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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Freeman-Sheldon (SFS) é uma condicéo rara, causada por mutaces
no gene MYH3 e, na maioria dos casos, de heranga autossomica dominante de ocorréncia
esporédica, porém, ha relatos de casos autossomicos recessivos. Descricdo do caso: GV'S, 4 anos,
sexo masculino. Nascido a termo, sem intercorréncias e adequado para idade gestacional.
Acompanhado desde os 7 meses de vida por baixa estatura, displasia esquelética e atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM). Apresenta fenda palpebral obliqua para cima,
orelhas com baixa implantagcéo e rodadas posteriormente, palato alto e estreito, frénulo lingual
curto, microstomia, narinas antevertidas, proeminéncia occiptal aumentada, camptodactilia de 2°
e 4° pododactilos bilateral, artrogripose distal em 4 membros e limitagdo de movimento em
articulagdes de punhos, cotovelos, tornozelos e joelhos. Foi submetido a corregdo cirargica de
janela aortopulmonar aos 2 meses e herniorrafia inguina aos 8 meses. Pais negam
consaguinidade e casos semelhantes na familia. Paciente em investigacdo diagndstica de rara
causa de contratura congénita multipla: Sindrome de Freeman-Sheldon. Discussdo: Embora
fenotipicamente semelhante a Artrogripose Distal, a SFS deve ser lembrada durante a
investigacdo clinica diante de atraso do DNPM e de quadro dismorfico que associe alteractes
Osseas e contraturas articulares, levando o paciente a apresentar uma expressao facial tipica -
“rosto de assobio”, como neste caso. O diagndstico deve ser elucidado o mais precocemente
possivel, sendo a analise genética uma ferramenta utilizada para refor¢é-1o. Conclusdo: O manejo
de uma sindrome complexa, como a SFS, requer uma abordagem multidisciplinar, desde o
nascimento. Os pacientes portadores desta sindrome necessitam, ao longo da vida, de numerosas
internacdes hospitalares e de multiplas cirurgias de correcdo. E muito importante que os pais
sgam orientados sobre estas necessidades. Além disso, 0 conhecimento acerca da
heterogeneidade da SFS na sua apresentacdo clinica e na sua transmissao genética é fundamental
para 0 aconsel hamento genético das familias.
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