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Resumo: INTRODUCAO A sindrome de Smith-Lemli-Opitz esta associada a um defeito na via final da
biossintese do colesterol, de origem autossdmica recessiva. A clinica caracteriza-se por sintomas
neurocognitivo motores. O diagndstico € laboratoria junto com exames de imagem e pré-natais.
O presente artigo tem como objetivo relatar um caso de uma paciente diagnosticada com
sindrome de Smith-Lemli-Opitz, doenca congénita e rara. RELATO DE CASO C.R.S.F, 20 anos,
sexo feminino, ao nascimento foi encaminhada para Belo Horizonte para realizar exames, devido
a hipétese de falha genética. Apds comprovar o diagnostico pela SLO, tém tido uma orientacéo
multiprofissional  incluindo Pediatra, Neurologista, Fonoaudidlogo, Endocrinologista,
Nutricionista e Fisioterapeuta. Por 20 anos, apresentou duas pneumonias e alguns episodios de
sinusite. Atualmente, mantém o controle de glicemia e colesterol em niveis adequados, porém
possui excesso de peso. DISCUSSAO A sindrome de Smith- Lemli- Opitz esta presente desde o
nascimento, sendo de transmissdo autossdmica recessiva. A SSLO correlaciona-se com um
defeito naviafina da biossintese do colesterol, visto que a enzima 3 beta- hidroxostero- delta- 7-
redutase, que tem o papel de converter o 7- dehidrocolesterol em colesterol, encontra-se
deficiente. A doenca pode interferir no comportamento do paciente, atrasos no crescimento e
perturbacbes do sono. Além disso, as maformacdes também sdo caracteristicas, incluindo
auséncia de corpo caloso, microcefalia, ponte nasal estreita, narinas antevertidas, micrognatia,
anomalias cardiovasculares e pulmonares, estrabismo, fenda palatina Em casos mais graves,
pode haver a holoprosencefalia, que é uma deficiéncia cerebral devido a uma falha de clivagem
durante o periodo embrionario. O diagnostico € baseado nos niveis elevados de 7DHC,
diagndsticos de imagem que detectam malformacdes e exames pré-natais. CONCLUSAO Como
a sindrome de Smith-Lemli-Opitz € caracterizada como uma doenca rara, € extremamente
importante que seja realizado um diagndstico precoce para uma conduta adequada e,
consequentemente, um melhor prognastico.
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