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Resumo: Introducdo: A sindrome de Rubinstein-Taybi (SRT) é uma condicdo genética caracterizada pela
presenca de face tipica, aém de aargamento dos polegares e dos hadluces associados a
malformacdo de demais 6rgéos. Nosso objetivo foi relatar dois gémeos monozigoticos com SRT
que apresentam discordancia entre alguns achados clinicos. Descricdo do caso: Gemelar 1.
G.L.M., masculino, com 7 anos e 3 meses. Gemelar 2: A.L.M., masculino, com a mesma idade.
Mae com 21 anos ho momento do nascimento. As criangas nasceram de parto ceséreo, com 36
semanas de gestacdo. Ambos nasceram peguenos. Aos 6 meses, 0 gemelar 1 necessitou ser
submetido a uma cirurgia cardiaca para corregdo de uma comunicagdo interventricular. Ja o
gemelar 2, apresentava apenas um sopro cardiaco inocente. O cari6tipo de ambos foi normal
(46,XY). Ao exame fisico, eles possuiam retardo de crescimento, microcefalia, micrognatia,
polegares curtos e adargados com desvio radia, aém de hemangiomas. O gemelar 2 também
apresentava polidactilia no pé direito. Eles foram submetidos a cirurgia de correcdo dos
polegares, bem como de herniorrafia. Ambos evoluiram com atraso da fala e do desenvolvimento
neuropsicomotor, contudo, o gemelar 1 aparentava ter mais dificuldade intelectual. A avaliacéo
através do BERA foi normal para ambos. Ao exame oftaimolégico, constatou-se glaucoma
bilateral no gemelar 2. Nos exames de imagem do créanio, verificou-se que o gemelar 1 possuia
alteragbes sugestivas de anomalia de Dandy-Waker e aumento das dimensdes do quarto
ventriculo. No gemelar 2, observou-se que o verme cerebelar apresentava dimensdes reduzidas.
Ambos possuiam disgenesia parcial de corpo caloso. Discussdo: A hip6tese diagnostica de SRT é
confirmada usualmente através da evidéncia de alteragdes clinicas caracteristicas. Esse relato
mostra que mesmo gémeos monozigéticos com esta condicdo podem apresentar achados clinicos
distintos, como o glaucoma, a polidactilia e a cardiopatia congénita. Conclusdo: pacientes com
SRT podem ter diferentes fendtipos, mesmo sendo gémeos monozigéticos.
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