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Resumo: Sindrome de Escobar (SE) é uma variante ndo-letal, com heranca autossbmica recessiva, da
Sindrome do Pterigio Multiplo (SPM), caracterizada por contraturas articulares (artrogripose),
membranas cuténeas (pterigias) e dismorfismos faciais.Paciente do sexo feminino, 10 anos,
encaminhada para avaliagdo de baixa estatura de inicio pos-natal. Observada reducéo da
velocidade de crescimento, com baixo ganho pondero-estatural desde os 6 meses de vida
Nascida de parto normal com 41 semanas, peso de 34029 (-0,4 SDS), comprimento de 51cm (-0,1
SDS) e perimetro cefdlico de 36cm (0,6 SDS) ao nascimento. Mae G3P3A0, gestacdo sem
intercorréncias. Evoluiu com desconforto respiratorio, com necessidade de internagdo em unidade
de terapia intensiva neonatal. Como historico pessoal, apresentou desenvolvimento
neuropsicomotor adequado e atualmente apresenta bom desempenho escolar. Negava doencas
crbénicas, cirurgias anteriores ou uso continuo de medicamentos. Em relacdo aos antecedentes
familiares, pais ndo consanguineos de estatura normal (mée -0.2 SDS e pai 1.7 SDS), altura alvo
de 167cm (0,8 SDS) e 4 irm&os sem distirbios de crescimento. Ao exame fisico, com idade
cronologica de 10 anos e 3 meses, paciente apresentava altura em -3.2 SDS, IMC em —1.5 SDS,
relacdo altura sentada/altura 1.92 SDS, desenvolvimento puberal M1P1. Foram observados os
seguintes estigmas. hipertelorismo ocular, epicanto, fissura palpebral obliqua, base nasal
alargada, palato ogival, retrognatismo, pescoco alado, implantacdo de cabelo tridente,
implantagcdo baixa da orelha, prega interdigital nas méos, dificuldade de extensdo dos membros
superiores e inferiores, lordose e escoliose, pectus carinatum, hipertelorismo mamario, frouxidéo
ligamentar nos joelhos e pés chatos. Apresentava forame oval patente e insuficiéncia triclspide
leve a0 ecocardiograma e exames laboratoriais sem alteragbes dignas de nota. A avaliagdo
genética inicia revelou caridtipo 46,XX[30]. A paciente foi submetida a0 sequenciamento
completo do exoma, sendo identificadas as seguintes variantes em heterozigose composta no
gene CHRNG: NM_005199.5:¢.459dupA:p.(Val154Serfs* 24) e
NM_005199.5:¢.117dupC:p.(Asn40GInfs*96).Descrever caso raro  de Sindrome de
Escobar.Mutagfes homozigéticas ou heterozigéticas compostas no gene CHRNG causam a
Sindrome do Pterigio Mdltiplo, uma doenca congénita mdiltipla rara, dividida na forma letal, fatal
antes ou logo aplés o0 nascimento, e ndo letal, a Sindrome de Escobar. Caracterizada
fenotipicamente por pterigio cervical, em cotovelos e/ou joelhos, contraturas articulares,
dismorfismos faciais e baixa estatura. E um diagnostico diferencial de Sindrome de Turner e
Sindrome de Noonan. O tratamento é multidisciplinar e diretamente relacionado as deformidades.
Devido a raridade, destacamos a importancia do conhecimento dessa Sindrome, como um
diagndstico diferencial em paciente com baixa estatura, pterigios e contraturas articulares.
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