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Introducdo: A sindrome de Pfeiffer € um distirbio genético autossdmico dominante, resultante de
mutagdes nos genes FGR1 e FGR2 que codificam receptores de crescimento fibroblastico, com
incidéncia de um caso para cada 100.000 nascidos. Descreve se 0 caso de um recém nascido do
sexo masculino, de uma segunda gestacéo precedida por aborto de gemelares, nascido de parto
normal, pré termo, de 33 semanas e dois dias, apresentando alteracdo da configuracdo
craniofacial, com trigonocefalia (“cranio em trevo”), hipertelorismo, proptose ocular,
implantacdo baixa das orelhas, escoliose torécica e lombar, anquilose dos cotovelos, sinostose
ulmero-radio-ulnar e extremidades com polegares e haluxes varo e largos com sindactilia em
maos e pés. Comentarios: O caso caracteriza a Sindrome de Pfeiffer tipo 2, pertencente ao grupo
das Acrocefalosindactilias, repercutindo no crescimento e desenvolvimento, com 6bito nos
primeiros anos de vida. O diagnéstico se baseia nos exames pré natal, porem isoladamente, ndo
preenchem os critérios diagndsticos da sindrome, mas permitem que a abordagem e tratamento
sgjam ingtituidos logo ao nascimento, visando o desenvolvimento das funcdes fisiologicas e
reducdo das complicagOes da doenca, de poucos relatos na literatura, sendo este, o quinto caso
documentado na América Latina.
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