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Resumo

Os autores descrevem um caso clinico dum lactente com um sindrome polimalformativo que foi internado com um més e meio
de idade na enfermaria de Pediatria do Hospital Geral de Santo Anténio por um sindrome de dificuldade respiratéria. Ao exame clinico
apresentava um sindrome polimalformativo com: assimetria da comissura labial com o choro, inser¢do baixa dos pavilhdes auriculares
e hemivértebras dorsais detectadas ao Rx tordcico. O estudo posterior revelou além das alteracdes jd descritas: hipoplasia pulmonar
direita, asplenia e comunicagdo interauricular possibilitando assim a confirmagio do diagndstico do Sindrome da assimetria facial com
o choro.

Palavras-chave: Polimalformativo, S. assimetria facial, choro.
Summary

The authors present a clinical case of a forty five days old infant, with a polymalformative syndrome, admitted to the Pediatrics
Unit of Hospital Geral de Santo Anténio with respiratory distress.

Physical examination revealed facial asymmetry when crying and low set ears.

Posterior investigation revealed dorsal hemivertebras, right lung hypoplasia and atrial septal defect, confirming the diagnosis of
asymmetric crying facies syndrome.

Key-words: Polymalformative, asymmetric crying facies syndrome.

Introducao Em 1967, Cayler foi o primeiro a relacionar a assime-
tria facial com o choro com outras anomalias, especial-
O sfndrome da assimetria facial com o choro deve-se ~ mente cardiacas ¥, mas também com altera¢des génito-

a uma hipoplasia do misculo depressor do angulo da -urindrias, musculo-esqueléticas e respiratorias.
boca. Existem vdrios graus desta anomalia que parece A hipoplasia do misculo depressor do dngulo da boca
tornar-se menos evidente com o tempo . € mais frequente a esquerda, havendo contudo um maior
Esta hipoplasia poderd ser primdria, ou ser secun- nimero de anomalias associadas, se a hipoplasia for a

daria a alteracdes neuroldgicas pois todo o misculo des-  direita @3,

nervado atrofia . A origem desta condi¢do poderd ser genética (1, 3, 5)
Esta condi¢io isolada ndo é rara, tendo uma frequén-  Ou dever-se a proximidade anatomica e a coincidéncia
cia de 1/160 nascimentos . cronoldégica em que as estruturas anatémicas envolvidas

se desenvolvem ao longo do periodo embriondrio 9.
A possibilidade da origem genética deve-se a alta inci-
déncia de familiares préximos afectados, pensando-se
contudo que a transmissdo seja multifactorial .

* Servigo de Pediatria do Hospital Geral de Santo Anténio (HGSA). As anomalias cardiacas mais frequentemente encon-
Servigo de Pediatria do Hospital Maria Pia. tradas sdo: comunicacdo inter-ventricular, persisténcia do
. S]e]::t‘i‘izt:ed:egggscjL‘M]\gg:;“i“‘;emi‘il.“’ s canal arterial e tetralogia de Fallot. Poderd também encon-
Eitregus para publicasie em 04/07/96: trar-se: arco adrtico a esquerda, duplo arco adrtico, estenose
Aceite para publicagio em 29/01/97. pulmonar, coarctacdo da aorta, comunicacio interauricular,
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atresia da tricdspide, ventriculo tnico, vdlvula adrtica
bictspide e art. pulmonares hipoplasicas ©.

As anomalias esqueléticas incluem: hemivértebras,
fusdo de vértebras, escoliose ¢ alteracdes do esterno ©.

As malformagodes urogenitais que se poderdo obser-
var sfo: agenesia ou hipoplasia renal, poliquistose, rim
ectdpico, refluxo vesico ureteral, estenose ureteral, hipo-
gonadismo, hipospddias e escroto bifido .

Foram também descritas as seguintes alteragdes: atré-
sia ou fistula traqueo-esofdgica, laringomaldcia, hipopla-
sia pulmonar, estenose rectal e asplenia ©.

De salientar que poderdo haver alteracdes dos pavi-
Ihdes auriculares e da estrutura do ouvido ©.

Para além de todas as malformacgdes jd enunciadas, é
também caracteristico deste sindrome: mé evolucdo pon-
deral, baixa estatura pds-natal, microcefalia com atrofia
do cértex cerebral e atraso mental.

Caso Clinico

Lactente do sexo masculino, caucasiano, natural e
residente no Porto, internado a0 més e meio na enferma-
ria de Pediatria do Hospital Geral de Santo Anténio por
sindrome de dificuldade respiratdria.

1.° filho de pais jovens, sauddveis e ndo consangui-
neos. A gravidez foi normal, vigiada e sem intercorréncias
aparentes. O parto foi por cesariana as 40 semanas de
gestacdo e o APGAR foi de 7/8 (a0 1.° e 5.° min. respec-
tivamente). A somatometria foi adequada a idade gesta-
cional.

Foi internado no Servi¢o de Cuidados Especiais Neo-
natais da Maternidade Juilio Dinis (MJD) logo apds o
nascimento por sindrome de dificuldade respiratéria, nio
tendo tido necessidade de ventilacdo assistida.

Ao exame fisico apresentava uma assimetria da comis-
sura labial com o choro, inser¢do baixa dos pavilhoes
auriculares e uma hérnia inguinal direita. Efectuou um
Rx do térax que revelou hemivértebras dorsais e centra-
lizacdo da sombra cardfaca. Foi submetido a herniorrafia
ao més de idade no Hospital Maria Pia.

Iniciou uma semana antes do internamento um qua-
dro com tosse e dificuldade respiratéria com agravamen-
to progressivo pelo que foi internado, apresentando-se &
entrada no servico de urgéncia com: cianose peribucal,
tiragem global, polipneia e alteragdes esteto-actsticas na
auscultag@o pulmonar (crepitagdes inspiratdrias dispersas,
sibilos expiratorios e tempo de expiracdo prolongada).

No Rx tordcico observava-se para além das alteracoes
Jja descritas, uma hipotransparéncia de todo o hemi-térax
direito. A gasimetria arterial revelava hipoxemia (Pa O2-
54,1) e o ecocardiograma uma comunicagdo intraauricular.

O caridtipo foi 46, XY.

Apesar do tratamento instituido mantinha ao fim de
duas semanas de internamento um quadro de dificuldade
respiratéria moderado e a mesma imagem ao Rx do torax.

Efectuou uma broncoscopia que permitiu detectar
uma hipoplasia pulmonar direita.

A ecografia abdominal pds a hipétese de asplenia
que foi confirmada por cintigrafia.

O fundo ocular revelou uma granulagdo anormal da
retina e a 1.* ecografia transfontanelar foi normal.

A 2.* ecografia transfontanelar mostrou-se alterada e
a TAC cerebral revelou um alargamento das vias de cir-
culag¢do do LCR, de predominio fronto-parietal e de natu-
reza atrofica.

A crianca durante o internamento teve uma ma evo-
lugdo do crescimento estato-ponderal e do perimetro
cefdlico com cruzamento de percentis (P25 para P5),
tendo contudo um desenvolvimento psicomotor ade-
quado.

Teve alta do HGSA ao fim de 2 meses mantendo
ainda alguma dificuldade respiratéria com necessidade
de oxigenoterapia em ambulatorio.

Foi referenciado a consulta externa da MJD onde era

habitualmente seguido.

Discussao

A abordagem de um lactente com um desvio de
comissura labial levanta, normalmente problemas no seu
diagnéstico diferencial, incluindo além da paralisia facial,
as situacdes de microssomia hemifacial.

A paralisia facial central atinge apenas a por¢do in-
ferior da face, podendo apresentar graus variados de
desvio da comissura labial consoante a lesdo em causa.
Normalmente estd associada a hemiplegia ou a monoplegia
braqueal.
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Na paralisia facial periférica estd presente o sinal de
Bell para além do desvio da comissura labial que, regra
geral, é mais marcado do que na paralisia central.

A microssomia hemifacial apresenta-se de forma
diferente ndo sendo modificada pela mimica. E acompa-
nhada normalmente de hipoplasia do pavilhdo auricular e
do ouvido médio.

A asplenia, a anomalia cardiaca e a hipoplasia pul-
monar sdo sugestivas desta crianca ter um Ivemark
sindrome associado embora a caracteristica mais comum
desse sindrome seja a polisplenia ©.

No nosso doente foram encontradas as seguintes
caracteristicas do Sindrome da assimetria facial com o
choro: desvio de comissura labial, insercdo baixa dos
pavilhées auriculares, hemivértebras, malformagdo car-
diaca (comunicac¢do interauricular), hipoplasia pulmonar
direita e asplenia.
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