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A Sindrome de Hydrolethalus:

* Doenca genética autossOmica recessiva rara e letal.
* Nenhum caso descrito na literatura brasileira.

* Maioria dos casos foi descrita na Finlandia, onde a
incidéncia é de 1:20.000 nascimentos.

Fonte: http://omim.org/entry/236680




Relato de Caso
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# A crianca é a primeira filha de pais jovens (28 anos), ndo
consanguineos, sem casos similares na familia. Casal higido,
sem vicios, sem historia de perdas gestacionais anteriores ou
intercorréncias durante a atual gestacao.

* Na avaliacao fetal, durante o pré-natal, através do ultrassom
morfoldgico e da ressonancia nuclear magnética, identificou-se
malformac¢ao de Dandy-Walker, agenesia de corpo caloso,
microftalmia, redu¢ao do diametro toracico, reducao do
comprimento dos membros, lesao cistica retrovesical e
polidramnio.




Achados Ecograficos
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Achados a RNM

Perfil da face (micrognatia)
Malformacdo de Dandy-Walker

Lesao cistica retrovesical



Relato de Caso

A crianca nasceu de parto cesareo ‘

*

* |dade gestacional ao nascimento: 35 semanas e 2 dias
* Peso: 2649 gramas

* Comprimento: 46 cm
* Perimetro cefalico: 33 cm
* Perimetro toracico: 26 cm
* Escores de Apgar: 3e5

*

Nasceu com dificuldade respiratdria, necessitando ser colocada
em ventilacao mecanica

% Cariotipo: 46,XX feminino normal
* Obito com 25 dias de vida por insuficiéncia respiratdria




Agenesia de corpo caloso

Malformacao de Dandy-Walker
Ventriculomegalia

Microftalmia

Fenda labial mediana e fenda palatina
Micrognatia

Raiz nasal baixa e larga

Orelhas displasicas

Pescoco curto, largo, com pele redundante

Tdrax estreito

Costelas curtas

Vértebras hipodesenvolvidas
Encurtamento dos iUmeros



Achados Pos-natais

Anus anteriorizado

- Utero didelfo

- Hidrometrocolpo

- Hipoplasia grandes labios

- Dilatacao ureteral

- Dilatagao pielocalicinal

- Polidactilia pés-axial

- Camptodactilia dos dedos
das maos

- Halux largo/bifido




A Sindrome de Hydrolethalus

Hydrolethalus syndrome

Location:  11g23-11g25
Mckusick: 236680 Gene: Hv'SL1
SN OmyIms: Inheritance:

Salonen-Herva-MNaorio syndrome® Autosomal recessive

Ahstract Features|Beierences | 35 Photos

Features

kidline cleftupper lip Club foot, warus
left palate Faolydactyhi/hifid hallux
Absent or hypoplastic tongue Postaxial polydactyly of toes
Thickfbroad neck Fre-axial polydactyly of toes

Agenesisfhypoplasia of corpus callosum
Dandy-wwallker malformation

Posterior encephalocele/meningocele
hart stature, short limbs

tMacrocephaly Absentthypoplastic diaphragm »Hyputunia
Ossification defects of skull Atrial septurn defect

Agueduct stenosis Adrio~wentricular septal defect

Cerebellar abnormalities (structural) Caongenital cardiac anomaly. unspecified

Holoprosencephalyfarhinencephaly Truncus arteriosus

wdrocephaly/large wventricles, non-specific Yentricular septal defect

Fontanelles, delayed clasure/large Lung hypoplasiafagenesis

Prominent forehead/frontal bossing Pulmonary segmentation defects

Low-set ears Trachea ar laryngeal anomalies/hifid epiglotts
Posteriorly rotated ears Omphalocele/exomphalos

Deep-seteves Ferale genitalia, general abnarmalities
wperelorism Hypospadias

kicrophthalmia Hydronephrosis

Falpebral fissures slant down Urethral stenosisfatresia

Broad base to nose »Pmpurtiunate shaort arms
ide nasal bridge Fre-axial polydactyly otfingers

Bifid nasal tip Postaxial polydactyly of fingers

Small mandiblefmicragnathia Skin syndachdy of fingers

Cleft of the lower lip Folydactydy/bifid thumb

Cleftupper lip (hon-midline) roportionate shortening of lower limb

* Os achados relacionados ao paciente em questao estao assinalados com a seta vermelha.

Fonte: London Medical Database (LMD).
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Nossos achados salientam a importancia:

* Da avaliacao ultrassonografica de rotina no diagndstico das
malformacdes fetais

* Da necessidade de uma equipe multidisciplinar no
acompanhamento da gestante durante consulta no pré-natal de
medicina fetal

* De um adequado aconselhamento genético, obstétrico,
puerperal e pedidtrico ao casal e a sua familia.




