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Genes, Criancas e Pediatras

Crianga do sexo feminino com 6
meses, enviada a consulta de Genética
Médica por atraso de crescimento e assi-
metria corporal. Trata-se da primeira filha
de um casal jovem, saudavel e ndo con-
sanguineo. Sem antecedentes familiares
de relevo.

Gravidez vigiada e sem intercorrén-
cias. Parto por cesariana as 39 semanas
de gestagdo. Antropometria ao nascer:
peso 2130g (<P 5), comprimento 43 cm
(<P 5) e perimetro cefélico 32.5 (P 5-10).
Apgar 9/10.
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Evolugéo estaturo-ponderal: peso e
estatura P <5 e perimetro cefalico no P
5-10.

Referidas dificuldades de alimenta-
¢do com mau reflexo de sucgao.

No exame dismorfolégico foi obser-
vado: micrognatia, labios finos, cantos da
boca descaidos, assimetria facial, clinodac-
tilia do 5° dedo, assimetria corporal mais
evidente nos membros inferiores. Sem
atraso do desenvolvimento psico-motor.

O cariotipo, estudo metabdlico, e
ecografia renal sem alteragbes. A eco-

grafia transfontanelar revelou alteragdes
da fossa posterior com cerebelo e 4° ven-
triculos algo elevados a ser complemen-
tado por TAC.

Qual o seu diagnoéstico?
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O diagnéstico é Sindrome de Silver
Russel (OMIM %180860). A sua incidén-
cia esta avaliada em 1-30/100 000.

Este sindrome é clinicamente he-
terogéneo caracterizando-se por atraso
de crescimento intra-uterino e pés-natal
com perimetro craniano normal, clinodac-
tilia do 5° dedo e assimetria corporal. As
caracteristicas faciais tipicas sdo: face
triangular com fronte larga e proeminen-
te, pavilhdes auriculares de implantacéo
baixa, cantos da boca descaidos e mento
proeminente.

Estes doentes podem também apre-
sentar manchas café com leite, anomalias
genitais, hipoglicemia, sudacdo excessi-
va, escleroticas azuladas, sindactilia nos
dedos dos pés e dificuldades alimentares
durante a infancia. Pode haver atraso nas
aquisicbes motoras e raramente compro-
misso cognitivo.

O sindrome de Silver Russel deve
ser equacionado perante um recem nas-
cido pequeno para a idade gestacional e
com 3 das 5 caracteristicas: atraso cres-
cimento pés-natal, macrocefalia relativa,
assimetria corporal, fronte proeminente,
dificuldades de alimentag&o ou indice de
massa corporal <2DP.

O diagnostico diferencial faz-se
com outras causas de atraso de cres-
cimento intra-uterino, anomalias cro-
mossémicas, progeria neonatal (Wiede-

mann-Rautenstrauch), sindrome 3M e
nanismo de Mulibrey.

A maioria dos casos sédo esporadi-
cos. A etiologia molecular subjacente é
heterogénea estando descritos como me-
canismos principais a dissomia uniparen-
tal materna do cromossoma 7 (mUPD?7)
em cerca de 5-10% dos casos e a perda
de metilagcdo do “imprinting center region
1” (ICR1) localizado em 11p15 em 35-
63% dos casos. Esta regido do cromos-
soma 11 contem um agrupamento de
genes que regula o crescimento fetal e
placentar, estando também implicada no
sindrome de Beckwith-Wiedemann (que
se caracteriza por sobrecrescimento pré
e pos-natal). Também estdo descritos
casos com anomalias cromossomicas e
fenotipo Silver Russel relembrando a im-
portancia do cari6tipo nestes doentes.

A orientagdo para consulta de Ge-
nética é importante para diagnostico di-
ferencial e aconselhamento genético.
O risco de recorréncia & extremamente
baixo nos casos de mUPD7 e perda de
metilagédo do ICR1.

O prognéstico é favoravel sendo
as principais preocupagdes as dificul-
dades alimentares e a baixa estatura.
O tratamento é de suporte sendo que a
terapéutica com hormona de crescimento
aumenta a estatura final mas n&o para a
estatura alvo. A implementacao desta te-
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rapéutica devera ser feita em consulta de
Endocrinologia.
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