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Resumo: Introducdo: A sindrome de Phelan-McDermid (SPM) € uma desordem genética rara,
caracterizada por atrasos no desenvolvimento neuropsicomotor. Com cerca de 160 criancas
diagnosticadas no Brasil até 2022, fica evidente a importancia da divulgacéo e discussdo de casos
dessa condicdo. Descricdo: Masculino, 1 ano e 7 meses, parto cesarea com 38 semanas, apgar
8/8. Ultrassonografia obstétrica evidenciando alteragdo de morfologia renal. Nascimento sem
intercorréncias. Iniciou acompanhamento com nefrologista pediétrico, com diagnéstico de
refluxo vesicoureteral (RVU) grau IV a direita e | a esquerda associado a rim multicistico a
esquerda. Em uso de Cefaexina profildtica e Enaapril devido a proteinaria nefrética. Aos 4
meses de vida, iniciado investigacdo diagnostica devido a atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, crises convulsivas generalizadas e alteracdo de perimetro cefadico. Iniciado
Acido Valpréico para controle das crises e investigagio com neurologista. Devido a ampliag3o da
sintomatologia, com acometimento de mais de um sistema, optado por investigacdo genética,
com diagnéstico de Sindrome de Phelan-McDermid. A investigagdo complementar evidenciou
el etroencefalograma com atividade epileptogénica posterior esquerda e tomografia de cranio com
proeminéncias dos espagos subaracnoides, mantido controle anual. O paciente segue em
acompanhamento com equipe multidisciplinar, terapias de estimulacdo e atingindo marcos de
desenvolvimento neuropsicomotor e adequado controle de funcdo renal. Discussdo: A Sindrome
de Phelan-McDermid € uma desordem genética resultante de alteragdes no bragco longo do
cromossomo 22, caracterizada por atraso global no desenvolvimento neuropsicomotor e
hipotonia. Mais de 25% dos pacientes com PMS apresentam como complicacbes anomalias
renais, como refluxo vesicoureteral e rim displasico multicistico, sendo essas presentes no
paciente. O processo de diagnostico € através de exame citogenético em array para detectar
alteracBes microscopicas no cromossomo afetado. A suspeita da sindrome é devido ao atraso do
desenvolvimento psicomotor e hipotonia. O tratamento de PMS n&o € especifico para a sindrome
e consiste em intervencdes multidisciplinares com o objetivo de diminuir as complicagdes do
paciente. Conclusdo: A avaliagdo adequada dos marcos de desenvolvimento neuropsicomotor,
bem como associacdo com outras ateracdes patolbgicas, reforca a necessidade do pediatra na
efetividade da puericultura e necessidade de investigacdo complementar para possiveis sindromes
genéticas associadas.
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