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A Sindrome de Primrose foi descrita pela 12 vez em 1982. E uma condicdo genética rara, com
prevaléncia estimada de 1/1.000.00. E caracterizada por deficiéncia intelectual, dismorfismos
faciais, macrocefalia, calcificagbes auriculares e, em alguns casos, diabetes mellitus. A sindrome
€ causada por mutacBes no gene ZBTB20, que codifica um fator de transcricdo envolvido no
desenvolvimento cerebral e na funcéo pancreatica. O objetivo deste trabalho é relatar o caso de
uma paciente acompanhada por deficiéncia intelectual e macrocefalia, cujo diagndstico ocorreu
de forma tardia."XXXZ, feminino, 18 anos, pais ndo consanguineos, sem intercorréncias pré ou
perinatais. Evoluiu com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, adquirindo sustento
cefédlico aos 9 meses, sentando sem apoio aos 12 meses e iniciando a deambulagdo somente aos 3
anos. Ao exame neurolégico, a paciente tem fala ininteligivel, macrocrania, olhos encovados,
fissuras palpebrais estreitas e voltadas para baixo, linha capilar anterior alta e ponte nasa
deprimida. Apresenta sinais de liberacdo piramidal global e esta restrita a cadeira de rodas,
devido a deformidade dssea no fémur, em programacao cirargica. A RM de cranio evidenciou
disgenesia parcial do corpo caloso. O diagnostico so foi possivel aos 16 anos, quando 0 exoma
detectou uma variante patogénica heterozigética no gene ZBTB20."""Discussdo: Embora a
variabilidade fenotipica da Sindrome de Primrose sga ampla, incluindo manifestacbes como:
transtornos do neurodesenvolvimento, atraso neuropsicomotor, sindromes deficitérias,
dismorfismos faciais, deformidades ortopédicas, o diagnéstico deve ser lembrado em criangas
com macrocefalia e disgenesia do corpo caloso. A paciente deste caso exemplifica muitas dessas
caracteristicas, com um desenvolvimento motor significativamente atrasado, caracteristicas
dismorficas marcantes, aém de complicacBes ortopédicas. No entanto, ndo foi aventado um
diagndstico presuntivo, 0 que poderia impactar na prevencdo de deformidades ortopédicas, por
exemplo. O diagnéstico foi feito tardiamente e ficou na dependéncia do exoma, um exame
inacessivel na maioria dos centros. Comentarios Finais.Trata-se de uma condi¢do rara, cujo
diagndstico definitivo € possivel pelo exoma, hem sempre acessivel na maioria dos servicos. No
entanto, o diagndstico presuntivo deve ser aventado em pacientes com macrocefalia e disgenesia
de corpo cal0so, ilustrando a importancia de valorizar e correlacionar os achados dismorfol égicos
da sindrome, de forma precoce, 0 que implica numa abordagem multidisciplinar preventiva para
o0 melhor manejo dos sintomas e da qualidade de vida dos pacientes.
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