Preocupacoes e recomendacoes

Preocupagoes

Recomendacgoes

Genética:

Matriz de hibridizagdo genémica comparativa (CGH Array)
para mapeamento de alta resolugdo do ponto de
interrupcao

Analise do cariétipo dos pais

Cardiologica:

56% dos portadores de Jacobsen tém defeitos cardiacos
congénito

Avaliacao por um cardiologista pediatrico, incluindo a
realizagéao inicial de um eletrocardiograma e
ecocardiograma. Prosseguir acompanhamento conforme
necessario (por exemplo: ocorréncia de um novo sopro)

Hematolégica:

Quase 100% nascem com baixo nimero de plaquetas, e
geralmente apresentam disfungéo plaquetaria.

Hemograma completo mensal, nos primeiros 3 meses de
vida, e depois uma vez por ano

Estudos de fungéo plaquetaria quando a contagem de
plaquetas for normalizada

Transfuséo de plaquetas e/ou DDAVP (Desmopressina)
para procedimentos cirdrgicos com alto risco de
hemorragia

Evitar medicamentos que interfiram na fungao plaquetaria
(por exemplo, ibuprofeno, aspirina, etc)

Considerar tratamento com anticoncepcionais em
mulheres em fluxo menstrual intenso

Neurocognitiva:

A maioria possui atraso de desenvolvimento leve a
moderado, sobretudo na fala. O grau de comprometimento
cognitivo esta correlacionado ao tamanho relativo da
delecdo. Convulsdes ocorrem com pouca frequéncia.

Avaliacao inicial por um neuropsicologo ou especialista em
comportamento. Prosseguir acompanhamento uma vez ao
ano, ou mais (conforme necessario, por exemplo, antes da
entrada na escola).

Realizar exames por imagens cerebrais (por exemplo
ressonancia magnética)

Programas de estimulagao precoce

Musicoterapia contribui especialmente no desenvolvimento
da linguagem

Teste de visdo e audigdo de acordo com a idade (teste do
olhinho, teste da orelhina, BERA, etc).

Avaliacao de um neurologista pediatrico em caso de
convulsées

Fonoaudiologia

Comportamental:

Transtorno de hiperatividade e déficit de atengcéo (TDHA) é
muito comum. Esquizofrenia é raro. Caracteristicas de
autismo foram identificados em alguns pacientes

Pediatra com experiéncia em problemas de
comportamento, e / ou um psiquiatra pediatrico / psicélogo.

Oftalmolégica:

Ptose palpebral também conhecida como "olho
preguicoso" é comum, o que pode conduzir a cegueira se
nao for tratada no primeiro ano de vida

Avaliacao com dilatagdo da pupila com 06 semanas, 3
meses, 6 meses, depois a cada 6 meses até a idade de 3
anos, e anualmente

Endocrinolégica:

A baixa estatura ocorre na maioria dos portadores da
sindrome, dos quais 50% tém deficiéncia de hormonio de
crescimento. Hipotireoidismo ocorre com pouca frequéncia

Avaliacdo do hormdnio de crescimento (IGF-1) e
hipotalamo / pituitaria, de acordo com a necessidade
baseada no curso clinico (por exemplo: baixa estatura).

Avaliar riscos / beneficios da reposi¢cdo do hormdnio de
crescimento




Acompanhamento do nivel de TSH

Gastrointestinal:

E relativamente comum estenose pildrica (aprox. 10% dos
pacientes); € muito comum constipagao crénica com
necessidade de uso de medicagao; Nao identificada
doenca de Hirschsprung, embora os pacientes possuam
disfuncao neuroldgica funcional do trato gastro intestinal
que causa obstipagao; problemas de alimentagao sao
comuns em bebés, frequetemente exigindo a colocagao
temporaria de uma sonda gastrica

Ultra-som abdominal para descartar estenose pildrica (se
clinicamente indicado)

Manometria Anorretal e/ou bidpsia retal para constipagao
cronica

Estudos de degluti¢éo, se clinicamente indicado, quando
nao houver desenvolvimento

Terapia médica para constipagao cronica, conforme
necessario

Geniturinario:

Ultrasom renal

Defeitos estruturais ocorrem em aprox 10% dos pacientes;
50% dos homens tém testiculos que ndo desceram, e
geralmente necessitam de corregao cirurgica.

Encaminhar a um urologista pediatrico para avaliagéo dos
testiculos ou quaisquer outras anomalias

Otorrinoloringologista (ouvido, nariz e

garganta):

Comum deficiéncias auditivas

Testes de audi¢ao de acordo com a idade, comegando na
infancia.

Estudo de imagem da uvula bifida para descartar defeitos
da linha média

Examinar ouvido, nariz, garganta para infec¢des de ouvido
recorrentes / cronicas, sinusite

Imunoloégica:

Muitos pacientes sofrem de imunodeficiéncia; eczema
ocorre em cerca de 20% dos pacientes

Muitos portadores de Jacobsen sofrem de
imunodeficiéncia e reincidentes infecgbes. A identificagdo
precoce da imunodeficiéncia pode reduzir a frequéncia e a
gravidade das infec¢des. Portanto sugere-se avaliagéo
imunoldgica de todos os portadores da Jacobsen.

Nao ha relatos de contra-indicagao para imunizagbes de
rotina.

Tratar o eczema sintomaticamente; encaminhar a
dermatologista para os casos persistentes.

Neurocirurgica:

Um terco dos pacientes tém trigonocefalia, causada pelo
fechamento prematuro das suturas cranianas.

Encaminhamento precoce a um neurocirurgido pediatrico,
se houver suspeita de trigonocefalia

Habilidades Motoras:

Sem problemas ortopédicos especificos. Atrasos nos
desenvolvimentos motores grossos e finos sdo comuns.
Hipotonia € comum.

Avaliacao por terapeuta ocupacional e realizagao de
terapia pode ser necessaria

Neurofisioterapia em caso de hipotonia (Bobath, Vojta, etc)

Encaminhamento para um cirurgido ortopédico pediatrico,
conforme necessario

Equoterapia, natagao e outras terapias sdo recomendadas
para melhorar a psicomotricidade e o tono muscular.

Metabolégica:

N&o foram identificados problemas metaboldgicos
especificos

Avaliagdo metabdlica apenas para casos especificos

Problemas do sono:

A maioria tem dificuldade com o sono; sono agitado € o
achado mais comum; criangas também podem dormir em
posi¢des incomuns; despertar frequentemente durante a
noite, e despertar precoce séo problemas adicionais
encontrados em pesquisa




