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Resumo: Introducdo: A sindrome de Silver-Russell € uma condi¢o congénita rara, caracterizada por um
amplo espectro de sinais e sintomas, que podem variar entre os individuos afetados. Descri¢ao do
caso: Sexo masculino, 1 ano e 4 meses, com histérico de baixo peso ap nascimento, internado
para investigagcdo. Apresentava 5320 gramas e IMC de 11,85, ambos abaixo do escore Z -3.
Ingeria apenas pequenas quantidades e recusava solidos, porém sem disfagia. Exame fisico com
macrocrania, micrognatia, face triangular, fronte proeminente, baixa implantacdo de orelhas,
clinodactilia em quinto dedo de ambas méos, sindactilia em segundo e terceiro dedos
bilateralmente, falange média ausente em méao direita e hipoplasica em méo esquerda, hipospadia
escrotal e atraso de desenvolvimento motor. Avaliado pela equipe de genética médica, chegando
ao diagndstico clinico de Sindrome de Silver-Russel. Foi acompanhado pelas equipes de Nutricéo
e Fonoaudiologia, tentando-se inicialmente a estimulagdo da dieta oral, porém sem sucesso.
Endoscopia digestiva alta descartou presenca de lesdes que pudessem dificultar a ingesta. Assim,
foi optado pela equipe médica a introducdo de sonda nasoentérica, tendo evoluido com com
ganho de peso apos sua colocagdo, e pela realizacdo de gastrostomia temporéria para otimizar
ganho de peso, a qual encontra-se aguardando. Discussdo: Sindrome de Silver-Russell apresenta
amplo espectro fenotipico, sendo marcante a restricdo de crescimento intrauterino e pés-natal,
macrocefalia relativa, face triangular, clinodactilia, assimetria 0ssea e baixa implantacdo das
orelhas. Muitos exibem dificuldades alimentares no inicio da infancia por falta de apetite e
saciedade precoce. AlteragcBes fonoaudioldgicas e cognitivas podem estar presentes, embora
pouco comum. Os achados genéticos nos afetados sdo heterogéneos e frequentemente
esporadicos, com cromossomos 7, 11 e 17 constantemente envolvidos. Além disso, as
ferramentas laboratoriais nem sempre estdo disponiveis, implicando no diagnostico
predominantemente clinico. Conclusdo: Trata-se de uma sindrome clinicamente e geneticamente
variavel, cuja abordagem por uma equipe multiprofissional se mostra imprescindivel para bom
desenvolvimento da crianca.
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