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Introducdo: A sindrome da focomelia Roberts € uma condicdo hereditéria autossdmica recessiva
rara, caracterizada por retardo no crescimento intrauterino, anomalias craniofaciais e defeitos
simétricos na reducdo de membros que causa limitagcBes funcionais importantes. Por ser uma
condicdo de baixa incidéncia, ressalta-se a importancia da descricéo e relato de caso para um
melhor entendimento dessa condicéo e de suas possiveis manifestacdes e etiologias.Descricdo do
Caso: Paciente nascido de parto cesareo, a termo, sexo masculino, pesando 2.304g, comprimento
de 33cm e perimetro cefaico de 37cm. Apresentava escala de Apgar 8 no primeiro minuto e 9 no
quinto. A méde era primipara, possuia 20 anos de idade e apresentava Hipertensdo Arterial
Sistémica (HAS), sem histérico familiar de malformacfes congénitas nem ingestdo de dcool ou
medicamentos teratogénicos durante a gestacdo. Ao exame fisico realizado ao nascimento, o
recém nascido (RN) apresentava agenesia completa dos membros inferiores e superiores
(tetrafocomelia), hipoglicemia, ictericia, anquiloglossia, exame neurologico normal com reflexos
presentes. Paciente foi submetido a frenectomia lingual, fototerapia e realizou eletrocardiograma
e exames de imagem, 0s quais ndo apontaram maiores alteracdes, possibilitando assm boa
evolucdo para alta hospitalar. Discussdo: A Sindrome de Focomelia de Roberts é causada por
uma mutagdo do gene ESCO2 localizado no brago curto (p) do cromossomo humano (8p21.1).
Ha também uma relacdo epidemioldgica causal da condicdo com o uso de talidomida por
gestantes, 0 que ndo caracteriza esse caso. A apresentacdo clinica é heterogénea, sendo expressa
por uma série de maformagbes congénitas importantes. Em nosso paciente houve agenesia
completa dos membros inferiores e superiores, mas sem acometimento sistémico e neurol dgico.
Conclusio: E de suma importancia o estudo de casos semelhantes para o entendimento das
caracteristicas fisicas proprias da sindrome e para embasar um diagnostico precoce e manego
terapéutico adequado. Também ressalta-se a importancia do acompanhamento multidisciplinar
para o paciente e sua familia.
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