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Introducao

A Sindrome de Sinostose Multipla

Doenca genética autossomica dominante
rara de expressao variavel.

Caracteriza-se por sinostoses multiplas
envolvendo dedos das maos, punhos,
cotovelos e pés.

O diagnostico usualmente € clinico.

Fonte: http://omim.org/entry/186500



Relato de Caso

Gestante de 29 anos em acompanhamento preé-
natal por gestacao gemelar dicorionica e
diamnidtica

Sexos fetais discordantes (¢ e &)

Gesta: 3 2 2 Ectopicas

Gestacao atual concebida atraves de fertilizacdo
In vitro com ovulos proprios.

Durante avaliacao do casal, foi diagnosticada a
sindrome de sinostose multipla no marido da
paciente, que foi o doador do esperma.
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Achados do Marido
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Limitagao na articulagao do 2° ao 5°
dedos de ambas as maos

Auséncia das pregas
interfalangeanas;

Sindactilia entre dedos da maos;

Defeito de reducao de terceiros e
quartos pododactilos;

Pés tortos congénitos (corrigidos apos
uso de bota gessada na infancia)
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Heredograma da Familia
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Classico padrao de transmissao autossomica dominante



A Supeita Ecografica

O feto masculino se apresentava com as maos persistentemente
abertas.

Visualizadas também nas ecografias com 21, 24 e 30
semanas



Achados pos-natais

» Os gémeos nasceram de parto cesareo
» |dade gestacional: 38 semanas e 2 dias

» O feto feminino nasceu com 2735 g, medindo 46,5
cm, com perimetro cefalico de 31 cm e escores de
Apgar de 9/9. As maos e 0s pés eram normais.




Achados Pos-natais

» O feto masculino nasceu com 2980 g, medindo 47 cm

e escores de Apgar 9/9 com quadro de sindrome de
sinostose multipla.

» Auséncia de pregas interfalangeanas proximais do 2°
ao 5° dedos, com limitacdo na mobilidade das
articulacoes a este nivel;

» Hipoplasia das unhas das maos (+ 5° dedos).




Achados Pds-natais

» Auséncia/hipoplasia das unhas dos 4° e 5°
pododactilos, bilateralmente;

» Extremidades destes dedos hipoplasicas;

» Pé torto posicional a direita.




Conclusao

Nossos achados salientam a importancia:

Da avaliacao clinica detalhada de casais atendidos
em servicos de pré-natal;

Da investigacao precisa durante acompanhamento
ecografico morfologico fetal;

Da viabilidade de diagndstico antenatal de sindromes
clinicas quando ha conhecimento da familia dos fetos
estudados;

De um adequado aconselhamento genéetico,
obsteétrico e pediatrico do casal e de sua familia;



