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Introducao: A Sindrome de Goldenhar, ou displasia 6culo-auriculo-vertebral, € uma anomalia congénita rara,
caracterizada por malformacoes originadas de estruturas derivadas do primeiro e segundo arcos branquiais,
atingindo desde a formacao auricular, face, até a coluna. Descri¢ao do caso: V.S.L., masculino, caucasiano. Pre-
maturo, baixo peso, semassisténcia pré-natal, Apgar 2/6/8, necessitou de manobrasdereanimacao. Evidenciada
malformacao craniomaxilofacial com auséncia de articulacao temporomandibular a esquerda, deformidade do
pavilhdo auditivo e auséncia de conduto. Ausculta cardiaca com sopro sist6lico 1+/4+. Internacdo em Unidade
de Terapialntensiva (UTI) por desconforto respiratério. Ecocardiograma comregurgitacdo tricGspide leve, forame
oval patente, Comunicacao Interatrial leve, hipertensao pulmonar com gradiente de 36 mm. Ultrassonografia
de abdome e transfontanelar sem alteracdes. Raio X temporomandibular com assimetria e tortuosidade da
mandibula esquerda. Apresentou boa evolucao clinica e alta da UTI com alimentacao exclusivamente por via
oral. Discussdo: A Sindrome de Goldenhar, clinicamente, manifesta-se por microtia/anotia, apéndices pré-
auriculares, microssomia hemifacial, microftalmia e alteracdes vertebrais. Trata-se de uma sindrome rara com
prevaléncia estimada de 1:26.000 nascidos vivos e maior no sexo masculino (3:2). Sua etiologia aindando é bem
conhecida, o que dificulta acdes de prevencao. De modo geral, a sindrome apresenta progndstico dependente
da gravidade das manifestagoes, principalmente de vias aéreas e presenca de defeitos cardiacos congénitos. O
diagnoéstico é baseado em dados clinicos, resultados de exames complementares e pode serrealizado ja durante
a gravidez mediante ecografia fetal e estudos genéticos. O manejo desta sindrome é complexo e a abordagem
deve ser multidisciplinar, englobando avalia¢des da visdo, audicao, mobilidade cervical, funcao renal, cardiaca
e denticdo. Conclusao: A displasia 6culo-auriculo-vertebral € uma anomalia rara que pode ser diagnosticada
ainda durante a gestacdo. A identificacao precoce das caracteristicas clinicas favorece a evolugao, uma vez que
0 manejo é complexo e multidisciplinar.
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Introducdo: Carcinomas de células renais (CCR) apresentam diagndstico na sexta a oitava década de vida, rara-
mente menores de 40 anos e criangas. O subtipo mais prevalente é o Carcinoma Renal de Células Claras. Esta
patologia, comumente, ocorre pela delecdo do cromossomo 3p, associando-se a doencga de von Hippel-Lindau
(VHL). Descricao do caso: Feminino, 10 anos, com hematdria macroscopica. Historia pregressa: prematuridade (32
semanas), gemelar, internacdo em UTI neonatal por 20 dias. Vacinac¢des atualizadas. Histéria de cancer intestinal
em avé materna. Exame fisico normal. Tomografia computadorizada abdominal: lesdo expansiva no ter¢co médio e
superior do aspecto anterior do rim direito, calcificacdo contrastada de contornos lobulados. Exame urindrio com
10 hemacias porcampo, uroculturanegativa, alfa-fetoproteina 1,24ng/mL. Demais exames normais. Estabeleceu-se
nefrectomia com linfadenectomia. Anatomopatolégico sugeriu CCR claras com padrao similar a carcinoma papilar
de células claras, grau nuclear 3. Discussao: O CCR claras é raro em pacientes pediatricos, com prevaléncia de 5,9%
dos tumores renais malignos. Sintomatologicamente a paciente diferiu-se da triade classica: dor abdominal, massa
palpavel e hematuiria. Ao anatomopatolégico, a lesdo de 4x3 cm apresentava padrdo similar a carcinoma papilar
de células claras, grau nuclear 3. Nao houve invasdo de ureter subjacente, metastases suprarrenais e linfonodo
aderido a direita. O diagnéstico do subtipo histolégico CCR corresponde entre 52,2 a 84,1% dos casos em meno-
res de 18 anos. Sugeriu-se investigacdo de delecdo de VHL, pelo método de FISH, para esclarecimentos etiolégico
e prognostico, porém ndo encontrou-se laboratério apto no Pais. Em seguimento, encaminhou-se a tratamento
quimioterapico. Conclusdao: Mesmo sendo raro, deve-se investigar com exames de imagem tal queixa em criangas.
Ressalta-se a importancia de se promover mais estudos que abordem o assunto tanto no que tange diagnéstico,
como tratamento e seus resultados.




