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Resumo: A Sindrome de Aicardi (SA) € uma doenca genética rara, ligada ao cromossomo X, caracterizada
pela triade: agenesia de corpo caloso, espasmos infantis e defeitos lacunares da coréide, sendo
este Ultimo um achado patognom®dnico da doenca. Destaca-se a importancia do manejo por parte
dos especialistas, visto que, cursa com convulsdes de dificil controle, geralmente precedidas por
espasmos infantis que surgem entre a 1° e a 6° semanas de vida. Posteriormente, observa-se
atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia axial e alteragdes vertebrais. A.S.T.A.,
feminino, 1 ano e 11 meses, parto cesariana, nasceu com 37 semanas e 5 dias, pesando 2565¢,
medindo 45 cm, perimetro cefdlico 33,5 cm, APGAR 8 e 9. Durante 0 pré-natal, as sorologias
maternas foram negativas, sem infecao urindria, evidenciado ventriculomegalia a ultrassonografia
com 31 semanas e 1 dia de idade gestacional. Ao nascer, ultrassonografia transfontanela
confirmou dilatacéo ventricular a esquerda. Em seguida, Tomografia Computadorizada de Cranio
e Ressondncia Magnética evidenciaram colpocefalia, formacdo cistica inter-hemisférico
lateralizada para esquerda, além de agenesia de corpo caloso. A paciente teve alta hospitalar
seguindo acompanhamento ambulatorial. Iniciou aos trés meses, episodio de crise convulsiva
tbnica-clénica generalizada, evoluindo com espasmos de dificil controle. Feito
eletroencefalograma que demonstrou atividade epileptiforme. A investigagio oftalmoldgica,
foram visualizados coloboma de discos épticos e lacunas coriorretinianas. Menor progrediu com
atraso de desenvolvimento neuropsicomotor, mantendo crises convulsivas refratérias ao
tratamento com diferentes anti-convulsivantes (&cido valproico, fenobarbital, clobazam e
vigabatring). Discussdo: a etiologia da SA € desconhecida, acredita-se que tenha heranca
dominante ligada ao X, sendo letal no sexo masculino. A sobrevivéncia até a adolescéncia é rara
e normamente o 6bito ocorre devido a infeccbes pulmonares, o progndstico é reservado.
Conclusdo: o tratamento da SA é sintomético, necessitando de equipe multidisciplinar. Espera-se
encontrar um melhor mangjo das manifestacbes clinicas, a fim de se buscar uma melhor
qualidade de vida desses pacientes.
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