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Resumo: A sindrome de Simpson Golabi-Behmel(SGB) é uma doenca geneticamente heterogénea,
caracterizada por cardiopatias congénitas, alteracfes faciais distintas, baixa estatura e outras
manifestacbes. Caso: Paciente sexo masculino, 1 ano de idade, pais higidos. Em
acompanhamento regular com nefrologista pediatrico devido a ateracdo em sistema
genitourindrio diagnosticada ao nascimento. Em uso de cefaexina profildtica desde o
nascimento. Antecedentes neonatais: Ficou na unidade neonatal durante dois meses e recebeu alta
para UTI. Teste de triagem neonatal, teste do reflexo vermelho e teste do coragdozinho sem
alteracOes. Nos primeiros meses de vida, 0 paciente apresentava alteracdes fenotipicas como
implantagdo baixa de relhas, pés e méos hiperemiadas, pescogo curto, glandulas mamérias extra
numerérias. Crises respiratorias caracterizadas por coriza e dispneia eram frequentes, o que fez
com que a mae percorresse por diversos médicos sem um diagnéstico prévio.DISCUSSAO:
Durante a infancia, observa-se crescimento paralelo a curva de referéncia com escore de desvio
padréo de altura média, observando-se atraso de um a dois anos na idade 6ssea. Com 0 avancar
da idade, as caracteristicas fenotipicas vao mudando. No recém-nascido o que chama a atencéo
s80 mamas e dedos extra numerarios, ma formacdo do sistema urindrio. As orelhas tém
implantaco baixa, com rotacdo posterior, formato oval e l6bulo espessado. O |&bio superior
tende a ter uma linha de sulco profunda e geralmente, 0 pescogo é curto, com excesso de pele,
possui nariz curto e cabelos de baixa implantagdo. Na infancia e adolescéncia as caracteristicas
fenotipicas sdo mais atenuadas. A variedade dos achados fenotipicos, a atenuacdo dos mesmos
com a idade e a sobreposicdo fenotipica sdo elementos que dificultam o diagnéstico da SGB.
Conclusdo: é imprescindivel realizar o diagndstico precoce e correto, pois o prognostico e
manej o dos casos sdo diferentes e influenciam na qualidade de vida e sobrevida do paciente.
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