo com o tipo de holoprosencefaia.
O tipo aobar, que é considerado a forma mais grave e vista em nossa paciente, exibe as
malformagdes faciais mais importantes, incluindo até a ciclopia. No entanto, € importante colocar
gue uma parte dos pacientes ndo ird apresentar uma correlagdo clara entre os subtipos de
holoprosencefaia e os achados faciais. Conclusdo: os achados faciais presentes em individuos
com holoprosencefadia podem auxiliar no seu reconhecimento, o0 que tem importantes
implicagdes para 0 manejo e progndstico.
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