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1. Com base nos achados de

. A
imagem qual exame vocé indicaria?

Fem, 07 anos, disturbios visuais.

TC ou RM de ouvidos
TC ou RM de coluna

Ecocardiograma
BERA
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2. Qual a provavel mutacao

NEUROquiz

genética?

Fem, 07 anos, disturbios visuais.
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1. Com base nos achados de

. A
imagem qual exame vocé indicaria?

Fem, 07 anos, disturbios visuais.

A. TC ou RM de ouvidos

B. TC ou RM de coluna

C. Ecocardiograma
D. BERA
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2. Qual a provavel mutacao

NEUROquiz

genética?

Fem, 07 anos, disturbios visuais.

A. DEAF1
B. GPSM2

C. ROBOS3

D. ACTA2
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Paralisia do olhar conjugado @

horizontal com escoliose

Prog ressiva NEUROquiz
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- Hipoplasia da ponte com fenda dorsal mediana ( ).
- Bulbo com aspecto em borboleta no plano axial ( ).
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Paralisia do olhar conjugado @

horizontal com escoliose
NEUROquiz

progressiva

- Hipoplasia da ponte ( ). ’
\ . | \
- Escoliose ( ). Ny (i
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Paralisia do olhar conjugado @
horizontal com escoliose
progressiva

NEUROquiz

Radielogy. 2020 Jun;295(3):736-740

Aspectos gerais:
Doenca autossbmica recessiva
Mutacao no gene ROBO3
Auséncia congénita da conjugacao dos
movimentos horizontais dos olhos
Escoliose progressiva
Restante do quadro neurolégico
preservado

Exame de tractografia demonstra a
nao decussacao dos tratos piramidais

ROBO3: codifica um receptor necessario para a orientagdao axonal. A sua mutacao
leva a disturbios de feixes e tratos de fibras no SNC.
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Paralisia do olhar conjugado @
horizontal com escoliose

prog ressiva NEUROquiz

Achados de Imagem:

* Hipoplasia da ponte com retificacao da
superficie dorsal
Fenda mediana posterior na ponte
(“sinal da ponte dividida”)
Bulbo retangular com aspecto em
borboleta
IV ventriculo com aspecto em “tenda”

Agenesia dos nucleos dos abducentes
Hipoplasia dos tratos piramidais
Persisténcia da fenda embriolégica do metencéfalo

Justificariam as alteragdoes morfoldgicas do tronco
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