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Introducao: A Sindrome de Coffin-Lowry (SCL) € uma doenca genética com padriao de
h eranca ligada ao cromossomo X, caracterizada por retardo mental, dismorfismo facial, ano- | Autores
malias esqueléticas, baixa estatura e hipotonia. O fendtipo facial caracteriza-se por: fronte | Pereira KR; Branddao DB; Nogueira VEI,
proeminente, hipertelorismo orbital, nariz com base larga e narinas antevertidas, hipoplasia | Camargo E, Pava |5.
maxilar, prognatismo, macrostomia com labios grossos e evertidos e lingua protusa e ore-
lhas gran::lea:.[: causada por mutacao no gene RPS6KAS, um membro dos fatores de cres- | Instituigao
cimento regulador das proteinas quinases, mapeado em Xp Z22.|- p 222 A incdéncia esti- | Unifeso
mada € [:50.000. Acreditamos que a SCL € subdiagnosticada no Brasil. O objetivo € relatar
uma crianca com fendtipo da SCL, visando divulgacio do seu conhecamento. Descri¢ao
do Caso: DC5, masculing, / anos, negro, leresopolis-R). Adotado aos |5 meses de idade.
Referido por baixa estatura e atraso no desenvolvimento neuropsicomaotor. Filho de pais nao-
-consanguineos. Mae biologica GestaVll, Para Vll; etilismo e uso de drogas llicitas na gestacao,
semn assisténcia pré-natal. Nascido de parto normal, no termo. Pesou 2.900 g; mediu 49 cm;
perimetro cefdlico 32 cm. Sentou sozinho aos |8 meses, engatinhou aos 20 meses e andou
aos 24 meses. Cranio simetrico, microcefalia relativa, orelhas grandes, telecanto, hiperteloris-
mo ocular, macrostomia, labios grossos e evertidos, dentes conicos, espassados e Irregulares,
lingua protusa; Pectus carinatum e pes planos. Radiologicos: leve cifose dorsal, dedos curtos
com extremidades afiladas. EEG: sinais de atividade epileptiforme. Triagem para EIM: negativo.
Fcocardiograma e audiometria normais. Caridtipo 46.XY. Comentarios: O diagndstico
de SCL no probando foi baseado em criterios clinicos como: retardo mental, baixa estatura e
fendtipo facial tipico.Adicionalmente exibia dismorfismos em fenda palpebral e filtro, padrao
caracteristico da Sindrome Alcool-fetal (SAF) Conclusao: O probando apresenta o fend-
tipo caracteristico da SCL e alguns sinais do fenotipo da SAF Ressaltamos a necessidade do

reconhecimento do fenotipo da sindrome por clinicos, especialmente pediatras.
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