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Introducao

A Sindrome de Apert é uma doenca genética de heranca
autossomica dominante rara, causada por mutacoes no gene de
fator de crescimento receptor 2 (FGFR2), caracterizada
clinicamente pela fusao prematura de suturas cranianas
(craniossinostose), hipoplasia e retrusao do terco médio da face
e alteracoes de extremidades como a fusao de dedos das maos e
dos pés (sindactilia)'?. Problemas respiratorios, de alimentacao
ou auditivos também sao comum devido as alteracoes
craniofaciais. A maioria dos individuos com Apert possuem
inteligéncia normal ou deficiéncia intelectual leve. Uma
minoria dos portadores apresentam deficiéncia intelectual
grave e anormalidades estruturais cardiacas, gastrointestinais e
geniturinarias. A sindrome foi descrita pela primeira vez em
1906 pelo médico francés Eugene Apert, e possui uma
prevaléncia estimada de 1 para 65.000 a 200.000 nascimentos
variando com estudos!. O diagnéstico da sindrome ¢é
estabelecido pela identificacao das caracteristicas clinicas
classicas ef/ou variacao patogénica do gene FGFR2 por teste
genético molecular. O tratamento requer uma equipe
multidisciplinar para melhor prognostico. Acompanhamento
clinico, correcodes cirargicas funcionais e estéticas, além de
suporte psicoemocional sao feitas de forma individualizada ao
longo do desenvolvimento, para reduzir o risco de desenvolver
complicacdes melhor ajuste social do paciente e da familial.

Puablico alvo

Estudantes, profissionais da area da Satude e familiares dos

portadores da Sindrome de Apert.

Justificativa

Contribuir com informacoes sobre uma sindrome rara, gerando
divulgacao, conhecimento , quebra de estigmas e uma educacao

continuada.

Objetivo e Metodologia

Sintetizar os principais relacionados a etiologia, diagndstico,
caracteristicas, manejo e acompanhamento de pacientes com
Sindrome de Apert através de um relato de caso ocorrido no
municipio de Vicosa-MG, e pesquisa na literatura cientifica. O
acompanhamento do caso se deu de forma presencial.

Relato de Caso

Recém-nascido termo (38s+6d), sexo feminino, nascido em
30/04/2021 de parto cesarea pesando 3190g, medindo 42,8cm,
filha de pais jovens (Mae 29 anos, pai 30 anos), higidos e
primos de 3° grau. Gestacao sem intercorréncias, sorologias
maternas negativas, imune a toxoplasmose. Ultrassonografia
fetal evidenciando maultiplas malformacoes. Nasceu bem,
Apgar 9/9, evoluiu com desconforto respiratorio apresentando
melhora ap0ds aspiracao de via aérea, permaneceu na UTIN por
6 dias sem necessidade de suporte ventilatorio. Apresentava
sindactilia e facies tipica, durante permanéncia em alojamento
conjunto foi realizada Tomografia de Cranio em 3D, constando
fusao completa das suturas coronais, braquicefalia, hipoplasia
maxilar, implantacao baixa de orelhas. Avaliada pelo
ambulatorio de doencas raras, onde foi cogitada hipotese de
Sindrome de Apert, recebeu alta para seguimento
multidisciplinar ambulatorial.

Aspecto de face braquicefalica (a) e sindactilia em pé (b) e mao (c).

Conclusoes

O tratamento da sindrome de Apert engloba abordagem
multidisciplinar, com intuito de promover melhor qualidade
de vida para o paciente e seus familiares. Desta forma é de
extrema importancia o conhecimento da sindrome e de suas
manifestacOes clinicas por toda equipe de satde para que o
diagndstico e as intervenc¢oes sejam precoce.
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