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Resumo: INTRODUCAO: A Sindrome de Schinzel-Giedion (SSG) é uma doenca genética autossdmica
rara, cuja patogénese € desconhecida. Caracteriza-se por hipoplasia do terco médio da face,
hipertricose, fécies grosseira, malformacdes renais e cardiacas, anomalias esgueléticas e retardo
severo do desenvolvimento. RELATO DE CASO: Paciente do sexo masculino de um ano e onze
meses de idade que apresenta ao exame fisico hipertricose occipital, aopecia parietofrontal,
hipoplasia de terco médio da face, relevo frontal proeminente, fontanelas e suturas amplas, baixa
implantagdo das orelhas, hipertelorismo orbital, hipospadia, hipoplasia escrotal e escoliose.
Apresenta ultrassonografia renal  evidenciando  hidronefrose  bilateral;  tomografia
computadorizada e ressonancia magnética de cranio, ecocardiograma e eletrocardiograma sem
alteragdes; o caridtipo revelou constituicdo cromossdmica normal e a pesquisa de X-Fragil foi
negativa. O paciente foi submetido a gastrostomia e vesicostomia com um ano de idade.
DISCUSSAO: A literatura apresenta poucos casos diagnosticados de SSG, muitos com
diagndstico tardio e evolucdo e prognéstico desfavoraveis. A sindrome faz diagnéstico
diferencial com hipotireoidismo e Sindrome de Rudiger, mas diferente destas, ndo apresenta as
alteragbes metabdlicas caracteristicas. Seu diagndstico pode ser suspeitado ja ao 2° trimestre da
gestacdo por USG evidenciando anomalias renais e esqueléticas precoces, porém ndo raro, €
subdiagnosticada por fata de conhecimento da doenca, complicando o quadro e a evolugdo da
crianca. Nosso paciente teve diagnostico aos seis meses de vida, atuamente é acompanhado em
home care com equipe multidisciplinar e frequentemente cursa com ITU e pneumonia de
repeticio. CONCLUSAO: O relato de uma sindrome rara é de fundamental importancia para o
reconhecimento desta na prética pediatrica, objetivando o diagndstico precoce e correto, e
permitindo assim o acompanhamento e o tratamento multidisciplinar adequado das possiveis
complicacdes, visando 0 aumento da sobrevida dos pacientes para além do periodo neonatal.
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