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RESUMO

O élcool é uma substancia teratdgena e seu uso durante a gestacdo pode levar a defeitos congénitos,
principalmente relacionados ao sistema nervoso, dentre eles atraso no desenvolvimento neuropsicomotor,
ocasionando complicagdes severas e persistentes, como prejuizos da maturacao cerebral e transtornos
mentais e comportamentais ao longo da vida. O conjunto de condicfes de neurodesenvolvimento resultante
da exposicao pré-natal ao &lcool é denominado de Sindrome Alcodlica Fetal (SAF), a qual é caracterizada
por retardo de crescimento pré e pés-natal, distlrbios do sistema nervoso central e dismorfismo craniofacial.
Esse estudo tem como objetivo relatar um caso clinico de crianga do sexo masculino com suspeita de
Sindrome Alcodlica Fetal (SAF) e outras alteraces. Crianga prematura com diagndstico inicial de doenca
autossémica recessiva, foi avaliada em funcdo da consanguinidade dos progenitores somado a efeito
disruptivo pelo uso de substancias quimicas. Além da avaliacéo clinica e da historia pregressa, foi realizado
0 exame de cari6tipo, o qual revelou ndo haver alteragdes em niveis cromossdémicos.

Palavras-chave: Sindrome Alcodlica Fetal; transtorno do espectro alcodlico fetal; distdrbios
neurocognitivos

ABSTRACT

Alcohol is a teratogenic substance and its use during pregnancy can lead to congenital defects, mainly related
to the nervous system, including delay in neuropsychomotor development, causing severe and persistent
complications such as impaired brain maturation and mental and behavioral disorders throughout life. The
set of neurodevelopmental conditions resulting from prenatal exposure to alcohol is called Fetal Alcohol
Syndrome (FAS), which is characterized by pre- and postnatal growth retardation, central nervous system
disorders, and craniofacial dysmorphisms. This study aims to report the clinical case of a male child with
suspected Fetal Alcohol Syndrome and other disorders. Premature child with the initial diagnosis of recessive
autosomal disease due to the parent’s consanguinity and the disruptive effects of chemical substances was
evaluated. In addiction to clinical evaluation and past history, a karyotype exam was performed, which
revealed no alterations in chromosomic levels.
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INTRODUCAO

A Sindrome Alcoolica Fetal (SAF) consiste
em um conjunto de condigdes de
neurodesenvolvimento ao longo da vida,
resultantes da exposicdo pré-natal ao alcool?,
caracterizada por: retardo de crescimento pré e
pos-natal, dismorfismo craniofacial e disturbios
do sistema nervoso central.

O diagndstico de SAF pode ser feito quando
as trés alteracOes estdo presentes, associadas a
confirmagdo de exposi¢do do feto ao alcool
durante a gestacé&o.
descrever

Ainda ndo foi possivel

caracteristicas  patognomonicas de SAF,
entretanto, destaca-se algumas alteracfes
descritas até o momento incluem hipertelorismo,
hemiface achatada, ptose, labio superior fino e
liso, fissuras palpebrais curtas, micrognatia,
narinas antevertidas e filtro nasal apagado?.

Os déficits neurocognitivos podem ser
considerados o aspecto central da SAF, 0s quais
sdo caracterizados pela deficiéncia intelectual,
alteracdo das habilidades cognitivas e de
aprendizagem, habilidades visuais e perceptivas,
além de alteracBes nos aspectos interpessoais e
comportamentais®.

Embora ndo haja prova de que a
consanguinidade entre 0s genitores de um
individuo portador de um distdrbio genético seja
o fator desencadeador, essa constitui uma forte
evidéncia de heranca autossémica recessiva para
a condicdo*®

A consanguinidade é definida como a unido
de individuos aparentados entre si, por um
parentesco tdo ou mais préximos quanto o de
primos em segundo grau®.

A possibilidade de que ambos os genitores

sejam portadores de um alelo mutante para um
mesmo locus é aumentada quando 0s mesmos
sdo aparentados, uma vez que esses podem ter
herdado o alelo mutante de um mesmo ancestral
em comum.

A genética considera relevante a mensuragéo
da consanguinidade, porque o risco de uma
crianca ser homozigota para um raro alelo
recessivo € diretamente proporcional ao grau de
parentesco entre os genitores®.

O objetivo desse estudo € relatar e investigar
0 caso de uma crianca de 11 anos do sexo
masculino com suspeita de SAF, a qual o
diagnostico a principio foi relacionado a
possivel doenca autossémica recessiva devido a
consanguinidade somado a efeito disruptivo de

substancias quimicas.

DESCRICAO DO CASO

A descricdo do caso é baseada em prontuario
clinico fornecido pela Associagdo de Pais e
Amigos dos Excepcionais (APAE) da cidade de
Mirassol -SP, Brasil, além de informacdes
fornecidas pelos responsaveis e por meio de
exame de cariétipo, ao qual o paciente foi
submetido.

O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica
da Unido das Faculdades dos Grandes Lagos
(UNILAGO), n° 119356/2021.

Paciente K.V.S.L, sexo masculino, 11 anos,
primogénito, com relato da mée quanto a ingestéo
de éalcool e drogas ilicitas, as quais ndo sdo
especificadas no prontuario do paciente, durante a
gestacdo, e consanguinidade dos progenitores
confirmada no ano de 2015. A crianga nasceu

prematura aos oito meses, permanecendo 10 dias
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em UTI neonatal. Paciente apresentou sinais de
atrasos de crescimento, com habilidade de andar
apenas aos trés anos de idade. Desde o
nascimento, foi submetido a diversas cirurgias
para correcdo de criptorquidismo, remocgdo de
coagulos cerebrais e hérnia umbilical.

Quanto aos fenotipos, o paciente apresentava
hipotonia, dificuldade na audi¢do, atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, ptose, filtro
nasolabial longo, hipertelorismo ocular, sinoftre,
microstomia, orelhas grandes e displasicas.

Os exames de imagem do paciente indicavam
litiase renal bilateral, auséncia de ossificagdo dos
0ssos do carpo, alteragdo difusa no trabeculado
0sseo, reducdo da densidade Ossea e

irregularidade 6ssea do fémur da perna direita.

Com relagdo a distdrbios neurocognitivos,

apresentava  dificuldade na aprendizagem,
necessitando de acompanhamento continuo e
constante para a realizagdo das atividades
pedagogicas e de convivio interpessoal. Além
disso, apresentava auséncia de concentracao,
raciocinio légico e percepc¢do temporal.

O resultado do exame de cari6tipo com banda
G, realizado com intuito de descartar sindromes
cromossdmicas, excluiu qualquer possibilidade do
paciente ser portador de tais sindromes. A figura
1 apresenta o cari6tipo com banda G do paciente
em questdo. Na resolucdo analisada, ndo foram
visualizadas alteracGes cromossdémicas numéricas

e/ou estruturais.

Figura 1. Cariétipo com banda G do paciente em questdo.

7@§0§

Pl e

Y

. o
fos. 3
Ex 3

1)

: 5

12

W

FY
AA ¢
2 X Y

Fonte: Préprio autor (2023)
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DISCUSSAO

Sabe-se que a SAF resulta da exposicdo ao
alcool durante o periodo pré-natal e que seu
diagnostico é feito com base em suas trés
principais caracteristicas: retardo de crescimento
pré e pos-natal, dismorfismo craniofacial e
disturbios do sistema nervoso central.

Paciente portador de SAF pode apresentar
fenoGtipos como hipertelorismo, ptose, labio
superior fino e liso, micrognatia, hemiface
achatada, fissuras palpebrais curtas, baixa
implantacdo das orelhas. Porém, até 0 momento
ndo foi possivel descrever caracteristica
patognomoénicas da SAF, uma vez que tais
achados clinicos também se fazem presente em
outras sindromes genéticas, dentre elas podemos
citar sindrome de Noonan, Sindrome de Williams,
Sindrome de Blefarofimose?. Vale ressaltar que a
exposicdo durante a gestacdo a outras substancias
teratogénicas, tais como o acido valproico,
tolueno, pode apresentar alteragfes craniofaciais
semelhantes, bem como distdrbios
neurocognitivos e doengas congénitas.

Este artigo relata o caso de crianca do sexo
masculino com sindrome indefinida, inicialmente,
apresentando sequéncia de fendtipos,
demonstrando que ndo poderia ser confirmado
apenas o diagnostico de SAF, apesar de a crianca
apresentar as trés principais caracteristicas
clinicas da doenca associados a exposi¢do ao
alcool durante a gestacdo. Sabe-se que o alcool
interfere na maturacdo neuronal, na migracéo das
células e na mielinizagdo, culminando com os
mais diversos transtornos neurolégicos tanto no
periodo neonatal quanto a longo prazo®.

Devido a necessidade de um diagnostico

mais preciso, foi realizado o exame de cariotipo

com banda G para que fossem descartadas as
sindromes cromossdmicas. Este consiste em um
teste genético que identifica as principais
sindromes através de células coletadas no sangue,
sendo colocadas em cultivo até que atinja a
metafase, fase a qual estd mais visivel o material
genético do paciente*. O resultado do exame
excluiu qualquer possibilidade do paciente ser
portador de tais sindromes, uma vez que néo foi
identificado qualquer alteracdo cromossémica.

Uma analise citogenética e molecular poderia
ser usada para realizar o diagnostico diferencial de
SAF, porém alguns estudos mostram que O
diagnostico da mesma é dado por exclusdo, por
ndo haver um teste especifico que identifique a
SAF'.

Dessa forma, de acordo com o0 exame
realizado e a avaliagdo clinica, juntamente com a
avaliacdo do prontuério, o provavel diagnéstico
do paciente refere-se a SAF devido a excluséo de
outros possiveis diagnosticos.

Entretanto, mesmo que o diagndstico seja
presuntivo, os profissionais de salide podem atuar
por meio de tratamentos e intervengGes com o
objetivo minimizar as consequéncias para a salde

do feto®.

CONCLUSAO

A auséncia de sinais patognoménicos pode
dificultar o diagndstico preciso da SAF. Néo ha
tratamento  especifico para a sindrome,
entretanto a deteccdo precoce da exposicao pré-
natal ao alcool pode contribuir para minimizar as
consequéncias para a salde do feto. Para isso,
exames pré-natais regulares devem ser
realizados para detectar quaisquer anomalias no

desenvolvimento fetal, bem como a
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identificacdo  de  possiveis  problemas

comportamentais e de aprendizado.

E importante que os profissionais de satde
estejam cientes dos riscos associados ao
consumo de &lcool durante a gravidez e
fornecam informacdes claras e precisas para as
gestantes sobre esses riscos. Além disso, €
fundamental que as gestantes sejam encorajadas
a evitar completamente o consumo de alcool

durante a gestacao.
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