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Introducao / Descricao do Caso

A sindrome de Muenke é uma doenca autossdémica dominante causada por uma mutacdo no gene FGFR3. Caracteriza-se
por craniossinostose coronal, dismorfias faciais, displasia 6ssea, hipoacusia e atraso do desenvolvimento psicomotor,
apresentando grande variabilidade fenotipica. Tem uma incidéncia de 1 em 30000 nascimentos e é definida pela presenca
da mutacdo p.Pro250Arg mutacdo em FGFR3.

Crianca de 16 meses, sem antecedentes perinatais de relevo, referenciado a consulta de Pediatria do Desenvolvimento
por vomitos recorrentes e ADPM. Relativamente aos antecedentes familiares salienta-se a mde com défice cognitivo e
dismorfias craniofaciais. Ao exame objetivo apresentava angioma frontal, facies triangular e aparente atrofia muscular.
Efetuou RM-CE que revelou hiperintensidades inespecificas na substancia branca e hipoplasia da protuberancia e aCGH
que ndo revelou altera¢des. Prossegui investigacdo etiolégica tendo sido efetuado painel PDI (NGS baseado em WES) que
revelou variante patogénica no gene FGFR3 em heterozigotia c.749C>G p.(Pro250Arg), associada a Sindrome de Muenke.
Efetuada investigacdo a mae que revelou a mesma mutacdo do gene FGFR3.

Comentarios / Conclusoes

Os autores pretendem alertar para a importancia da abordagem multidisciplinar desta entidade, incluindo a avaliagdo
auditiva e do desenvolvimento psicomotor numa fase inicial. O estudo genético assume um papel preponderante,
permitindo a confirmagdo do diagndstico, uma abordagem terapéutica adequada e aconselhamento genéticos ao doente
e familiares.
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