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Resumo: A sindrome de Myhre (SM) é uma condigdo genética ultrarrara que afeta o tecido conectivo e
consequentemente multiplos sistemas. musculoesquelético, cardiovascular, neuroldgico,
respiratorio e pele. A SM tem heranca autossdmica dominante e é causada por variantes no gene
SMADA4. Objetivo: Descrever um caso de SM de um hospital universitario do Distrito Federal.
Descrever um caso de SM de um hospital universitdrio do Distrito Federal. Documental
exploratorio, mediante andlise de dados qualitativos obtidos por meio de prontuérios médicos
disponiveis no ambulatério de Genética Clinica de um hospital universitério do Distrito Federal e
revisdo de literatura.Paciente do sexo masculino, 18 anos, filho de pais néo consanguineos. Desde
os 9 anos, faz acompanhamento no ambulatério de Genética clinica por apresentar surdez
bilateral, baixa estatura e dismorfias. Aos exames laboratoriais, percebe-se glicemia de jgum
alterada, hipercalcemia e hiperfosfatemia. Audiometria com perda auditiva mista moderada a
direita e US renal demonstrou atrofia rena direita. Andlise completa de exoma revelou variante
patogénica em heterozigose no gene SMAD4 (¢.1498A>G, p.lle500Val). A SM € uma desordem
de tecido conectivo, a qual pode estar associada a fibrose progressiva e proliferativa de carater
multissistémico. O diagnostico ocorre pela conjugacdo de manifestagdes clinicas com a presenca
de possivel variante patogénica em heterozigose no gene SMADA4. Achados tipicos incluem
dismorfias faciais, baixa estatura, perda auditiva, restricdo articular, pele grossa e distrbios do
sono, compativel com o caso relatado. Todavia, em outros casos de SM também sdo comumente
descritas alteracOes cardiacas (estenose adrtica, pericardite e hipertensio), respiratorias (estenose
laringotragueal), gastrointestinais (estenose duodenal), além de atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, hipertrofia muscular, puberdade precoce e infeccOes recorrentes.O paciente
apresenta manifestacdes clinicas e uma variante patogénica em heterozigose no gene SMAD4,
compativeis com o diagnostico de Sindrome de Myhre (SM), uma condi¢cdo genética complexa
ultrarrara.
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