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Introducao / Descricao do Caso

A hidropsia fetal (HF) caracteriza-se pela acumulacdo fetal de liquido extracelular nos tecidos moles e cavidades serosas. A
mortalidade perinatal é elevada (50%), constituindo fatores de pior prognoéstico: prematuridade, baixo peso ao nascer,
alteracdes cromossémicas e sindromes genéticas.

Recém-nascido (RN) do sexo masculino, com gestagdo sem intercorréncias até as 33 semanas, quando ocorreu aumento
subito do perimetro abdominal materno e diminui¢do dos movimentos fetais. A ecografia revelou HF grave, derrame
pleural bilateral, ascite, edema subcutaneo e hidramnios. Foi realizada toracocentese fetal seguida da cesariana. O RN
nasceu em anasarca, tendo sido ventilado no 1° minuto. No internamento, manteve derrame pleural bilateral recorrente
(quilotérax) exigindo drenagens torécicas repetidas e ventilacdo invasiva prolongada. Da investigacao, a referir: caridtipo
normal; rastreios metabdlico, auditivo e oftalmoldgico sem alteracdes; ecografias abdominal e transfontanelar sem
alteracdes; ecocardiograma com comunicagao interventricular e displasia valvular pulmonar (VP) (evidente apds os 2
meses de vida). Aos 12 meses foi internado por dificuldade alimentar e mé progressdo ponderal, com investigagdo
inconclusiva (metabdlica, gastro-intestinal, endocrinoldgica, micro-array). Aos 15 meses tornou-se mais evidente a baixa
estatura, dismorfias minor e a estenose da VP, levando a hip6tese de Sindrome de Noonan (SN), confirmada por mutagdo
no gene RITT.

Comentarios / Conclusdes
A HF grave e o quilotérax recidivante representam uma forma rara de apresentacdo da SN. Para além da raridade do
quadro neonatal, o caso evidencia que que as principais pistas diagndsticas (baixa estatura, estenose VP e dismorfias),

podem tornar-se evidentes apenas com o crescimento.
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