FROUXIDAO LIGAMENTAR E CARDIOPATIA EM IRMANDADE COM DISGENESIA
TUBULAR RENAL E HIPOGENESIA DE CALVARIA: NOVOSACHADOS.
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Descrever novos achados em uma irmandade com disgenesia tubular renal. Caso 1: Paciente
masculino, primeiro filho de casal jovem e consangiiineo, nasceu de parto normal, pélvico, pré-
termo, (1.5kg , 39cm, PC= 26.5 cm, Apgar 1 e 4), cianbtico com ébito apds duas horas. Exame
genético-clinico: hipotonia generalizada, facies de Potter, fontanelas muito amplas, 0ssos cranianos
pequenos e “amolecidos’, pele bastante frouxa, musculatura hipotréfica, pés tortos redutiveis
Ecocardiograma: PCA, insuficiéncia tricispide, aneurisma de septo interatrial, hipertensdo
pulmonar. O exame and&omo-patoldgico acrescentou: hipoplasia pulmonar, frouxidao ligamentar
generalizada, disgenesia tubular renal, nervo periférico, medula espinha e encéfalo sem alteraces.
Caso 2 Paciente masculino, segundo filho do casal, nasceu de parto hormal, pré-termo, pélvico
(2.5kg , 43.5cm, PC de 26.5 cm, Apgar de 7 e 9), ciandtico, hipoténico, com desconforto
respiratério. Eco: PCA amplo, insuficiéncia tricispide, aneurisma de septo interatrial, dilatacdo de
atrio direito e hipertensdo pulmonar. Faleceu no 2.0 dia de vida, andrico.Exame dismorfolégico
semelhante a0 do irmdo. NecrOpsia: lobagdo pulmonar anémala, pneumotérax hipertensivo,
pneumopericardio e reducdo dos tubulos proximais renais, dilatacdo glomerular e tubular e
vascular.Caso 3: Paciente feminino, quarto filho do casal, teve oligodmnio, nasceu de parto normal,
pré-termo, pélvico (2.1kg, 39cm, PC 29 cm), com desconforto respiratorio e Obito. Apresentava
dismorfias semelhantes aos irméos. Necropsia evidenciou: hipocalcificacdo da calvéria, coarctacdo
pré-ductal da aorta, opacificacdo ocular, hipoplasia pulmonar e disgenesia tubular renal. A
disgenesia tubular renal, grave distarbio do desenvolvimento levando a andria, oligodmnio e
hipoplasia pulmonar, pode ter heranca autossdomica recessiva ou ser causada por diversos fatores,
incluindo inibidores da ECA. A associacdo com a hipocalcificaggo de calvéria ja foi descrita em
alguns casos da literatura, contudo a associacdo com cardiopatia congénita, frouxiddo ligamentar
importante e ateragdes oculares ainda ndo haviam sido documentadas.Os novos achados nesta
irmandade se somam aos ja descritos, sugerindo base fisiopatol 6gica comum.
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