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Joao, 35M

Enviado da Cardiologia por suspeita de DHM:

V Insuficiénciaadrtica moderada + Hipertrofiseptal
V Atraso global do desenvolvimento psicomotor
V Sindromedismorfica

V Macrossomia poésatal
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AP AF
Pré-natais: Paissaudaveis, ndo consanguineos.
Gravidez vigiada; Mae: dificuldadesle aprendizagem.

Primomaterno (filho detia-avo):

36sIG: aumento cisterna magna _ S _ .
falecidonainfancia; teriadeficiéncia.

NN
-Parto por ventosa, as 39s+5d
-l. APGAR 9/10/0

-Peso: 33909 (P5Ib)

-Comp 49,5 cm (~P50)
-PC: 32,5 cm (P1%Zb)

- Rastreio metabdlico NMhegativo

Ictericia NN fototerapia 3d).
Defeito do septo IV
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Cascaclinico
I, 35M

AGDPMigeiro/QD borderline
Agitacadomotora
Marcha base alargadd|exo dos joelhos

1
Xerose cutanea Avaliacadoauditiva N, aguarda PEA
PT m oM 2am 3Im 35y

I L | | .

I Tl | T

6d 11m 23m 35m

Cardiopatia Hidrocelo Cardiopatia

ClVePCA Hipospadiashalanico Valvula Ao espessada
RESOLVEU

Insuf Ao moderada
Hipertrofia septal

—

Macrossomia poshatal

V Obstrucéo nasal crénica, sem otites de repeticdo ou nocao de défice auditivo
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HEREDITARIAS METABOLISMO realizada

o analitica (03-04-2017):

i

i

i - Hemoglobina 12.0 g/dL; V.G.M. 78.0 fL; C.H.C.M. 32.1 g/dL; citos 7.24 X 10E9/L,;
i filos 3.11 X 10E9/L; citos 3.10 X 10E9/L; Plaquetas 240 X 10E9/L;

| - Glicose 76 mg/dL; Ureia 22.3 mg/dL; Creatinina 0.31 mg/dL; dio 142.89 mEq/L;

: Icio 9.83 mg/dL;  sforo 5.2 mg/dL;

| - AST 56 U/L; ALT 77 UIL; na C Reactiva 0.05 mg/dL; nas totais 6.6 g/dL;

| Albumina 4.28 g/dL; Acido Urico 5.0 mg/dL;

| - Colesterol TOTAL 140.0 mg/dL; Colesterol HDL 31.1 mg/dL; Colesterol LDL 104 mg/dL;
: deos 76 mg/dL;

| - Ferritina 26 ng/mL;

1 - T4 Livre 0.83 ng/dL (0.8-2); TSH 1.61 mUJL.

| - Gasimetria venosa: pH 7.330; pCO2 45.8 mmHg; Lac 3.2 mmol/L; HCO3- 23.6 mmol/L;
| - IgE Total 8 UI/mL < 120; IgE Esp. Painel multi infantil 0.05 PAU/L < 0.35.

i
|
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Ecografia Abdominal (30/08/2017):.

"Estudo fico foi prejudicado por marcada 0 gasosa.
gado aparentemente com es normais, com contornos
regulares e ecoestrutura nea, mas ligeiramente mais
reflectiva que o habitual, podendo traduzir discreta esteatose. Veia
porta e vias biliares 0 ectasiadas. cula biliar com morfologia
alongada, sem es parietais nem do do. PaRgreas mal
visualizado pela o ja referida.
Bac® com morfologia, es e ecoestrutura normais.
O estudo rorenal 0 mostrou es significativas.
o ha derrame peritoneal."
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I, 35M

Exame objetivo:

Pes022.3 kg (P>97)
Estatura 100cm (RB5-97)
PC524cm (P97)

-Face grosseira, achatada - Hipertricose

-Sobrancelhags pestanas abundantesespessas - Flexodos joelhose doscotovelos

-Pavilhbesuricularegyrandes - Torax mamilosafastados

-Narizcurto earrebitado - Semvisceromegaliaabdominais palpaveis
- Semhérnias

-Bocacom labios grossosmacroglossiaaparente .
: - M&os:dedosgrossos, pequenos e efmso
(palato pouco alto, dentes coraries) Polegares anémalos

-Cabelogrossode implantacao baixa. - Agitacaopsicomotora; labilidade emociona
-Pescoco curto - Semaparente défice visual ou auditivo
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Escala de Desenvolvimento de Ruth Griffiths
(IC=2anos e 11 meses)
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Cotagdo Padrdo

67
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Quociente de Desenvolvimento

Pessoal Global

Social

Motora Audicdo e Coordenagao Realizagdo

fala Olho-Mao

Areas Média = 100; DP=15
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Escala de Comportamento Adaptativo Vineland
Forma Sintética (IC = 2 anos e 11 meses)

78
70 74
| I I |
Comunicagdo  Autonomia Socializagdo Motricidade CAC*
Areas

Média = 100; DP=15

*Comportamento adaptativo composto
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Em resumo...

V Sindromedismorfica(facies grosseira, alteracfes articulares ...)

V Macrossomigodsnatal

V Atrasodesenvolvimentgsicomotor ligeiro

V CIV + PCA resolvidas.

V Insuficiénciaadrtica moderada + Hipertrofiseptaliv

V Hidrocelo+ hipospadiadalanico

V Obstrucdo nasal cronica, sem otisrepeticdo ou nocao de défice auditivo

V Sem opacidades corneas ou nocao de défice visual

V Sem hérnias ouisceromegaliaabdominais
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Mucopolissacaridosé, Il, IlI... VII
Oligossacaridose
Mucolipidosélll (pseudceHurler)
Défice multiplo dasulfatases
Cromossomopatia

CDG

Outro sindrome genético ...



