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Trabalhos Cientificos

TetraaAmelia Um Relato De Caso De Ma-Formacdo Congénita Rara
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A tetra-amelia, uma mé&-formacdo congénita rara, incide em 2,4/10.000.000 de nascimentos. O
diagnostico pode ser realizado no pré-natal e é feito com o teste genético molecular, mesmo antes
gue a ultrassonografia de rotina possa detectar a sindrome. Dessa forma, 0 mango e a
sobrevivéncia sdo guiados pela presenca e gravidade das anomalias associadas. E provavel que a
histéria natural da doenca sega determinada pela extensdo e grau das manifestacbes
associadas."Devido a raridade dessa sindrome, apresentamos o caso de uma paciente, recém-
nascida, tratada no Hospital Nossa Senhora da Conceicéo que apresenta Tetra-Amelia. Diante
disso, temos como objetivo beneficiar a sociedade cientifica, com dados sobre o curso e
prognostico da doenca e enfatizar a importancia do diagnéstico ainda no pré-natal e as medidas
de suporte realizadas."" O caso trata-se de uma crianga do sexo feminino, nascida a termo de parto
cesariana, com 37 semanas, pesando 1,622 kg, 25,5cm e Apgar 8 e 8. Paciente necessitou de
reanimacdo com ventilacdo de pressdo positiva e aspiracdo de via aérea superior, permanecendo
em CPAP. Em seguida, foi admitida em unidade de terapia intensiva pediétrica do Hospital
Nossa Senhora da Conceicdo devido desconforto respiratério precoce e més-formacdes
congénitas. x000D__ Ao exame fisico, a recém-nascida apresentava-se corada, reativa, hidratada,
taguidispneica, tiragem subcostal leve e abdome depressivel, presenca de retrognatismo, fissura
de palato, auséncia dos membros inferiores e superiores. x000D_ A partir disso, foram
realizados exames de imagem, sendo eles, uma ultrassonografia de abdome que demonstrou duas
formagdes cisticas esplénicas anecoicas e sem fluxo ao doppler, sendo a maior com peguena
calcificacdo focal e lamina de liquido peri-hepético, e umaradiografia de térax, a qual evidenciou
deformidade da caixa torécica, associada a atitude escoliética dorsal a direita, pulmdes com
transparéncia preservada, mediastino centrado e coragdo dentro dos limites da normalidade.
Realizou, também, ultrassonografia transfontanelar, ultrassonografia de aparelho urindrio, um
ecocardiograma com doppler e uma radiografia de crénio e de abdome simples, os quais ndo
evidenciaram ateracdes. x000D _ Atualmente, com 10 dias de vida, mantém respiracéo
esponténea em ar ambiente, recebe dieta por sonda nasogéastrica com férmula alimentar, Ad-til,
aguardando ganho de peso. O ganho ponderal segue, conforme protocolo da instituicéo, a alta da
terapia intensiva com peso a partir de 1.750g, devido ao risco de hipoglicemia pela pequena
superficie corporal total. x000D_ Dados sobre o0 curso da doenca para andlise e comparagdo ndo
estdo disponiveis até 0 momento porque a condicdo € rara." Sendo assim, 0 proposito deste estudo
€ destacar a importancia do diagnéstico das més-formagdes, como a TetrasAmelia, e da acdo de
uma equipe multidisciplinar capacitada para o atendimento de um recém-nascido, que necessita
de cuidados imediatos para evitar complicacfes graves perinatais e ao longo davida.
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