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Resumo: As anomalias congénitas podem ser definidas como modificagbes no arranjo cromossomico,

funcionalidade de 6rgéos ou segmentos corporais que se desenvolvem no espaco intrauterino.
Dentre as malformagdes congénitas, destacam-se as anomalias anorretais, cuja incidéncia € de
aproximadamente 1 em cada 5.000 nascidos vivos."Relatar um caso da rara sindrome de delecéo
do cromossomo 17912 cursando com anomalia anorretal e malformagdes de vias urindrias,
alertando a comunidade médica sobre aimportancia do diagndstico o0 mais precocemente possivel
e as repercussdes da sindrome na sallde dos bebés acometidos." Recém Nascido sexo masculino,
nascido de parto cesariana, com idade gestacional 37 semanas, peso ao nascer 3.620g, perimetro
e estatura 50cm. Apgar de primeiro e quinto minuto igual a 9. Foi encaminhado com amée para o
alojamento conjunto, recebendo cuidados de rotina e monitoramento da glicemia, cujo resultado
levou a oferta de 20 ml de férmula, com controle glicémico normal. No dia seguinte ao
nascimento, segundo relato da enfermagem, o recém-nascido encontrava-se sonolento, reativo
sem succao, o que levou a conduta de ordenha e oferta de 40 ml de colostro materno. O RN foi
reavaliado pela equipe médica e encaminhado para a UTI neonatal com diagnéstico de
imperfuracdo anal de categoria ata, apds 18 horas de nascido. Em seguida, foi encaminhado ao
centro cirargico para laparotomia exploradora, que evidenciou peritonite meconial devido a
perfuracdo de célon sigmdide. A investigacdo genética foi realizada por meio de exames de
cariotipo com banda G e mapeamento genético através do sangue periférico, cujos resultados
evidenciaram a presenca de uma sindrome com delecdo patogénica da perna longa do
cromossoma 17912, CID10 Q93.5. Aos sete meses de idade, o lactente foi submetido a
anorretoplastia sagital posterior com fechamento da fistula retouretral, sem intercorréncias. Com
11 meses de idade foi realizado o terceiro procedimento cirdrgico, com objetivo de fechamento
da colostomia, da fistulavesical e uretrotomiainterna. O paciente apresentou fezes nafraldaja no
2° dia do pos-operatério, demonstrando o sucesso do procedimento. Este estudo de caso foi
aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da UniEVANGELICA (Parecer 6.587.582 e
CAAE 76512023.2.0000.5076), seguindo a Resolugéo 466/2012 e Carta circular 166/2018."O
caso evidencia a importancia do diagndstico precoce, se hdo no pré-natal, apds o nascimento,
para garantir um prognéstico positivo e a reaizacdo dos procedimentos necessarios, aém de
oferecer suporte clinico e apoio psicolégico a familia, especialmente a mée."O relato descreve
um caso de sindrome de delecdo do cromossomo 17gl12 associada a anomalia anorreta e
geniturinéria associada a sindrome de delecéo do cromossomo 17g12. O paciente teve um anus
imperfurado e passou por cirurgia para corrigir a condicdo. Apés a operacao, houve suspeita de
rim policistico, que foi posteriormente descartada por um geneticista.
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