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Resumo: Introducdo: O coloboma ocular € uma anormalidade congénita rara causada por defeito na
embriogénese. Ocorre em 1 a cada 10.000 nascidos vivos, e mais da metade dos casos esta
associado a outra desordem ocular como estrabismo e ambliopia. Descri¢éo: recém-nascido (RN)
masculino, concebido de parto vagina a termo com peso adequado para idade gestacional.
Apresentava VDRL 1:1. Puérpera tratou com 3 doses de penicilina benzatina, porém ndo havia
documentacdo do parceiro, aém da situacdo vulneravel da mesma. Entdo, decidido pelo
tratamento do RN com penicilina cristalina por 10 dias. Investigado com radiografia de 0ssos
longos e puncéo lombar sem alteragdes. Submetido ao fundo de olho que evidenciou coloboma
de nervo oéptico e retina inferior em olho direito, assim como papila grande com formato ovalado
e drusas de papila em olho esquerdo. Assim, 0 RN permaneceu internado para afastar
malformagdes associadas a Sindrome Charge, mesmo sem apresentar coloboma de iris. Até o
momento sem critérios diagnosticos. Realizou ecocardiograma com comunicagao interatrial de 5
milimetros. Avaliado pela geneticista que descreveu dteragdes como fenda palpebral
discretamente obliqua para cima, epicanto inverso, orelhas discretamente rodadas posteriormente,
com tragus proeminente especialmente a esquerda, |&bio superior fino e micrognatia. Discussdo:
o coloboma é um achado que pode ocorrer isoladamente ou fazer parte de doenca sistémica.
Dentre elas, esta a sindrome Charge que envolve coloboma, cardiopatia, atresia de coanas,
retardo de crescimento e/ou desenvolvimento, anomalias geniturinérias e de orelhas ou surdez. A
lesdo pode acometer outras estruturas do globo ocular, como iris, cornea, retina e coréide. Pode
ser uni ou hilateral. Os pacientes frequentemente apresentam outros achados como dismorfismos,
alteracbes de crescimento, malformacBes em pavilhdo auricular, aém de atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor. Conclusdo: o coloboma é um diagnéstico oftalmoscépico
importante que pode estar associado a diversas patologias sistémicas. Apesar de pouco
prevalente, frequentemente € a descobertainicial.
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