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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de Noonan (SN) é um distdrbio autossdmico dominante com
expressdo varidvel. Genes relacionados com a via de sinalizacdo RAS/MAPK foram relacionados
com a sua etiologia. A SN apresenta grande variabilidade fenotipica e é caracterizada por
dismorfismo facial, baixa estatura, cardiopatia congénita direita, entre outros. Em alguns casos
pode apresentar surdez neurossensorial para altas frequéncias. DESCRICAO DO CASO:
J.G.S.V., sexo masculino, 4 anos e 7 meses, diagnosticado com a SN aos 03 anos, por teste de
genoma. Apesar das suspei¢des, 0s primeiros dois exames realizados foram negativos para a
sindrome, 0 que provocou retardo nas intervengdes. Foi encaminhado pelo neurologista ao
servico de referéncia do estado em avaliagdo auditiva para realizar o teste Evocado Auditivo de
Tronco Encefdlico (PEATE). Apresentava atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e o
resultado do exame evidenciou perda neurossensorial leve em ouvido direito. O paciente ja havia
apresentado alteragcdo nos dois testes de orelhinha — Emissfes OtoacUsticas (EOA). Durante a
consulta pedidtrica, antes da realizacdo do PEATE, foi encontrado atraso nas areas de linguagem
e motora. DISCUSSAO: Perda neurossensoria para atas frequéncias sdo comuns na SN,
entretanto, paciente foi encaminhado ao servico com atraso, sendo o diagnostico realizado
tardiamente. A deficiéncia auditiva pode levar a uma série de deficiéncias secundérias, como
alteragoes da fala, de linguagem, cognitivas, emocionais, sociais, educacionais, intelectuais e
vocacionais. CONCLUSAO: Recém-nascido com dismorfismo facial precisam ser encaminhados
para fazer o PEATE pois podem apresentar perdas neurossensoriais e precisam de intervengao
precoce. A SN se encaixa nesta condicdo e o diagnostico nem sempre se faz nos primeiros meses
de vida, o que tem retardado o diagndstico com repercussoes.
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