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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de Carey-Fineman-Ziter (SCFZ) é uma condic3o rara caracterizada
pela associacdo de hipotonia, sequéncia de Moebius (paralisia facial congénita bilateral e
insuficiéncia de abduc&o ocular), sequéncia de Pierre-Robin (micrognatia, glossoptose e palato
ogival ou fenda palating), faceis sindrémica e retardo no crescimento. DESCRICAO DO CASO:
LKSP, 15 anos, sexo feminino, com histéria de atraso do desenvolvimento neuropsicomotor e
atrofia da musculatura global desde o nascimento. Genitora fez uso de abortivos (misoprostol)
durante gravidez. Pai e primos cadeirantes, sem causa estabelecida. No exame neurol6gico
apresentava faceis sindrbmica com micrognatia e baixa implantacdo da orelha, diminuicdo da
abducdo do olhar bilateral, biparesia facial, lingua atréfica com movimentagdo dos grupos
musculares linguais, assemelhando-se a fasciculactes, e dificuldade na exteriorizacdo, hipotrofia
da musculatura escapular, diminuicdo de for¢ca global e simétrica (grau V), reflexos
osteotendinosos exaltados nos quatro membros e cuténeo plantar em flexdo. A andlise genética
(EXOMA) evidenciou mutagcbes no gene MYMK em heterozogose, variante ¢.271CA,p
(Pro91Thr), que tem associagdo com a SCFZ. DISCUSSAO: A SCFZ é um distdrbio
autossomico recessivo. Menos de 20 casos foram relatados na literatura, incluindo dois pares de
irmaos. Clinicamente, os pacientes sdo descritos como tendo miopatia congénita ndo progressiva
com fraqueza facial acentuada, juntamente com outros atributos clinicos, como a sequéncia de
Moebius e Pierre Robin, anormalidades faciais e atraso no crescimento. A Inteligéncia pode ser
normal, mas a deficiéncia mental tem sido relatada. Recentemente, mutagcOes autossomicas
recessivas no gene myomaker (MYMK / TMEMS8C) foram associadas a SCFZ. Essa sindrome
pode lembrar a paralisa bulbar progressiva da infancia Nesse caso houve mutacdo em
heterozigose, com clinica compativel com a doenca, o que nos fez considerar a SCFZ.
CONCLUSAO: O relato expande a associacio das mutagdes do gene MY MK com caracteristicas
clinicas da sindrome de Carey-Fineman-Ziter. Destacamos a importancia do estudo genético no
diagndstico de doengas raras.
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