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Resumo: Introdugdo: A Sindrome de Rubinstein-Taybi (RSTS) € uma doenca genética rara que cursa com
multiplas anomalias congénitas e fenétipo caracterizado, principalmente, por deficiéncia
intelectual, dismorfias craniofaciais e polegares e hdluces alargados. O aspecto geral da face
compde um sorriso anormal, semelhante & “careta’ (grimacing face). E causada por mutagdes
novas nos genes CREBBP, EP300. A incidéncia € de 1/100-125 mil nascidos vivos. O
diagnostico é clinico e se baseia nas caracteristicas fenotipicas. deficiéncia intelectual, baixa
estatura, aspecto do nariz, a grimacing face e os polegares largos e haluces grandes. Mesmo com
o fendtipo sugestivo, habitualmente ocorrem perdas ou atrasos de diagnostico. Descricdo do caso:
SAS, masculino, 31 meses. Referenciado ao Servico de Genética aos 5 meses, pelo pediatra, para
investigacdo de sindrome genética por maformacéo cerebral (agenesia de corpo caloso) e
cardiopatia congénita (Tetralogia de Fallot). E o primeiro filho de casal ndo consanguineo.
Gestagdo sem intercorréncias. Parto ceséreo, no termo. Pesou 3,2 Kg. Mediu 49 cm. Exame:
dismorfias faciais (sobrancelhas arqueadas, fissuras palpebrais orientadas para baixo, cilios
longos, epicanto, ponta nasal baixa, columela espessa, bochechas salientes, displasia das orelhas),
polegares e haluces alargados. Grave atraso no Desenvolvimento Neuropsicomotor (DNPM),
baixa estatura, cardiopatia cornotruncal, agenesia de corpo caloso e colpocefdia, criptorquidia
bilateral, hipoplasia de Uvula e fistula branquial. Discusséo: O diagnéstico da RSTS no probando
foi baseado no atraso cognitivo, baixa estatura, fendtipo facia tipico, polegares e hdluces largos.
A associagdo hipoplasia de Uvula e fistula branquial com a RSTS habitualmente néo € descrita
Aguardando resultado do sequenciamento do gene CREBBP. Conclusdo: A partir do relato de
uma crianga com o fendtipo de RSTS associada a fistula branquial e hipoplasia de Uvula foi
possivel enfatizar aimportancia do diagnéstico clinico precoce pelo pediatra, a fim de otimizar o
acompanhamento multidisciplinar e o aconselhamento genético.
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