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Introducéo: A sindrome de Zellweger (SZ) é uma doenca genética autossdomica recessiva rara,
inclusa no grupo das doencgas peroxissomais. Suas caracteristicas sdo observadas desde o periodo
neonatal e o quadro clinico é caracterizado por malformagdes craniofaciais e comprometimento
grave da funcdo neuroldgica, podendo haver patologias renais e hepaticas. Relato do caso:
Recém-nascido, feminina, 36 semanas, filha de pais consanguineos (primos de 1°grau), ambos
higidos. Ao nascimento apresentava dismorfias craniofaciais como fontanelas amplas, disuncéo
de sutura, facies assimétrica, implantagdo baixa de orelhas, hipertelorismo ocular, pescoco alado,
hipotonia global e pele com equimoses. Os exames laboratoriais e de imagem evidenciaram:
sorologias negativas, US transfontanela com ventriculos laterais proeminentes e formactes
cisticas multiloculadas em cornos frontais dos ventriculos laterais, ecocardiograma: forame oval
persistente, persisténcia do canal arterial, hipertensdo pulmonar, fundo de olho: hemorragia em
ambos os olhos nos 4 quadrantes, cariétipo 46X X, teste do pezinho com alteracdo no TANDEN —
aumento de C26, C24, C22, C20, C260 LPC / C220 LPC e C260 LPC. Discussdo: A paciente
apresenta hipotonia global, hipoatividade, dimorfismo facial, dificuldade de ganho de peso e
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Na triagem neonatal ampliada, TANDEM
apresentou aumento de analitos estudados, sugestivo de doengas peroxissomais. A distin¢éo entre
a SZ e outras doencas peroxissomais torna-se muito dificil devido a dificuldade em realizacéo de
testes genéticos avancados na maioria dos servicos de salide. No momento encontra-se com 4
meses de vida, em uso de oxigénio e acompanhamento para ganho de peso, aguarda ata
hospitalar para redizar testes genéticos para diagnostico definitivo. Conclusdo: Nos recém-
nascidos com malformacdes e hipotonia deve ser realizado investigacdo de erros inatos do
metabolismo. Com a ampliagdo recente das doencas pesquisadas pelo teste do pezinho, essas
condicbes sdo diagnosticadas mais precocemente, garantindo tratamento oportuno, evitando
sequel as tardias e melhorando a qualidade de vida desses pacientes.
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