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Resumo: Introducéo: A sindrome de Fraser (SF) € um raro desarranjo cromossomico caracterizado pela
heranca autossdomica recessiva e pela frequente relagdo com a consanguinidade. Descricdo do
caso: A crianga que acompanhamos com esta sindrome nasceu em 2002, parto vaginal, atermo e
com boas condi¢des de vitalidade. A mé&e nega uso de drogas na gravidez, porém ela e o pai da
crianca sdo primos de primeiro grau. No exame fisico a criangca apresentava criptoftamia a
direita, nariz em sela, sindactilia de méos e pés e atresia de vagina, além disso, retrata atraso no
crescimento. Discussdo: O diagndstico da sindrome é feito com dois critérios maiores e um
menor ou um maior e quatro menores. Os maiores sdo criptoftalmia, sindactilia, genitdlia
anémala e irmdo com SF. Os menores. malformacfes congénitas de orelhas, laringe e nariz,
fenda palatina ou labial, defeitos esqueléticos, hérnia umbilical, agenesia renal e retardo mental.
No caso, a crianca apresenta trés critérios maiores e um menor, enquadrando-se ao quadro tipico
e ainda ha a relagdo com a consanguinidade. Conclusdo: A sindrome de Fraser tem a necessidade
de um acompanhamento multidisciplinar por pediatras, oftalmologistas, geneticistas, cirurgides
plasticos, entre outros profissionais. O diagnéstico pré-natal e 0 aconselhamento genético sdo
importantes devido ao tratamento limitado, devendo ser recomendados precocemente, buscando
melhorar a qualidade de vida da crianca e da familia.
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