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Resumo: Introducdo: Sindrome polimalformativa, de heranga autossdmica recessiva, causada por
deficiéncia da enzima 7-desidrocolesterol-redutase, responsavel pela Ultima etapa da sintese do
colesterol. O objetivo foi apresentar e relatar um caso de Sindrome de Smith Lemli Opitz
(SLOS). Descrigao do caso: W.S, masculino, branco, 16 anos. Procurou, acompanhado pela mée,
0 servico ambulatorial de pediatria. A mée tinha a intencéo de buscar na homeopatia uma opcéo
terapéutica para as diversas infecgOes de repeticéo apresentadas pelo paciente. Durante a consulta
foi constatado algumas caracteristicas, tais como fronte estreita, ptose papebral, orelhas em
célice, estrabismo convergente, politelia bilateral, polidactilia e sindactilia em pé esguerdo, além
de testiculos retréteis. Historia gestacional sem intercorréncias, apresentando desenvolvimento
motor em atraso. Diagnodstico de SLOS, através da dosagem de 7 dehidrocolesterol redutase,
apenas aos 13 anos. Atualmente, em tratamento multidisciplinar. Discussdo: A sindrome de
Smith-Lemli-Opitz caracteriza-se por dismorfias craniofaciais, malformagdes congénitas, atraso
no crescimento e retardo mental. As caracteristicas apresentadas pelo paciente foram relatadas
em outros estudos. O diagnostico da sindrome pode ser feito ainda no periodo pré-natal, com o
auxilio da ecografia e da amniocentese. Entretanto, em nosso caso, o0 diagnostico pré-natal néo
foi redlizado, evidenciando certa limitagdo no diagndstico precoce. Por apresentar limitacOes
inerentes ao diagnostico, deve-se considerar tal sindrome no diagnéstico diferencial das seguintes
situacBes. hipocolesterolemias, restricdo de crescimento intra-uterino e  sindromes
polimaformativas. Atualmente, o paciente relatado estd em acompanhamento multidisciplinar, o
gue tem proporcionado bem estar e boa socializacdo, além de um melhor controle da infeccdes de
repeticdo. Conclusdo: Essa sindrome continua relativamente desconhecida, por isso, ha
necessidade de avancos meédicos que visem ao diagndstico precoce e preciso, para que pacientes
e familiares possam se beneficiar do tratamento adequado e aconselhamento genético.
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