ACHADOS DE NECROPSIA DE UM FETO COM SINDROME DE ELEJALDE
CapelaLGR ,Piazzon FB;Borges FP;Brunoni D, Ishigai MMS, e Patricio,FRS

INTRODUCAOQO:El€galde et al descreveram,em 1977, dois afetados de uma prole de casal
consanguineo.Ambos apresentavam aumento importante do peso ao nascer. edema
corpdreo globular, cranioestenose, animalias de face, pescoco curto

com pele redundante, encurtamento de membros,polidactilia e onfalocele.Essarara
Acrocephal opolydactilous Dysplasia ficou conhecida como Sindrome de Elegjalde., de
heranca provavel mente autossomica recessiva.Ha poucos casos descritos na literatura
(apenas seis casos) sendo este o primeiro caso observado na nossa I nstitui gdo.

RELATO DO CASO: Natimorto de 32 semanas de gestacdo, produto da segunda gestacdo
de uni&o ndo consangliinea de pais jovens.A ultrassonografia com 22 sem. mostrou
higroma cistico, hipoplasia pulmonar, micromelia dos quatro membros, polidactilia, rins
displésicos e ascite.Pela apresentacéo pélvicafoi realizada cesérea, feto feminino(genitdlia
ambigua) pesando 3550g com 37cm de comprimento.

Necropsia - Segmento cefdlico: turricefalia, fronte proeminente, fontanela anterior
triangular, edema acentuado do couro cabeludo(3cm de espessura).Sutura metdpica aberta e
sutura sagital totalmente soldada, caracterisando a craniostenose.Face: hipertel orismo
ocular, fendas pal pebrais horizontalizadas, nariz com ponta achatada, orelhas deformadas
pelo edema e de implantagdo baixa M acrostomia com |&bios fundidos.Cavidade oral:fenda
pal atina mediana com dobra longitudinal da lingua, com as bordas para baixo.

Pescogo- Acentuado higroma cistico posterior e |lateralizado.

Térax-curto com cavidade reduzida,pulmdes hipoplésicos com niimero normal de lobos.
Timo sem ateraces macroscopicas.Coracao: Tetralogia de Fallot. Abdome abaulado com
onfalocele medindo 6¢cm de didmetro. Figado com focos de hemorragia nas bordas.

Bago: Poliesplenia.Pancreas representado por estrutura globosa com 2 cistos que
comprimem o estdmago, reduzindo muito sua luz. mucosa géstrica sem lesdes.O
mesentério € muito espessado com nédul os duros de aspecto hemorragico..Apéndica cacal
ausente O Colon tem reducdo da luz desde o reto até o anus.Rins grandes de forma
preservada com numerosos Cistos pequenos na periferia, sem diferenciagdo cortico
medular.Genitais internos: observam-se dois ovarios em fita, aderidos as cdpsulas renaise
auséncia de Utero e tubas.Os genitais externos apresentam dois labios com fenda central
sem vagina.

Membros curtos com braguidactilia, acentuado edema do dorso das méos e polidactilia.
Pés com sindactilia de segundo e terceiro e quarto e quinto pododactilos.

Raio X Pds morte: mandibula hipoplésica com prognatismo mentoniano, costelas curtas,
encurtamento universal dos 0ssos lomngos dos membros comdiscreto predominio
mesomeélico.Fémures encurvados e displésicos

DISCUSSAO: A apresentacso do caso justifica-se pela raridade(apenas seis casos
descritos) e por contribuir com descri¢do de malformagdes associadas ainda ndo descritas
naliteratura.
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