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Resumo: As causas patoldgicas de baixa estatura (BE) podem cursar com caracteristicas fenotipicas que
sugerem seu diagnéstico, a sindrome 3M € um exemplo delas. Trata-se de condicdo genética
autossdmico recessiva rara relacionada em sua maioria (77%) a mutagdes no gene CUL 7. E causa
de BE desde o nascimento, apresentando-se como recém-nascidos peguenos para a idade
gestacional (PIG). Possuem face triangular, narinas evertidas, filtro labial longo, testa, labios,
mento e trapézio proeminentes, pescoco largo e curto, esterno deformado, torax curto, ombros
guadrados, escdpulas aladas, clinodactilia do quinto quirodactilo, calcanhares proeminentes,
hiperlordose e hipermobilidade articular. Observa-se ateracfes radiol6gicas, como 0ssos longos
e finos com metafises alargadas e corpos vertebrais altos. O desenvolvimento neuropsicomotor
(DNPM) é adequado. P.A.S.S., masculino, 4 anos, sem comorbidades, DNPM adequado, PIG ao
nascimento — filho de pais ndo consanguineos e mde com pré-natal adequado e sorologias
negativas, em investigacdo de BE proporcionada no ambulatério de endocrinologia pediétrica.
Solicitados exames para prosseguir investigacdo e encaminhado para ambulatério de genética.
Nessa consulta, verifica-se face triangular, esclera azulada, epicanto, hipoplasia malar, pescogo
curto, voz aguda e leve assimetria toracica, sendo aventada a hipétese da sindrome de Silver-
Russell. Apds consultas iniciais com as especialidades ha perda do seguimento, retornando apés
anos acompanhado de seu irmd mais novo, P.L.S.S., que também apresenta BE, com
antecedentes e tracos fenotipicos semelhantes. Coleta-se painel genético dos irmaos, ambos com
resultado positivo para uma variante patogénica e uma variante de significado indeterminado no
gene CUL7, associado a sindrome 3M. P.L.S.S. também apresentou deficiéncia de somatotrofina
verificada nos exames laboratoriais, sendo solicitado exame de imagem parainicio do tratamento
com reposicdo deste horménio. - Por tratar-se de condicdo muito rara, com poucos casos
relatados, a sindrome 3M € pouco estudada, porém o retardo no crescimento desde a fase
intradtero, principalmente quando associado os tragos fenotipicos, deve levar a equipe assistente
a levantar essa hipotese, caracteristicas presentes em ambos 0s casos relatados. O maior nimero
de diagnésticos levard a melhora nas intervencdes terapéuticas, restritas no momento. O
tratamento com somatotrofina mostra resultados divergentes e o0 aongamento &sseo,
procedimento cirdrgico realizado para melhora da estatura, € uma opgao terapéutica invasiva
Portanto, a melhora na disponibilidade dos testes genéticos auxiliard no diagndstico definitivo de
NOVos casos ja que a sindrome manifesta-se de forma semelhante a outras mais conhecidas, como
a sindrome de Silver-Russell. Também faz-se necess&rio o continuo relato dos casos
diagnosticados para que se melhore a qualidade da assisténcia a esses pacientes, além de maior
acesso ao aconselhamento genético precoce para as familias.
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