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Introducado: A holoprosencefalia (HPE) € uma malformagdo congénita rara do
sistema nervoso central, que é caracterizada pela clivagem incompleta da linha
média do cérebro fetal. Essa falha da divisdo, ocorre entre a terceira e quarta
semana da gestagéo, que provoca um amplo espectro de defeitos estruturais do
encéfalo e na face, resultando em diversas manifestagdes clinicas, como, por
exemplo, alteracées na aparéncia da cabecga e rosto (dismorfismo craniofacial)
e prejuizos neuroldgicos. Objetivos: Descrever brevemente os motivos de seu
surgimento, grau de falha da clivagem e o tratamento. Metodologia: Foram
realizadas buscas nas plataforma PubMed, usando os descritores “Severe
holoprosencephaly”, optando por trés artigos que foram mais significativos.
Resultados: A formacao da holoprosencefalia € decorrente de um evento com
origem em diversos fatores, refletindo uma complexa interagdo entre a
predisposi¢cao genética (mutagdes em genes e anomalias cromossémicas) e a
exposicao a fatores ambientais (diabetes materna e a exposi¢ao a teratdégenos)



durante o desenvolvimento fetal inicial. A HPE foi classificada de acordo com o
grau de gravidade da falha na divisdo do prosencéfalo, sendo elas: alobar,
semilobar e lobar, listadas em ordem decrescente do nivel de severidade. Os
tratamentos da HPE dependem do grau da malformagdo, mas em geral sédo
multidisciplinares e sintomaticos. Os principais tratamentos direcionados as
complicagbes apresentadas pelas criangas com a holoprosencefalia, incluem:
controle da epilepsia, fisioterapia e farmacos para anomalias motoras,
suplementagao hormonal para déficits hipofisarios e tubo de gastrostomia, caso
haja malformacdes orofaciais que impedem a digestdo do alimento.
Consideracdes finais: os achados indicam que a malformagdo pode ser
diagnosticada durante a gravidez por meio de exames de imagem, sendo a
ultrassonografia a mais comum. O que permite que os responsaveis pela
crianga consigam garantir um tratamento ideal, com uma equipe multidisciplinar
orientando e acompanhando.
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