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INTRODUCAO:

E uma sindrome malformativa monogénica, de heranga autossdmica recessiva (OMIM
#270400).! Afeta o desenvolvimento antes e depois do nascimento, resultado da
hipocolesterolemia por ndao producdo de colesterol pela atividade ausente ou deficiente do
gene 11p12-13, responsavel pela informacdo para a produgdo da enzima 7-
dehidrocolesterol-redutase, Ultima enzima da via do colesterol.? E caracterizada por
deficiéncia mental de graus variaveis, retardo de desenvolvimento neuropsicomotor,
alteragbes craniofaciais (microcefalia, ptose palbebral, nariz antivertido, epicanto,
micrognatia, fenda palatina), alteragbes geniturinarias (criptorquidia, hipospadia, genitalia
ambigua) e de extremidades (sindactilia do 2° e 3° dedos dos pés, polidactilia em maos e
pés),3 infeccBes de repeticdo, anomalias em 6rgdos internos e presenga de transtornos de
comportamento como agressividade, automutilacdo, tracos de autismo e hiperatividade.? O
tratamento é feito através na administracdo de colesterol por meio de dieta e colesterol
sintético, na tentativa de normalizar o nivel de colesterol destes

RELATO DE CASO

Apresentamos L.M.D.S., masculino, 5 anos e 6 meses de idade. Pais jovens, higidos
e ndo consangliineos; duas irmas normais. Parto pélvico domiciliar; ao nascimento 2560 g,
44 cm de estatura, 33 cm de perimetro cefalico, luxagdo congénita de quadril. Ao exame
apresenta deficiéncia mental; microcefalia, micrognatia, orelhas externas rodadas, em abano,
epicanto, ptose palpebral, nariz pequeno, narinas antivertidas, polidactilia em mdaos e pés,
sindactilia do 2° e 3° dedos dos pés, pés tortos equivaros, hipospadia, criptorquia, rins em
ferradura, hipotonia, hipersensibilidade tatil em extremidades; infecgGes respiratérias de
repeticdo, atualmente sob controle. Atendido logo apds seu nascimento no bergario do
Hospital Geral; diagnosticado nos primeiros meses de vida. Com dieta hipercolesterolémica,
sob orientacdo de nutricionista, houve ganho de peso, a irritabilidade caracteristica da
sindrome se atenuou, houve progresso no desenvolvimento neuropsicomotor e alteracdo
significativa nos indices dos lipidogramas. Em tratamento pela Fisioterapia desde o
nascimento.

Hoje seu peso é de 10.750 g e sua estatura 95 cm. Senta-se sozinho, engatinha e
fica em pé com apoio, apresenta hipersensibilidade nos pés, agarra com pinga fina. Tem
nocao do dentro e fora, e de profundidade e altura. Vocaliza silabas. Usa 6culos. Atende pelo
nome, consegue apontar o que deseja, faz alguns gestos para indicar o que pretende.



Demonstra alegria, vergonha e ciime. Faz uso instrumental dos brinquedos. Brinca com
outras criancas. Identifica os seus e pessoas estranhas. Sua alimentagdo inclui camardes,
mariscos, creme de leite, leite condensado, chocolate, gordura de porco; sempre
apresentados sob a forma pastosa, uma vez que ele ainda ndo consegue deglutir particulas.
O ultimo lipidograma, com data de 10/02/2005, mostra indices dentro da normalidade.

Controle de colesterolemia de L.M.S.D.

18.02.2000 |10.02.2005
Colesterol Total 49 113
HDL 29 34
LDL -6,4 71
VLDL 26,4 8

L.M.D.S. é portador de carteira de identidade (RG) e carteira de transporte gratuita e
especial, providenciado a partir a orientagdo do setor do servigo social.

CONSIDERAGOES FINAIS

Os resultados dos lipidogramas vem confirmar a clinica que se observa no
dia a dia do menino, compensando a dedicacdo e os sacrificios daqueles que
apostam na possibilidade e no direito de se viver mesmo sendo diferente dos outros,
mais dependente que os outros, e hem por isso desigual.
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