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O olhar que prepara para o Futuro
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Resumo: Introdugdo. Sindrome de Seckel (SCKL) € caracterizada por baixa estatura pré-nata
proporcionada, microcefalia, deficiéncia intelectual e dismorfias faciais. Tratase de doenca
autossdmica recessiva, com prevaléncia estimada em menos de 1:1.000.000. Trés loci foram
relacionados a sindrome: SCKL1 (3922.1-g24), SCKL2 (18p11.31-g11.1) e SCKL3 (14g23).
Descricdo do caso. Paciente do sexo feminino, no momento com 11 anos, primeira filha de casal
jovem e ndo consaguineo. Nasceu de parto normal, a termo, pesando 2.630g (percentil 3-5),
medindo 45cm (abaixo do percentil 3) e com perimetro cefaico de 32cm (abaixo do percentil 3).
Evoluiu com atraso no desenvolvimento neuropiscomotor: sentou aos 2 anos, andou aos 3 anos e
6 meses, comecou a falar aos 4 anos. Com 7 anos foi encaminhada ao servigo de genética,
guando entdo foi aventado diagndstico clinico de SCKL. Aos 11 anos possui estatura de 124cm
(abaixo do percentil 3), envergadura de 125cm, peso de 25kg (abaixo do percentil 3) e perimetro
cefalico de 45,5cm (abaixo do percentil 3). Apresenta fécies tipica: frontal recuado, olhos
grandes, raiz nasal alta, orelhas baixo implantadas e retromicrognatia. Estuda na APAE, ndo esta
afabetizada e tem autonomia relativa nas atividades de vida diaria. Cari6tipo de sangue
periférico com resolucdo de 400-550 bandas foi normal, 46, XX. Discussdo. O diagnostico de
SCKL é clinico. Em aguns casos ha aumento de quebras cromossdmicas, mas esse achado néo é
constante e ndo pode ser usado como diagnéstico. O teste genético molecular € exequivel apenas
parao gene ATR, no locus SCKL 1, mas ndo esta disponivel no Brasil. Achados radiol 6gicos, que
incluem atraso de idade dssea, deslocamento da cabega do radio, displasia e presenca de 11 pares
de costelas, gudam no diagndstico. Conclusdo. O diagnéstico de SCKL tem implicacdes
importantes no aconselhamento genético familiar e deve ser considerado nas situagdes de baixa
estatura, microcefalia e deficiénciaintelectual .
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