
Sindrome de Coffin-Lowry - 0 Pediatra 
Pode Diagnosticar 

Resumo 

Introdu~ao: A Sindrome de Coffi n-Lowry (SCL) e uma doen~a genetica com padrao de 

h eran~a ligada ao cromossomo X. caracterizada par retardo mental, dismorlismo facial. ano­

malias esqueleticas. baixa estatura e hipotonia. 0 fenotipo facial caracteriza-se per: frante 

proeminente. hipertelorismo orbital, nariz com base larga e narinas antevertidas. hipoplasia 

maxilar. prognatismo. macrostomia com I;~b ios grossos e evertidos e lingua protusa e o re­

Ihas gran des. E causada par muta<;ao no gene RPS6KA3. um membra dos fatores de cres­

cimento regu lador das proteinas qu inases. mapeado em Xp 22. 1- P 22.2.A incidencia esti­

mada e 1:50.000. Acreditamos que a SCL e subdiagnosticada no Brasil. 0 objetivo e relatar 

uma criano;a com fenotipo da SCL visando divu lgao;ao do seu conhecimento. Descri~ao 

do Caso: DCS. masculino. 7 anos, negro, Teresopolis-RJ. Adotado aos IS meses de idade. 

Referido por baixa estatura e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Filho de pais nao­

-consanguineos. Mae biologica Gesta VII. Para VII: etilismo e uso de drogas il icitas na gestao;ao, 

sem assistencia pre-natal. Nascido de parto normal. no termo. Pesou 2.900 g; mediu 49 cm; 
pen'metro cefalico 32 cm. Sentou sozinho aos 18 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 pianos. Radiologicos: leve cifose dorsa l. dedos curtos 

com extremidades aflladas. EEG: sinais de atividade epileptiforme.T riagem para ElM: negativo. 

Ecocard iograma e audiometria normais. Cariotipo 46.xy Comentarios: 0 diagnostico 

de SCL no probando foi baseado em criterios clin icos como: retardo menta l. baixa estatura e 

fenotipo facial tipico.Adicionalmente exibia dismorlismos em fe nda palpebral e fi ltro. padrao 
caracten'stico da SindromeAlcool-fetal (SAF) Conclusao: 0 probando apresenta 0 feno­

tipo caracteristico da SCL e alguns sinais do fenotipo da SAF. Ressaltamos a necessidade do 

reconhecimento do fenotipo da sindrome por clinicos. especialmente ped iatras. 
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