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 NICOLAE TESTEMITANU" CERCETAREA IN BIOMEDICINA SI SANATATE: CALITATE, EXCELENTA SI PERFORMANTA

SINDROMUL PFEIFFER LA COPIL NOU-NASCUT

Introducere: Sindromul Pfeiffer
este 0 boala genetica extrem de
rara, descoperita 1in anul 1964 de
geneticlanul german  Rudolf
Pfeiffer. Se transmite dominant-
autosomal, se Intalneste la 1 din
100.000  de nou  nascuti.
Sindromul determina fusiunea
prematura a oaselor craniului 1n
timpul embriogenezei.

Cuvinte chelie: Pfeiffer sindrom,
craniostenoza, exoftalm, hipoplazia
mandibulei.

Scopul: Informarea medicilor despre
sindromul Pfeiffer la nou-nascuti.

Nedealcova Elena
(Conducator: Iavorscaia Elvira, d.s.m. conf. univ.)
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Materiale si metode: Este prezentat :
cazul unui copil nou-nascut cu
deformarea craniului de tip
turibrahicefalic si caracteristici faciale
anormale. Examenul clinic general a

fost completat cu investigatii
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S ,4‘] paraclinice, teste imagistice
R e & (ultrasonogratfia, CT cerebrala).

Fig. 1 nou-nascutul X cu
sindromul Pfeiffer

Rezultate: Nou-nascutul X. s-a internat in sectia de profil la a 3-
a zi. Anamneza: VG - 37 saptamini, cu masa 2800 g, T - 48 cm.
Examenul obiectiv a relevat stare de somnolenta, hipotonie
musculara in membre. Reflexele neonatale diminuate. Pielea cu
cutis marmorata. Forma craniului - turibrahicefalica,
craniostenoza, hipertelorism, exoftalm, ptoza, micrognatie.
Degetele la picioare late si scurte.

CT cerebrala ne confirma date imagistice sugestive
pentru modificari In cadrul sindromului Pfeiffer
(deformarea craniului-turibrahicefalic).
Tratamentul este simptomatic, individualizat si
ghidat 1n functie de tipul si severitatea prezentarii
clinice.

Fig. 3. CT nou-
nascutului X cu
sindrom Pfeiffer

Concluzie: Este important ca tratamentul sa fie cat mai devreme, pentru ca copiii cu acest sindrom sa
nu-si vada potentialul redus. Fuziunea prematura a oaselor craniului poate fi corectata chirurgical pana
la varsta de 3 luni la pacienti cu probleme usoare al acestui sindrom.

Fig. 2 nou-nascutul X cu sindromul Pfeiffer



