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V Insuficiência aórtica moderada + Hipertrofia septal 

V Atraso global do desenvolvimento psicomotor  

V Síndrome  dismórfica 

V Macrossomia pós-natal  

João,  35M  

Enviado da Cardiologia por suspeita de DHM: 



 

 

 Pré-natais:  

 Gravidez vigiada; 

 36s IG: aumento cisterna magna   

 NN 
-Parto por ventosa, às 39s+5d 
-I. APGAR 9/10/10  

 -Peso: 3390g (P50-75)  

 -Comp: 49,5 cm  (~P50) 
-PC: 32,5 cm (P10-25)  

 - Rastreio metabólico NN -negativo  

  
 Icterícia NN (fototerapia 3d).  

  Defeito do septo IV 
 

 

 

 
Pais saudáveis, não consanguíneos. 
Mãe: dificuldades de aprendizagem. 
Primo materno (filho de tia-avó):  
         falecido na infância;  teria deficiência. 

AP AF 



 

Caso clínico 
ǁ, 35M 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

   

         
 

             

 

     

     

 

 

PT  24M 36M 12M 

... 

7m 

23m 

31m 

35m 6d 

Cardiopatia 
CIV e PCA 
RESOLVEU 

Xerose cutânea 

Hidrocelo 
Hipospádias balânico 

AGDPM ligeiro/QD borderline 
Agitação motora 
Marcha base alargada; flexo dos joelhos  

Avaliação auditiva N, aguarda PEA 

11m 

Cardiopatia 
Válvula Ao espessada 
Insuf. Ao moderada 
Hipertrofia septal 

Macrossomia pós-natal 

V Obstrução nasal crónica, sem otites de repetição ou noção de défice auditivo  





 Investigação prévia 
realizada: 

 

 

- 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; 

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; 

lcio 9.83 mg/dL; sforo 5.2 mg/dL;  

- AST 56 U/L; ALT 77 U/L; 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;  
- T4 Livre 0.83 ng/dL (0.8-2); TSH 1.61 mU/L.  
- 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. 
 

o analítica (03-04-2017):  



 

"Estudo fico foi prejudicado por marcada o 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 o ectasiadas. cula biliar com morfologia 

alongada, sem es parietais nem do do. PaǶncreas mal 

visualizado pela o ja referida.  
BacȚo com morfologia, es e ecoestrutura normais.  

O estudo rio renal o mostrou es significativas.  
o ha derrame peritoneal."  

 

 Investigação prévia 
realizada: 

 

Ecografia Abdominal (30/08/2017):  



ǁ, 35M 

 

Exame objetivo: 

 

Peso: 22.3 kg (P>>97) 

Estatura: 100 cm (P85-97) 

PC: 52.4 cm (P>97) 
 

 -Face grosseira, achatada 

 -Sobrancelhas e pestanas abundantes e espessas 

 -Pavilhões auriculares grandes 

 -Nariz curto e arrebitado 

 -Boca com lábios grossos e macroglossia aparente 

 (palato pouco alto, dentes com caries) 

 -Cabelo grosso de implantação baixa.  

 -Pescoço curto  

  

- Hipertricose 
- Flexo dos joelhos e dos cotovelos  
- Toráx: mamilos afastados 
- Sem visceromegálias abdominais palpáveis 
- Sem hérnias  
 - Mãos: dedos grossos, pequenos e em fuso 
Polegares anómalos 
- Agitação psicomotora; labilidade emocional 
- Sem aparente défice visual ou auditivo 





 

Em resumo... 
 

V Síndrome  dismórfica (fácies grosseira, alterações articulares ...) 

V Macrossomia pós-natal  

V Atraso desenvolvimento psicomotor ligeiro 

V CIV + PCA resolvidas.  

V Insuficiência aórtica moderada + Hipertrofia septal iv 

V Hidrocelo + hipospádias balânico 

V Obstrução nasal crónica, sem otites de repetição ou noção de défice auditivo  

V Sem opacidades córneas ou noção de défice visual 

V Sem hérnias ou visceromegálias abdominais 



 

V Mucopolissacaridose  I, II, III... VII 

V Oligossacaridose  

V Mucolipidose III (pseudo-Hurler) 

V Défice múltiplo das sulfatases 

V Cromossomopatia 

V CDG 

V Outro síndrome genético ... 

 

Hipóteses de diagnóstico? 


