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Introdugao:

A Sindrome de Hay-Wells é uma doenga genética rara, com um padrdo de transmissdo autossémico
dominante. E uma forma de displasia ectodérmica, condicionando um desenvolvimento anémalo do cabelo,
unhas, dentes e glandulas, geralmente associado a fenda palatina e/ou labio leporino e anquibléfaro. Esta
sindrome esta presente desde o nascimento e o diagndstico é feito com base nas caracteristicas fenotipicas
da crianga.

Material e Métodos:
Caracterizagao clinica de um caso; seu tratamento cirargico e follow-up.

Resultados:

Os autores descrevem um caso de um recém-nascido, sem histéria de consanguinidade parental ou casos
semelhantes na familia. A gestacao foi de termo, vigiada, e o parto eutdcico, sem complicagdes.

Ao nascimento, pdde observar-se a existéncia de alopécia, anquibléfaro, fenda palatina, micrognatia e
auséncia de unhas. O restante exame fisico oftalmoldgico e geral ndo revelou alteracoes.

A ecografia oftalmica mostrou um segmento posterior sem alteragdes.

Foi realizada ecografia abdomino-pélvica que nao apresentava alteragdes relevantes. Foi também realizada
ecografia enfecalica transfontanelar que revelou a presencga de pequeno quisto no septo pelucido e aparente
espessamento na zona correspondente ao quiasma Optico, ndo se podendo excluir displasia septo-6ptica. As
analises laboratoriais (hemograma com plaquetas, ionograma, fungdo hepatica, fungdo renal,
imunofenotipagem e doseamento de imunoglobulinas) revelaram défice de imunoglobulina A; sem outras
alteracdes relevantes.

A crianga foi submetida a correcgdo cirurgica do anquibléfaro. Foi efectuada discisdo de pontes de
anquibléfaro utilizando bisturi eléctrico. O pds-operatorio decorreu sem complicagbes e apos 4 meses de
follow-up, os bordos palpebrais apresentam-se livres.

Foi também feita orientagédo para terapia da fala.

Conclusao:

Sendo uma doenca genética, o tratamento é orientado pelos sintomas. Pomadas antibiéticas podem ser
utilizadas nas lesbes cutaneas. O tratamento cirlrgico é reservado para a correcgdo da fenda palatina e do
anquibléfaro. O aconselhamento genético é também recomendado.
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