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Este trabalho tem como objetivo apresentar 0 relata de case de uma pac iente de 5 anos de 

idade, atendida no Hospital Federal de Bonsucesso, que apcs tres i n tema~oes par pneumonia. Autores 

sendo a ultima associada a crise convulsiva e hipocalcemia foi encaminhada ao ambulat6rio Fernanda Fragoso Guia: Ana Rizia Agra de 

de endocrinologia. genetica e alergia e imunologia para iniciar a i nvestiga~ao de imunodefici- Castro: C intia de Mello Carvalho; Patricia 

encia. A paciente nasceu de parto cesareo. premature de 3S semanas e 5 dias.Aos 4 meses Santana Correia. Ivany Terezinha Rocha 

fez cirugia cardiaca para corrigir ClVampla. Foi internada aos 7 e 8 meses devido pneumonia. Yparraguirre; Castro.A.RA.: Carvalho. CM.; 

Aos 9 meses. apresentou novo quadro de pneumonia. convulsoes assoc iada a hipocalcemia. Correia. P.S.; Guia. F.F.;Yparraguirre. LT.R 

Evoluiu com atr"aso de desenvolvimento psicomotore de fa la. com BERA normaLAo exame 

fis ico com 3 anos apresentava face triangular. micrognatia. nariz pequeno. amigdalas presentes 

e de tamanho adequado. Na ausculta card iaca. sopro sistolico 4+/6+. fremito presente. pul­

sos de ampli tude normaL A ava li a~ao citogenetica inicial. pelo cariotipo fo i normal (46.XX). 

porem apresentando de le~ao do cromossomo 22q I 1.2.Teste de imunidade celular positiva 

para Estreptoqu inase. Staphylococcus. Canididina. Niveis de calcio dentro da normalidade. 

porem com repos i~ao de calcio oral. Apos a i nvest i ga~ao inicial concluiu-se que a paciente 

em questao e portadora da sindrome de DiGeorge. uma possivel causa de i munode~c i enci a 

primaria. A sindrome de Digeorge faz parte da sind rome velo-cardio-facial e se caracteriza 

por defeitos no timo e na paratireoide. defeitos cardiacos e dimorlismos faciais. Com este 

caso pretendemos abordar 0 diagnostico de imunode~c i enc i as primarias. mais especificamen­

te a sindrome de Digeorge. seu diagnostico. tratamento e manejo.Assim como. mostrar uma 

forma leve de uma cond i~ao razoavelmente comum. prevalencia de I : 2()(x). com diversas 

man ifesta~oes. que podem passar despercebidas pelo pediatra. 
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