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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Shprintzen-Goldberg é uma sindrome rara que atinge diversas partes
do corpo do individuo, uma combinacdo de caracteristicas faciais distintivas, anormalidades
esqueléticas e neuroldgicas. O diagnostico é baseado em achados clinicos caracteristicos e
radiograficos, mostrando anormalidades em C1-C2, fontanela anterior ampla, costelas finas,
corpos vertebrais em forma quadrada e osteopenia. Resultante de uma variante patogénica
heterozig6tica no gene SKI, é herdada de maneira autossdmica dominante. A maioria dos
individuos com a sindrome tem pais nédo afetados, sugerindo que a variante causal ocorreu como
um evento novo no individuo afetado ou como resultado do mosaicismo da linha geminal em um
dos pais. Descricdo do caso: L.G.M.L.F., 10 anos, sexo masculino, apresenta assimetria facial,
fronte ampla, estrabismo convergente, hipertelorismo ocular, micrognatia, Orbita rasa, proptose,
orelhas de implantacdo baixa, palato alto e estreito, escoliose toraco-lombar, sindactilia parcial,
hiperextensibilidade das articulagbes das maos, restricdo das articulagbes dos joelhos e
tornozelos, pés equinovaros bilateralmente e alta miopia. Encaminhado para médico geneticista
gue diagnosticou Sindrome de Shprintzen-Goldberg. O caridtipo por bandeamento G foi normal
paa 0 sexo masculino. Desde entdo faz acompanhamento em diversas especialidades.
Recentemente diagnosticado descolamento de retina em olho esquerdo. Discussdo: A Sindrome
de Shprintzen-Goldberg é caracterizada por cranioestenose, dismorfias faciais caracteristicas,
anomalias esguel éticas, neuroldgicas e cerebrais. Apresenta também tecido subcuténeo escasso,
anomalias da parede abdominal, criptorquidia em meninos, miopia e anomalias cardiovascul ares.
Pode apresentar hipertelorismo, exoftalmia, fissuras palpebrais descendentes, micrognatia e
orelhas de baixa implantagdo. Manifesta-se em ambos sexos. Apresenta frequentemente atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor e deficiéncia intelectual moderada. Achados adicionais séo
desconforto respiratorio, estrabismo, atresia de coanas, hipoplasia de corpo caloso, méa-rotacdo
intestinal, anus anteriorizado e atrofia cerebral leve. Conclusdo: Como ndo existe tratamento
especifico para essa sindrome, sd0 necessarias terapias de suporte, acompanhamento com
diversas especialidades e o aconselhamento genético dafamilia, para melhor qualidade de vida.
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