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INTRODUCAO A sindrome velocardiofacial (SVCF) é uma doenca genética caracterizada pela
associacdo com cardiopatias congénitas complexas (CC), anomalias faciais, hipoplasia timica,
hipocalcemia e fenda palatina. RELATO DO CASO A.C, feminina, nascida de parto vaginal, a
termo, Apgar: 8/8 e peso de 2510g. Histdria gestacional sem alteracdo. Apresentou cianose com
21 horas de vida e sopro sistdlico de 4+/6, SpO2 = 74%, FC =147bpm. Foi iniciada
prostaglandina para manutencdo da permeabilidade do cana arterial. O ecocardiograma
identificou AP/CIV. RX de térax: coracdo normal, com arco médio escavado e hipofluxo
pulmonar. No 7° dia realizou a cirurgia paliativa (cirurgia de Blalock-Taussig). No seguimento
ambulatorial foi para a avaliacdo genética, devido a presenca de hipertelorismo e fonte olimpica.
A SVCF foi confirmada por hibridizacdo fluorescente in situ (FISH). Com 1 ano e 8 meses
realizou a correcdo definitiva: cirurgia de Rastelli com bom resultado. DISCUSSAO As
cardiopatias conotruncais representam 25-30% de todas as CC, sendo as mais prevalentes a
tetralogia de Fallot, AP/CIV, transposi¢éo das grandes artérias, truncus arteriosus e a duplavia do
ventriculo direito. A AP/CIV se manifesta com hipoxemia severa e pode ser identificada com o
teste do coracdozinho. A presenca de sopro nestes casos € pelo cana arterial patente € ou
colaterais aorto-pulmonares. A ecocardiografia mostra a auséncia de fluxo através da vava
pulmonar (atresia) e uma ampla comunicacgdo interventricular. A SVCF pode ser detectada por
PCR quantitativo (qPCR) ou pela andlise de FISH. A administragdo de prostaglandina logo apos
0 nascimento visa a permeabilidade do canal, enquanto aguardamos cirurgia paliativa. A cirurgia
de Blalock-Taussig anastomosa a artéria subclévia na artéria pulmonar. A correcéo definitiva é
feita com a cirurgia de Rastelli (fechamento da CIV e a colocagéo de um tubo VD / APs).
CONCLUSAO Os autores ressaltam a importancia para a suspei¢do diagndstica de SVCF e a
associagéo com CC.
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