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Resumo: A sindrome de Silver Russel (SSR) € doenca de etiologia heterogénea, causada em sua maioria
por mutacbes genéticas e epigenéticas em regifes sujeitas a imprinting gendmico nos
cromossomos 7 e 11. Sua incidéncia varia de 1:3.000 — 100.000 nascimentos. Caracteriza-se
principalmente por retardo de crescimento desde intradtero até a vida adulta, face pequena e
triangular, frontal amplo e assimetria corporal. O objetivo do estudo é relatar 0 caso desta
sindrome associado a doenca pulmonar. Metodologia: relato de caso. Caso clinico: VGS, 2 anos
e 4 meses, procedente de Jodo Pessoa — PB, internado por tosse e dispneia ha trés meses e relato
de internacdes por pneumonia desde os 4 meses. Avaliado por geneticista com diagndstico de
SSR devido as caracteristicas fenotipicas. A tomografia de tdrax evidenciou extensa
consolidagdo com broncogramas aéreos em lobo inferior direito, reducdo volumétrica e
bronquiectasias em lobo inferior direito e massa mediastinal superior, predominantemente a
direita, atravessando a linha média com significativa compressdo da tragueia, com diagndéstico
diferencial entre cisto broncogénico e fibroadenoma. As pesqguisas de imunodeficiéncias e fibrose
cistica foram negativas. Recebeu ata e permaneceu em acompanhamento ambulatorial.
Conclusdo: embora o estudo molecular ndo tenha sido realizado, a avaliacdo genética médica
constatou a presenca da sindrome, gque frequentemente cursa com pneumopatia cronica, mas
raramente com massa em mediastino.
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