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Resumo: A sindrome tricorrinofalangeana (STRF) é formada por trés doencas congénitas raras
caracterizadas por anomalias craniofaciais e esqueléticas. Os trés tipos de STRF tém diferentes
formas de transmissdo genética: STRF | e |11 sdo doencas autossdomicas dominantes enquanto que
STRF Il envolve os genes TRPS 1 e EXT 1. As manifestacbes clinicas sdo diversas:
dismorfismos faciais, como orelhas grandes e salientes lateralmente, nariz bulboso e labio
superior alongado, além de cabelos escassos no couro cabeludo, escipulas aladas, multiplas
exostoses cartilaginosas, pele flécida e deficiéncia intelectual. Paciente, 15 anos, sexo masculino,
avaliado no ambulatorio de reumatologia com histéria de rigidez articular em dedos de ambas as
maos ha dois anos. Genitora referia que menor apresentava aumento de volume das articulagdes
dos dedos das méos desde a primeira infancia. Além disso, referia multiplos atendimentos em
emergéncias ortopédicas por luxacbes de articulacdes de cotovelo, tornozelo e 5° quirodactilo da
méo esguerda, com melhora ap6s imobilizagdo. No exame fisico, observava-se baixa estatura
para idade, rarefacdo capilar, aumento de articulacfes interfalangeanas proximais e aparente
diminuicdo dos metacarpos. Exames complementares: ASLO negativo, FAN negativo, ANTI
CCP negativo, Fator Reumat6ide negativo e provas inflamatérias (VHS e PCR) n&o reagentes. A
radiografia das maos apresentava a diminuicdo do comprimento das falanges distais, sendo
importante o diagndstico diferencial com displasias esgqueléticas. Foi entdo coletado painel
genético para displasias esquel éticas com o resultado de Sindrome tricorrinofalangeana (OMIM *
604386) TRPS1 Delecdo do éxon 3 a0 5 Heterozigose. Paciente segue em acompanhamento
anual com reumatologia assintomatico, aguardando avaliacdo da genética. As manifestacfes
clinicas principais da STRF | sdo nariz de ponta bulbosa, cabelo escasso e de crescimento lento,
encurtamento do metacarpo e epifises em forma de cone, como foram observados no exame
fisico. Apesar da avaliag8o clinica ser importante para a suspeita, a diversidade fenotipica da
sindrome corrobora a necessidade do exame genético para o diagnodstico. A incidéncia desta
condicdo é rara, visto que existem apenas 3 relatos da sindrome publicados no Brasil, tornando-se
necessario o registro para melhor conhecimento acerca dessa condicdo genética. Desta forma,
durante a evolugdo clinica, os pacientes podem necessitar de acompanhamento multiprofissional.
Exames devem ser realizados sempre que necessario para avaliagdo de exostoses e deformidades
Osseas. Embora sgja uma sindrome rara, os pacientes podem chegar ao reumatologista em
diferentes faixas etérias e trazer diagndsticos diferenciais diversos.
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