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Resumo: Introducdo: Sindrome de Roberts € uma desordem genética rara com transmissdo autossomica
recessiva. Caracteriza-se por atraso do crescimento pré e pés-natal, malformagdes nos membros,
anomalias craniofaciais e pode apresentar atraso mental grave. Descricdo do caso: Paciente
feminina, 2 meses e 5 dias, encaminhada para avaliagdo com neurocirurgido devido encefalocele
fronto-nasal. Apresentava encefalocele com fistula liquérica e meningite crénica. No exame
fisico notavam-se diversas malformacdes compativeis com a Sindrome de Roberts. Passou por
avaliacdo com neurocirurgido que indicou cirurgia, porém, devido defeito dsseo grande com
necessidade de acesso intracraniano extenso com craniotomia frontal e paciente com baixo peso,
0 risco operatorio e pos-operatdrio apresentava-se elevado. A conduta proposta foi aguardar até o
6° més de vida ou atingir 6 kg para nova reavaliacgo. Discussdo: A maioria dos pacientes com
Sindrome de Roberts apresenta retardo de crescimento pré e pos-natal, graves defeitos
craniofaciais, retardo mental e maformacbes em membros. As anormalidades dos membros
podem variar desde ossos subdesenvolvidos nos bracos e pernas (hipomelia) até a completa
auséncia de todos os quatro membros (tetrafocomelia). As anomalias craniofaciais incluem
microcefalia, hipoplasia das asas do nariz, hipoplasia malar, hipertelorismo, micrognatia,
hemangioma capilar, proptose, microftaimia, fendas palpebrais inclinadas para baixo, orelhas
pequenas ou displasicas, opacidade da cornea ou catarata, e fenda labiopalatina. Em casos graves,
os individuos afetados tém uma protuséo do cérebro em forma de saco (encefalocele). Podem
ocorrer também anomalias cardiacas, renais e genitais. O tratamento é direcionado para o0s
sintomas especificos, geramente necessitando de uma equipe multidisciplinar. O prognéstico
dependera da gravidade das malformactes, sendo a mortalidade alta. Conclusdo: Conclui-se ser
de suma importancia a descricdo do caso, pois ndo h& no Brasil literatura suficiente sobre a
Sindrome de Roberts. Importante também para promover linhas de pesquisa e melhorar a
funcionalidade de paciente com Sindrome de Roberts.
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