Diagnostico da Sindrome de DiGeorge
em Crian¢a com CIV e Hipocalcemia, sem

Imunodeficiencia

tste trabalho tem como objetivo apresentar o relato de caso de uma paciente de 5 anos de
idade, atendida no Hospital Federal de Bonsucesso, que apos trés internacdes por pneumonia,
sendo a ultima associada a crise convulsiva e hipocalcemia fol encaminhada aoc ambulatono
de endocrinologia, genetica e alergia e imunologia para iniciar a investigacao de imunodefici-
encia. A paciente nasceu de parto cesareo, prematuro de 35 semanas e 5 dias. Aos 4 meses
fez cirugia cardiaca para corrigir CIV ampla. Fol internada aos /7 e 8 meses devido pneumonia.
Aos 9 meses, apresentou novo quadro de pneumonia, convulsoes associada a hipocalcemia.
Evoluiu com atraso de desenvolvimento psicomotor e de fala, com BERA normal. Ao exame
fisico com 3 anos apresentava face triangular, micrognatia, nariz pequeno, amigdalas presentes
e de tamanho adequado. Na ausculta cardiaca, sopro sistolico 4+/6+, frémito presente, pul-
sos de amplitude normal. A avaliacao citogenetica inicial, pelo caridtipo fol normal (46,XX),
porem apresentando delecdo do cromossomo 22ql | .2 Teste de imunidade celular positiva
para Estreptoquinase, Staphylococcus, Canididina. Nivels de calco dentro da normalidade,
poréem com reposicac de calcio oral. Apos a investigacdo inicial concluiu-se que a paciente
erm questdo € portadora da sindrome de DiGeorge, uma possivel causa de imunodeficiencia
primana. A sindrome de Digeorge faz parte da sindrome velo-cardio-facial e se caracteriza
por defeitos no timo e na paratiredide, defeitos cardiacos e dimorfismos facais. Com este
caso pretendemos abordar o diagnostico de imunodeficiéncias primarias, mais especificamen-
te a sindrome de Digeorge, seu diagnostico, tratamento e manejo.Assim como, mostrar uma
forma leve de uma condicdo razoavelmente comum, prevaléncia de | : 2000, com diversas
manifestacoes, que podem passar despercebidas pelo pediatra.
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