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INTRODUGAO E JUSTIFICATIVA

Mae com mais de quarenta anos, fez acompanhamento na UBS Nelson Gaspar Dip - Alvorada e
no AME Aracatuba durante a gesta¢do, onde em um de seus exames (ULTRASON —translucéncia
nucal) foi detectado no feto Higroma Cistico na regido cervical, o qual ao decorrer da gestagdo
foi absorvido. A crianga nasceu de parto cesarea e no tempo previsto, sem complicacdes. No
decorrer de seu primeiro més de de vida evoluiu com complicagGes respiratorias (taquipnéia,
suspeita de laringotragueomalascea), complicacBes cardiacas (taquicardia), vasculares
(emangioma) e dermatoldgicos, iniciando também os acompanhamentos com especialistas da
UBS e de AME. Teve alteracdo no resultado do Teste do Pezinho (Mucoviscidose). Sendo
encaminhado para HC de Ribeirdo Preto para conclusdo de diagndstico e tratamentos
(cardiopediatra, pneumopediatra, geneticista, otorrinolaringologista pedidtrico, entre outros).
Como principal suspeita clinica a crianca se enquadra na Sindrome Cérdio-facio-cutanea que é
uma doencga genética caraterizada por anomalias congénitas multiplas e atraso mental. Estes
individuos tém atraso no desenvolvimento e deficiéncia intelectual, geralmente variando de
moderada a grave. Afeta varias partes do organismo, principalmente o coracdo, a face, a pele e
o cabelo. Estima-se que a sua prevaléncia seja menor que 1/1.000.000 nascimentos. Tem uma
hereditariedade autossdmica dominante. O aparecimento ocorre geralmente durante a idade
neonatal ou a infancia. Esta doenca é causada por muta¢des no gene BRAF, MAP2K1, ou
MAP2K2 genes. E uma doenca autossémica dominante, mas todos os casos notificados
resultaram de mutacées de novos genes e ocorreram em pessoas sem histdrico da doenca na
familia. A crianca esteve hospitalizada por longo periodo no HC de Ribeirdo Preto(mais de dois
meses), onde inicialmente deu entrada para a realizacgdo de um exame de
nasofibrolaringoscopia com previsdo de alta em 3 dias.Ao ser admitida foi diagnosticada com
Pneumonia,que evoluiu para duas paradas respiratodrias,foi necessario a realizacdo de
tragueostomia, laringosuspensao, denoidectomia, colocacao de tubo de aeracdo bilateral e fez
uso de sondanasogatrica. Obteve alta hospitalar em dezembro 2015 ,retornando para seu
domicilio necessitando de atencdo e monitoramento que foram assumidos pela ESF e NASF.
Desde entdo foi acompanhado pela ESF e NASF, Hospital Ritinha Prates e AME em Aracgatuba,
HC Ribeirdo Preto, HC Sdo José do Rio Preto, HC S3o Paulo e Lucy Montoro em Sdo José do Rio
Preto e conseguiu apds algum tempo o acompanhamento de Home Car para Fisioterapia e
Fonoterapia.

OBIJETIVOS

Suprir as necessidades apresentadas pela crianca e familia e contribuir para um bom prognostico
da crianga.
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METODOLOGIA

Acompanhamento domiciliar e ambulatorial sistematico dos seguintes profissionais: médico,
enfermeiro, auxiliar de enfermagem, agente comunitdrio de saudde, farmacéutico,
fisioterapeuta, nutricionista, psicélogo com frequéncia estabelecida em PTS.

RESULTADOS

Boa evolugcdo no quadro clinico: Alimentacdo via oral sem restricdo e alergias alimentares,
adequacdo de percentil de peso e estatura para idade, diminuicdo das complicacdes
respiratdrias e completa decanulacdo de tragueostomia, melhora no desenvolvimento
neuropsicomotor, aquisicao da linguagem e inclusao escolar. Estabelecimento de vinculo entre
profissionais e familia que ate hoje se mantem forte.

CONSIDERAGOES FINAIS

A crianga ndo tem diagndstico fechado quanto a Sindrome Genética que possui, segundo
especialistas a sindrome que mais se adequa as suas caracteristicas e comorbidades
apresentadas é a Sindrome Cardio-Facio-Cutaneo, e no caso apresenta-se hoje com gravidade
leve a moderada. A crianga leva uma vida como outro qualquer de sua idade, exceto pelo fato
de ainda ter o acompanhamento de Fisioterapia e Fonoterapia domiciliares (home Car) por
ainda estar no processo de adaptacdo da decanulacdo da traqueostomia, ndo esta em uso de
medicacdes e apresenta niveis excelentes de saturagdo. A ESF e o NASF contribuiram de maneira
significativa para este prognostico, com o acompanhamento sistematizado e humanizado,
estabelecendo vinculo e direcionando a crianga e a familia através da RAS.






