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Recém-nascido (26/10/2019) de 34 semanas, peso  ao nascer de 1315g, PIG simétrico (Curva de Margotto),  tempo de bolsa rota de 21 dias,  síndrome genética em investigação.

Ecografia transfontanelar mostrou: ventrículo único, fusão dos tálamos na linha média, ausência de septo pelúcido.
[image: image2.png]Marcada desorganizagao da estruturas dos hemisférios cerebrais:
* auséncia da foice cerebral, dos lobos temporais, parietais @ occipitais, -
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* os thlamos estéo fundidos na linha média, )
* o parénquima cerebral tem forma de clice na fossa anterior, )
o sistema ventricular & composto por um Gnico ventriculo na linha média posterior.
Na possa posterior, o cerebelo tem volume reduzido e apresenta sinais de sofrimento
devido & compresséo posterior exercida pelo ventriculo Unico que se insinua através da |

tenda do cerebelo.

CONCLUSAO
Holoprosencefalia alobar.




                                                                                                    Margotto PR, Castro J
A ressonância magnética realizada sem sedação com sequências ponderadas em T2 nos panos axial, sagital e coronal, T1 nos planos axial e sagital, difusão no plano axial e volumétricas (3D) ponderadas em T1, T2 e SWI (susceptibilidade) mostrou>
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Discussão
A holoprocencefalia (ocorre em 1/11000 a 1/20.000 nascidos vivos) se deve a uma falha parcial ou completa do procencéfalo primitivo em formar o telencéfalo (hemisférios cerebrais, ventrículos, putamen e núcleo caudado) e o diencéfalo (tálamo, hipotálamo, 3o ventrículo e globus pallidus) entre a 4a e a 8a semanas de gestação.
 Nos casos mais extremos podemos ter deformidades como ciclopia e nos casos mais brandos, hipotelorismo (a face fetal se desenvolve no mesmo período do cérebro).
 Muitas destas crianças também apresentam anomalias na linha média (fenda palatina, narina única).
A principal causa da holoprocencefalia é o distúrbio cromossômico, ocorrendo entre 40 a 50% dos casos. A trissomia do 13 isoladamente ocorre em 75% dos cariótipos anormais. Vários casos familiares sugerem uma etiologia mendeliana com transmissão autossômica dominante (risco de recorrência de 6%).
A holoprosencefalia se subdivide basicamente nas formas alobar, semilobar e lobar


-na forma alobar (64%), a mais severa, há um único ventrículo, os tálamos são fundidos na linha média e há uma ausência do 3º ventrículo. 
Na ultrassonografia na forma alobar, não se visualiza a foice do cérebro e há um único ventrículo central e volumoso. Os tálamos são fundidos.

        -na variedade semilobar (24%), os dois hemisférios são parcialmente separados posteriormente, mas há ainda uma simples cavidade ventricular.

        -na holoprocenfalia lobar (12%), a desorganização do cérebro é mais sutil. 
O cérebro é dividido em dois distintos hemisférios, com a única exceção que é a ocorrência de variável grau de fusão a nível do girus cingulado e dos cornos frontais dos ventrículos laterais. O septo pelúcido é sempre ausente.

Na ultrassonografia e tomografia o diagnóstico diferencial da holoprosencefalia lobar com hidrocefalia associada com lesão secundária do septo pelúcido. Na holoprosencefalia lobar podemos observar o fórnice na linha média, visualizado dentro do 3º ventrículo. 
Tanto a forma alobar como a semilobar apresentam prognóstico ruim, sendo oferecida a gestante a opção da interrupção da gestação antes do limite de viabilidade. Para as gestações que continuam, recomenda-se o tratamento estritamente conservador.

Quanto ao prognóstico da holoprosencefalia lobar, é incerto; os indivíduos afetados podem ter vida normal, mas o retardo mental e seqüelas neurológicas ocorrem com freqüência.

A displasia do aqueduto de Sylvius presumivelmente está presente em muitos casos, levando a hidrocefalia.

O manto cortical frequentemente apresenta heterotopias e outros sinais distúrbios na migração neuronal. O corpo caloso é geralmente ausente.

O cariótipo deve ser sempre realizado nestes casos (associação comum com a trissomia do 13 e trissomia do 18), sendo importante na formulação do risco de recorrência em futuras gestações. Na forma semilobar, o ventrículo único costuma ser um pouco menor em relação à forma alobar (o 3º ventrículo é praticamente incorporado ao ventrículo único).

Na forma lobar, observa-se um desenvolvimento variável dos lobos cerebrais e os cornos frontais exibem conformação com base achatada. O septo pelúcido está ausente.
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