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Resumo: A sindrome de Smith-Kingsmore é uma doenca genética rara, autossdmica dominante de
apresentacdo esporadica, associada a mutagcdo do gene MTOR. Caracteriza-se por anomalias
craniofaciais, crises convulsivas, déficit intelectual e prognostico limitado. M.L.F.M., 8 anos,
sexo masculino, nascido de parto vaginal com 37 semanas e 5 dias, pesando 4050g, medindo
48cm e perimetro cefdlico de 40cm. Necessitou internacdo em UTI neonatal devido a anomalias
congénitas. Aos 7 meses de vida, iniciou investigacdo sindrémica devido a macrocefalia, pé torto
congénito, crises convulsivas e atraso de desenvolvimento neuro-psico-motor. Aos 5 anos,
através de sequenciamento do exoma completo que demonstrou variante de significado incerto,
em heterozigose, no gene MTOR, foi diagnosticado com Sindrome de Smith-Kingsmore.
Atualmente, possui um atraso de desenvolvimento importante, e estd em acompanhamento com
neuropediatra devido a sindrome, as crises convulsivas, e também, devido ao diagndstico de
transtorno do espectro autista. A sindrome de Smith-Kingsmore é uma doenca que compromete o
neurodesenvolvimento cuja patogenicidade ainda ndo é totalmente esclarecida. Apresenta uma
prevaléncia igualmente entre homens e mulheres e acomete 1 a cada 15.000 a 25.000 pessoas.
Manifesta-se clinicamente com alteragbes craniofaciais, como macrocefalia, oftalmopatias e
surdez, baixa estatura em jovens, anomalias esquel éticas, obesidade, déficit cognitivo, disturbios
do sono e comportamentais e malformacdes de 6rgdos. Além disso, o transtorno do espectro
autista também pode estar associado & sindrome. E necessério teste genético molecular, associado
a alteragOes clinicas sugestivas para o diagnostico da doenca. As variantes patogénicas do gene
MTOR sd0 as responsaveis pela sindrome. O seguimento desses pacientes € através de
medicamentos sintomaticos e acompanhamento multidisciplinar, entretanto o prognostico €
reservado. Nesse sentido, entende-se que a sindrome de Smith-Kingsmore € uma doenca rara e
complexa, cujas manifestagbes podem ser tanto fisicas quanto neurocognitivas. O tratamento da
doenca € escasso, devido a pouca compreensao da patogeni cidade.
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