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Resumo: Com apenas 100 casos publicados, a Síndrome de Schwartz-Jampel, é uma rara doença 
autossômica recessiva caracterizada pela presença de miotonia com uma máscara facial 
caracteristica e displasia esquelética com retardo do crescimento. Este trabalho tem por objetivo 
relatar o caso clínico de um paciente de 8 anos, que tem 3 irmãos com o mesmo diagnóstico. O 
paciente descrito foi previamente diagnosticado por estudo genético no HC-Ribeirão Preto e foi 
internado na Santa Casa de Araraquara para anticoagulação devido trombose de veia subclávia 
direita e jugular ipsilateral e adaptação em relação à traqueostomia . Seu quadro é agravado 
pneumopatias, cardiopatia, apnéia obstrutiva do sono e sequela por encefalopatia hipóxico-
isquêmica em decorrência de parada cardiorrespiratória em sua última internação. A terapêutica 
do caso envolve suporte nutricional, respiratório com inalação e traqueostomia, digoxina, 
prednisolona, sildenafil, fenobarbital e anticoagulação.
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