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Resumo: Com apenas 100 casos publicados, a Sindrome de Schwartz-Jampel, é uma rara doenca
autossdOmica recessiva caracterizada pela presenca de miotonia com uma mascara facial
caracteristica e displasia esquel ética com retardo do crescimento. Este trabalho tem por objetivo
relatar o caso clinico de um paciente de 8 anos, que tem 3 irméos com o0 mesmo diagndstico. O
paciente descrito foi previamente diagnosticado por estudo genético no HC-Ribeiréo Preto e foi
internado na Santa Casa de Araraquara para anticoagulacdo devido trombose de veia subclavia
direita e jugular ipsilateral e adaptacdo em relacdo a tragueostomia . Seu quadro € agravado
pneumopatias, cardiopatia, apnéia obstrutiva do sono e sequela por encefalopatia hipoxico-
isquémica em decorréncia de parada cardiorrespiratoria em sua Ultima internagdo. A terapéutica
do caso envolve suporte nutricional, respiratorio com inalacdo e tragueostomia, digoxina,
prednisolona, sildenafil, fenobarbital e anticoagul agéo.
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