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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de Koolen-de Vries cursa com dismorfismo facial, atraso no
desenvolvimento e déficit intelectual, podendo apresentar anomalias renais, uroldgicas ou
neurolégicas. A prevaléncia varia de 1 em 13.000 e 1 em 20.000 casos. RELATO DE CASO:
Masculino, 2 anos e 6 meses, filho Unico, casal ndo consanguineo. Redlizou pré-natal e aos 6
meses apresentou trabalho de parto prematuro. Parto cesarea com 37 semanas, Apgar 8/9, peso
2540g, comprimento 47cm e perimetro cefélico 35cm. Sucgdo fraca, sendo prescrita formula
l&ctea. Recebeu ata no 3o dia, sem intercorréncias. Teste do pezinho normal. Evoluiu com
hipotonia e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Aos 5 meses, apresentou 2 episodios de
crise convulsiva hemigeneralizada prolongada, desde entdo faz uso de fenobarbital, sem novos
episddios. Ao exame: Braguicefalia, hipertelorismo, micrognatia, orelhas com |ébulos
anteriorizados, pescoco curto, boca entreaberta com sialorreia. Compreende comandos simples,
coloca objetos na boca, ndo faz uso de gestos, agitado, pouco interesse por brinquedos, prefere
ficar s0. Cariétipo 46 XY. O EEG revelou discreto alentecimento da atividade elétrica de base e
assimetria com maior alentecimento a esquerda, atividade potencialmente epileptogénica frontal
esquerda. A RM Encéfalo sugerindo leucomalacia e sinais de mérotagdo do hipocampo
esguerdo, ectasia do sistema ventricular, particularmente dos ventriculos laterais. CGH array
microdelecdo de 550 Kb na regi&o cromossdmica 17g21.31, compativel com sindrome de Koolen-
de Vries. DISCUSSAO: O caso apresenta caracteristicas da sindrome como atraso no
desenvolvimento, dismorfismo facial caracteristico, alteracbes neuroldgicas e epilepsia. Por outro
lado ndo foram observadas alteracOes esqueléticas ou renais. A intervencéo multidisciplinar
precoce € fundamental neste caso considerando o déficit no comportamento adaptativo.
CONCLUSAO: O controle das convulsdes, a estimulagdo global e as influéncias sociais
desempenharam papel de destaque para o paciente desenvolver habilidades adaptativas e superar
0 prejuizo no desenvolvimento. Relatos como este sd0 cruciais para auxiliar na identificagdo e
compreensdo desta rara sindrome e para melhor correlacéo
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