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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Rubinstein-Taybi (SRT) caracteriza-se por multiplas anomalias
congénitas e déficit em desenvolvimento neuropsicomotor. Acomete 1 a cada 125.000 nascidos
vivos, esporadicamente. Descricdo do caso: Feminina, nascida de parto cesareo, a termo, com
restricdo de crescimento intrauterino, pequena para ldade Gestacional e baixo peso ao
nascimento. Apgar 2/8. Evoluiu com Sindrome de Aspiracdo Meconia e sepsis neonatal tardia.
Apresenta estigmas sindrémicos, incluindo polegares largos e dedos grandes, nariz “em bico”,
micrognatia, fissuras palpebrais obliquas antimongol6ide, além de discreta hipotonia. Realizado
Eletrocardiograma demonstrando bradicardia sinusal e disturbio de conducdo de ramo direito.
Tomografia de crénio e Eletroencefalograma sem alteracbes significativas. Ecocardiograma
revelou Comunicacdo Interatrial de 1,5 milimetros, sem repercussdo hemodinamica.
Ultrassonografia transfontanelar sem  alteragdes. Descartou-se  infecgbes  congénitas
(Toxoplasmose, Citomegalovirus, Sifilis, Rubéola, Herpes). Encaminhada para o ambulatério de
genética para seguimento, na alta hospitalar. Discussdo: A SRT esta presente em 1 a cada 300
criangas com retardo mental, e pode ser causada pela microdelecéo do cromossomo 16p13.3 ou
pelas mutagdes CREB-binding protein ou E1A-binding protein (p300). Cursa com baixa estatura,
malformagdes cardiacas e otorrinolaringol égicas, ocasionando alta incidéncia de infecgdo de vias
aéreas superiores, podendo haver sequelas. No primeiro ano de vida, deve-se atentar para
dificuldades na alimentacdo, constipacdo e estenose de ducto lacrimal, assim como defeitos
cardiacos congénitos e glaucoma. Na paciente descrita, a suspeita diagndstica surgiu apés
identificacdo de micrognatia, fascies tipica da sindrome e alteracdo morfologica dos dedos.
Diagnostico ndo pode ser confirmado até o momento, pelo atraso em realizacdo de Cariotipo.
Conclusdo: Trata-se de uma sindrome rara, que impacta fortemente na qualidade de vida de seus
portadores. Acompanhamento fonoaudioldgico, otorrinolaringologico e clinico se fazem
necessarios para minimizar suas consequéncias.
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