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Anomalias Congénitas e Sindromes
em Cabeca e Pescoco
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CBR Responde

Um paciente apresenta auséncia completa do nariz, microftalmia / anoftalmia e auséncia de maturacao sexual devido
a hipogonadismo hipogonadotrofico. O estudo tomografico com reconstrucao 3D demonstra a auséncia completa do
nariz e anoftalmia bilateral. Ha hipertelorismo, implantacao baixa das orelhas, auséncia de pneumatizagao dos seios
paranasais e fossas nasais, atresia coanal 6ssea bilateral, fenda palatina mediana incompleta, palato ogival / arqueado
e hipoplasia maxilar. Qual é a sindrome genética mais provavel neste cenario?

b) Sindrome de Bosma.
c) Sindrome de Treacher-Collins.
d) Sindrome de CHARGE.

e) Sindrome de Binder.

Paciente do sexo masculino, recém-nascido, apresenta uma triade clinica consistindo de craniossinostose multissutu-
ral, acanthosis nigricans e cutis verticis gyrata. Clinicamente, além da craniossinostose, observa-se hipoplasia do terco
médio da face, anomalias anogenitais e proeminéncia do coto umbilical. A TC com reconstru¢do 3D revela um cranio
“em folha de trevo” secundario a acentuada craniossinostose multissutural, proptose ocular bilateral acentuada, hi-
pertelorismo, regido frontal proeminente, hipoplasia maxilar com consequente prognatismo. Adicionalmente, a TC
demonstra craniolacunia secundaria a hipertensao intracraniana cronica, hidrocefalia e achados associados a Chiari
1. O estudo de angiorressonancia magnética da drenagem venosa do encéfalo demonstra distor¢dao do posicionamen-
to dos seios durais e estenose dos bulbos jugulares. Considerando as caracteristicas clinicas e os achados de imagem
descritos, qual sindrome é a mais provavel?

a) Sindrome de Crouzon.
b) Sindrome de Apert.
c) Sindrome de Pfeiffer tipo 2.

d) Sindrome de Beare-Stevenson.

Um paciente apresenta uma variedade de anomalias craniofaciais, incluindo hipoplasia unilateral da mandibula, ma-
xila subdesenvolvida, orelha externa com microtia, estenose do conduto auditivo externo e dermoide epibulbar
também unilaterais. Com base nesses achados, qual sindrome genética é mais provavel nesse caso?

a) Sindrome Branquio-otorrenal.
b) Sindrome de Treacher-Collins.
c) Sindrome de CHARGE.

d) Sindrome de Goldenhar.

Qual das seguintes afeccdes congénitas é caracterizada pela triade classica de micrognatia, retroglossoptose e, fre-
quentemente, fenda palatina mediana?

a) Sindrome de Treacher-Collins.
b) Sindrome de Goldenhar.
c) Sequéncia de Pierre-Robin.

d) Sindrome Branquio-otorrenal.
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5) Em um exame tomografico de um recém-nascido é observada na maxila a presenca de incisivo central superior me-
diano solitario. Todas as alteragdes congénitas abaixo podem estar associadas a este achado, EXCETO:

a) Estenose congénita da abertura piriforme.
b) Achados do espectro da holoprosencefalia.
c) Alteracdes do eixo hipotalamo-hipofisario.

d) Fechamento precoce de suturas cranianas (craniossinostose).

Respostas
1) Alternativa: A
2) Alternativa: D
3) Alternativa: D
4) Alternativa: C
5) Alternativa: D



