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Resumo: Objetivo: Relatar um caso intrafamiliar de Sindrome de Saerthre-Chotzen (SCS), relacionado o
seu principal estigma clinico, a craniossinostose, com o quadro clinico do paciente apresentado e
fazer um quadro comparativo da SCS com 0s seus principais diagnésticos diferenciais. Descricdo
do Caso: Paciente, feminino, 10 anos e 8 meses de idade, encaminhada ao ambulatério de
genética do HMIB por alteracdes craniofaciais semelhantes as da mée. Ao exame dismorfol 6gico
a paciente apresentou como achados principais a braquicefalia, ptose palpebral, assimetria facial
e sindactilia cutdnea em mao direita e em ambos os pés, achados associados a leve retardo
mental. A m&e da paciente possuia quadro clinico similar, porém, com acréscimo de baixa
estatura e retardo mental mais relevante. A presenca da condicdo intrafamiliar, da
craniossinostose e da sindactilia cutanea, estes dois Ultimos sendo os principais estigmas clinicos
da entidade abordada no relato de caso, fez como que a Sindrome de Saerthre-Chotzen fosse a
principal hipdtese diagndstica. Discussdo: A Sindrome de Saerthre-Chotzen é uma condicéo de
craniossinostose autossbmica dominante com variabilidade fenotipica significativa que
dificultam seu diagnostico. A SCS € decorrente de mutacdes em gene TWIST e gene FGFR2. No
caso relatado ndo foi possivel determinar o defeito genético, contudo as manifestacdes
expressadas sdo tipicas de SCS por mutacBes em gene TWIST devido a presenca de ptose
palpebral como um dos achados dismorfoldgicos. Outros achados importantes da paciente em
guestdo foram: craniossinostose (braquicefalia), ptose palpebral, assimetria facial e a sindactilia
cuténea, sendo um quadro tipico que possibilitou o diagndstico clinico da SCS, porém,
diagnosticos diferenciais como as sindromes de Muenke, Pfeiffer, Apert e Crouzon precisam ser
descartados. Conclusdo: A SCS se expressa, na maioria dos casos, com craniossinostose em seu
quadro clinico, entidade esta que pode causar complicacfes severas como a hipertensdo
intracraniana e o consequente retardo mental, os quais podem ser prevenidos se o diagnostico for
precoce.
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