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Resumo: Introducdo: a sindrome de Antley-Bixler (SAB) é uma doenca genética rara caracterizada, entre
outros achados, por sinostose radioumeral. Nosso objetivo foi relatar um paciente com
diagnéstico de SAB, chamando a atencdo para os achados que podem levar a sua suspeita
diagnostica. Descricdo do caso: o paciente € o primeiro filho de pais jovens e ndo consanguineos,
sem casos de fraturas ou doengas Osseas na familia, encaminhado para avaliagdo devido a
suspeita de osteogénese imperfeita. Nasceu de parto cesareo, a termo, pesando 3540 gramas e
com Apgar de 9/10. No quinto dia, observou-se que o bebé apresentava restricdo nos cotovel os,
sendo verificadas fraturas de membros. O cariétipo era normal. Aos 27 dias de vida, observou-se
cranio com parietais proeminentes, fontanela ampla, fronte proeminente, fendas palpebrais
obliquas para baixo, hipoplasia de raiz nasal, orelhas displasicas, e rigidez nas articulagdes dos
cotovelos, joelhos e tornozelos. A avaliacdo radiografica evidenciou fratura de Umero e fémur
esguerdos, aumento do didmetro anterolateral do crénio, deformidade das extremidades distais
dos Umeros e das proximais dos radios e ulnas, com fusdo do Umero e ulna a esquerda, e fémur
esguerdo alargado e encurvado lateralmente. A ressonancia magnética de encéfalo revelou
moderada dilatacdo do sistema ventricular supratentorial; acentuagdo das fissuras e sulcos
corticais hemisféricos, e megacisterna magna. Aos 9 meses de idade, observou-se dificuldade
respiratéria e otite bilateral. A nasofibrobroncoscopia néo revelou obstrucéo de coanas, e foi
realizada a colocacéo de dreno timpanico em ambos os ouvidos. Discussdo: a soma dos achados
observados foi compativel com o diagnéstico de SAB. A mortalidade durante o periodo neonatal
associada a sindrome tem sido tdo ata quanto 80%, e se deve, primariamente, a um
comprometimento da via aérea. Conclusdo: a SAB deveria ser considerada em casos
apresentando sinostose radioumeral, um achado considerado geralmente minimo para a
realizac&o do diagndstico.
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