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Resumo: Sindrome de Beals-Hecth (SBH) ou aracnodactilia contratural congénita (ACC) € um transtorno
genético autossdmico dominante, de penetrancia incompleta e expressividade variavel, inclusive
no mesmo grupo familiar, que acomete o tecido conjuntivo causando contraturas congénitas
multiplas, aracnodactilia, membros longos e delgados, deformidades do pavilhd&o auricular,
camptodactilia e cifoescoliose. Pelo desvio do esqueleto axia ha deformidade toréacica com
consequente acometimento pulmonar em niveis variaveis. Este caso relata a histéria de um
paciente em idade escolar com tal comprometimento. LMGB é filho de pais ndo consanguineos e
sem historia familar para doengas genéticas. Nos primeiros meses de vida foi aventada a hipotese
de SBH pelas caracteristicas fenotipicas - escoliose com desnilevamento de ombro e quabril
secundarios, aracnodactilia, membros longos e delgados e deformidade do pavilhdo auricular. O
paciente ndo € portador de cardio ou oftalmopatia o que contribuiu para exclusdo do principal
diagndstico diferecia da SBH, a Sindrome de Marfan, outra patologia hereditéaria com
acometimento do tecido conjuntivo. O paciente mantém acompanhamento multidisciplinar com
equipe de coluna da ortopedia, geneticista e pneumologista e pela escoliose acentuada e apesar
do tratamento com Colete de Boston e fisioterapias motora e respiratéria regular, evolui com
restricdo do volume pulmonar e pneumonias de repeticéo.
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