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RESUMO  

Introdução: a Síndrome de Fraser é caracterizada por presença de criptoftalmo, sindactilia, 

anormalidades da genitália e outras malformações congênitas do nariz, ouvido ou laringe, 

defeitos esqueléticos, hérnia umbilical, agenesia renal e retardo mental. É uma expressão 

fenotípica que depende da consanguinidade dos pais. Apresentação do caso: paciente do sexo 

feminino, três meses de idade, em acompanhamento no centro de referência oftalmológica da 

Faculdade de Medicina da Universidade São Paulo. Na ultrassonografia de abdome total, foi 

apenas evidenciada presença de hérnia umbilical simples. Discussão: a prevalência é igual entre 

os sexos e a doença pode ser diagnosticada à ultrassonografia pré-natal e fetoscopia ou no 

momento do nascimento frente às alterações apresentadas pelo paciente, por critérios maiores 

e menores. O tratamento é multidisciplinar e dependente das malformações presentes, assim 

como o prognóstico, que é pior em casos de malformações urogenitais e laríngeas graves. 

Conclusão: os médicos devem estar atentos, para as manifestações clínicas e o diagnóstico 

preciso, oferecendo tratamento adequado e aconselhamento genético aos casais. 

 

Palavras-chave: Síndrome de Fraser, malformações congênitas, consanguinidade, sindactilia, 

criptoftalmo. 

 

ABSTRACT 

Introduction: Fraser's Syndrome is characterized by the presence of cryptophthalmos, 

syndactyly, abnormalities of the genitalia and other congenital malformations of the nose, ear 

or larynx, skeletal defects, umbilical hernia, renal agenesis and mental retardation. It is a 

phenotypic expression that depends on parental consanguinity. Case presentation: female 

patient, three months old, being followed up at the ophthalmological referral center of the 

Faculty of Medicine of the University of São Paulo. In the ultrasound of the total abdomen, the 

presence of simple umbilical hernia was only evidenced. Discussion: the prevalence is equal 

between the sexes and the disease can be diagnosed by prenatal ultrasound and fetoscopy or at 

birth in view of the changes presented by the patient, by major and minor criteria. Treatment is 

multidisciplinary and depends on the malformations present, as well as the prognosis, which is 

worse in cases of severe urogenital and laryngeal malformations. Conclusion: physicians should 
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be attentive to the clinical manifestations and accurate diagnosis, offering adequate treatment 

and genetic counseling to couples. 

 

Keywords: Fraser syndrome, congenital malformations, consanguinity, syndactyly, 

cryptophthalmos. 

 

 

1 INTRODUÇÃO 

A Síndrome de Fraser é uma rara desordem cromossômica autossômica recessiva, sendo 

assim, sua expressão fenotípica depende da consanguinidade dos pais. É caracterizada por 

presença de criptoftalmo (unilateral ou bilateral), sindactilia, anormalidades da genitália e 

outras malformações congênitas do nariz, ouvido ou laringe, defeitos esqueléticos, hérnia 

umbilical, agenesia renal e retardo mental. 

Em 1962, George Fraser identificou 2 irmãs com criptoftalmo e múltiplas anomalias, 

como as citadas acima, e assim caracterizou a Síndrome de Fraser, porém o termo criptoftalmo 

já havia sido descrito antes por Zehender em 1872 e François, em 1965, descreveu quatro das 

características principais da síndrome. 

A prevalência é igual entre os sexos e a doença pode ser diagnosticada à ultrassonografia 

pré-natal e fetoscopia ou no momento do nascimento frente às alterações apresentadas pelo 

paciente. O tratamento é multidisciplinar e dependente das malformações presentes, assim 

como o prognóstico, que é pior em casos de malformações urogenitais e laríngeas graves. 

 

2 APRESENTAÇÃO DO CASO 

J.R.C, sexo feminino, três meses de idade, natural e procedente de São Paulo capital, 

nascida no Hospital das Clínicas, parto cesárea, a termo de 39 semanas, peso 3,700g, 51cm, 

perímetro cefálico 35 cm, sem complicações. Faz acompanhamento no centro de referência 

oftalmológica da FMUSP (Faculdade de Medicina da Universidade São Paulo) desde ao nascer 

devido a malformações congênitas observadas pós-parto imediato. A paciente apresenta ao 

exame físico criptoftalmo total unilateral à esquerda, sem alteração no olho direito, além de 

sindactilia nas mãos bilaterais, nariz em sela, aumento de grandes lábios e clitoromegalia.  

A ultrassonografia de abdome total não foram evidenciadas alterações significativas, 

apenas a presença de hérnia umbilical simples.  

Em antecedentes familiares, mãe e pai possuem consanguinidade por serem primos de 

primeiro grau, não há registro anterior dessas anomalias na família.  
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  A criança acompanha com equipe multidisciplinar e suas diversas especialidades 

competentes ao caso.   

 

3 DISCUSSÃO 

A síndrome de Fraser foi descrita em 1962 , pelo geneticista canadense Fraser. Ocorre 

com incidência de 0,43 por 100.000 nascidos vivos, sendo uma condição sistêmica 

caracterizada por anomalias. Se envolvimento facial pode-se observar a presença de 

criptoftalmia em 93% dos pacientes, frequentemente bilateral e com defeito ocular; crescimento 

de pelos lateralmente à fronte até a parte lateral da sobrancelha (34%), depressão do osso frontal 

subjacente; narinas hipoplásicas sulcadas; nariz alargado com ponte nasal deprimida; anomalias 

da orelha (44%), como atresia do canal auditivo externo e orelha em abano. O retardo  mental 

pode estar presente  em 50% dos sobreviventes. A sindactilia  cutânea parcial tem sido 

observada em 57% dos casos  e não guarda relação com a gravidade das outras malformações .  

As anomalias da genitália , podem  ser caracterizadas  por  desenvolvimento incompleto  em 

49% dos casos .No sexo masculino : hipospadia , criptoquirdia e no sexo feminino : útero 

biforme, atresia vaginal , clitoromegalia.  Outras anormalidades que podem ser encontradas 

são:  estenose ou atresia laríngea (21%), hipoplasia ou agenesia renal (37%), microcefalia, 

hidrocefalia, encefalocele, meningomielocele, fenda labial, fenda palatina (4%), freio da língua 

curto (96%), ausência de cílios e sobrancelhas, microftalmia, anoftalmia, opacidade corneana, 

atresia anal,malformação do intestino delgado, defeitos cardíacos, ausência de falanges, polegar 

hipoplásico ou ausente. 

É importante ressaltar que o  criptoftalmo pode representar um achado isolado 

caracterizado por traço autossômico dominante , porém se associado com outras anormalidades 

congênitas é relatado como herança autossômica recessiva , assim como a síndrome de Fraser. 

Porém, ainda não foram demonstrados , mas alguns relatos sugerem que esta condição está 

ligada a defeitos cromossômicos .  

De acordo com alguns autores na síndrome de Fraser 57% dos pacientes sobrevivem, 

por um ano ou mais, 25% dos afetados são natimortos e 20% falecem antes do primeiro ano de 

vida. O predomínio das mortes ocorreram na primeira semana de vida, estando associadas a 

alterações respiratórias. A periodicidade de malformações renais foi maior naqueles que 

morreram no primeiro ano (52%) quando contraposto com os que sobreviveram (22%) . Em 

39% dos não sobreviventes foram diagnosticados malformações laríngeas ou pulmonares e em 

14% dos sobreviventes , sendo que  o paciente mais velho descrito possuía 35 anos de vida. 
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O diagnóstico da síndrome de Fraser, possui como melhor opção pré natal a  

ultrassonografia associada a fetoscopia . Essa investigação é importante para se indicar 

aconselhamento genético uma vez que o risco de recorrência para o casal é de 25%. Nos demais 

casos é realizado através dos critérios maiores e menores já citados . 

 

4 CONCLUSÃO 

Essa síndrome é caracterizada por alterações sistêmicas, as quais podem acometer as 

estruturas da face, repercutir negativamente no desenvolvimento neurológico do indivíduo, 

pode manifestar alterações nos membros por meio da sindactilia cutânea parcial, além de 

modificações na região genitália, causando útero biforme, arredia vaginal nos meninos, 

hipospádia e criptorquidia. É uma doença que possui um padrão autossômico recessividade. 

Diante disso é uma afecção que pode impactar negativamente na vida dos indivíduos, assim a 

abordagem terapêutica das repercussões clínicas devem ocorrer de forma precoce, com a 

finalidade de melhorar a qualidade de vida desses pacientes (LORENA et al, 2014). 

A síndrome de Fraser é uma condição clínica ligada a um fator autossômico recessivo, 

que pode repercutir de forma sistêmica dos tecidos e órgãos do paciente. Seu diagnóstico é feito 

através de critérios clínicos que são divididos entre maiores e menores. Os maiores são 

definidos por sindactilia, criptoftalmia, anomalias genitais e história familiar em irmãos. Já os 

critérios menores, são malformações no ouvido, cavidade oral, nariz e defeitos esqueléticos, 

quando detectados essas alterações o diagnóstico é feito através de dois critérios maiores e um 

menor ou então com um maior e quatro menores. O diagnóstico dessa síndrome pode diminuir 

as repercussões negativas na vida do indivíduo acometido (SIERRA e CALIDONIO, 2019). 
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