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RESUMO

Introducdo: a sindrome de Dubowitz ¢ uma sindrome rara herdada de forma autossémica
recessiva e 0 diagndstico é realizado por exclusdo, foi primeiramente descrita no ano de 1965
e possui um grande espectro fendtico, podendo afetar inUmeros sistemas. Apresentacdo do
caso: paciente do sexo masculino, branco, sete anos, admitido no Hospital das Clinicas da UFG,
apos encaminhamento de UB. Nasceu de parto normal a termo, sem intercorréncias, pesando
2.200 g, PIG (pequeno para idade gestacional), estatura de 46 cm, Apgar de 9 e 10. A mae relata
ter realizado todas consultas de pré-natal e nega qualquer infeccdo, uso de bebida alcodlica,
cigarro ou drogas ilicitas durante a gravidez. Discussdo: a apresentacdo clinica mais
comumente encontrada esta relacionada ao retardo do crescimento, baixo peso ao nascer,
microcefalia, alteracfes faciais e fisicas caracteristicas, desempenho intelectual diminuido,
oligofrenia discreta. Conclusdo: a Sindrome de Dubowitz ainda ¢ bastante desconhecida. Com
base nas bibliografias pesquisadas percebeu-se que ha muito para ser explorado.

Palavras-chave: anormalidades multiplas, aberragdes cromossdmicas, transtornos do
crescimento.

ABSTRACT

Introduction: Dubowitz syndrome is a rare syndrome inherited in an autosomal recessive
manner and the diagnosis is made by exclusion, it was first described in 1965 and has a wide
phenotic spectrum, which can affect numerous systems. Case presentation: male patient, white,
seven years old, admitted to Hospital das Clinicas, UFG, after referral from UB. She was born
by normal delivery at term, without complications, weighing 2,200 g, SGA (small for
gestational age), height of 46 cm, Apgar scores of 9 and 10. The mother reports having had all
prenatal consultations and denies any infection, use of alcohol, cigarettes or illicit drugs during
pregnancy. Discussion: the most commonly found clinical presentation is related to growth
retardation, low birth weight, microcephaly, characteristic facial and physical changes,
decreased intellectual performance, mild oligophrenia. Conclusion: Dubowitz Syndrome is still
largely unknown. Based on the bibliographies researched, it was realized that there is much to
be explored.

Keywords: multiple abnormalities, chromosomal aberrations, growth disorders.
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1 INTRODUCAO

Esta sindrome foi primeiramente descrita em 1965 pelo Dr. Victor Dubowitz e s6 mais
tarde, em 1971, designada como sindrome de Dubowitz por Gorlin & Opitz, ambos da
University Medical School of Wisconsin. E uma sindrome herdada de forma autossémica
recessiva e ndo ha teste laboratorial para diagnéstico, sendo este feito clinicamente, apds
exclusdo de outras sindromes genéticas. (DIAS, et al., 2004).

N&o se sabe ainda a localizacdo do gene nem sua patogenia, sendo sugerido como fator
responsavel, a acdo intracelular de gen6tipo mutante em vérias ocasides durante o periodo pré
e pos- natal do desenvolvimento. Esta sindrome pode afetar os sistemas imune, hematoldgico,
neuroldgico, uroldgico, cardiovascular, musculo-esquelético, digestivo, as regides cutaneas, 0s
dentes e os olhos. O quadro clinico ocular inclui: estrabismo, ptose palpebral, inflamagoes
crénicas dos canais lacrimais, blefarofimoses, fenda palpebral diminuida, hipertelorismo,
telecanto, epicanto, alteracGes do fundo de olho. (DIAS, et al., 2004)

Geralmente, os portadores da sindrome tém retardo de crescimento pré e pos-natal,
microcefalia, pequena estatura e alteragdes faciais e fisicas caracteristicas. Tipicamente os
pacientes nascem com peso normal e desenvolvem diminuicdo severa do ganho de peso pos-
natal, porém todos os pacientes apresentam, até o momento, estatura menor com estrutura
corporal normalmente proporcional. (DIAS, et al., 2004)

Os doentes apresentam muitas vezes hiperactividade com défice de atencdo. A face é
caracteristica, com uma fronte alta ou inclinada, arcadas supra-orbitarias achatadas, rarefaccéo
lateral das sobrancelhas, fissuras palpebrais curtas, ptose, pavilhdes auriculares displasicos,
ponte nasal larga e achatada e configuracdo peculiar da boca. As anomalias genitais incluem
hipospadias e criptorquidia. Os individuos afetados podem também apresentar fosseta sagrada,
clinodactilia do 5° dedo e sindactilia dos 2° e 3° dedos.

Por muitos anos esta sindrome foi considerada rara, porém sabe-se hoje que, na verdade,
simplesmente muitos pacientes ndo sdo diagnosticados adequadamente, seus tratamentos e
cuidados multidisciplinares ndo realizados prontamente deixando suas situagdes clinicas

especiais para segundo plano. (DIAS, et al., 2004)

2 APRESENTACAO DO CASO

A.M.M.F., masculino, branco, sete anos, nasceu de parto normal a termo, sem
intercorréncias, pesando 2.200 g, PIG (pequeno para idade gestacional), estatura de 46 cm,
Apgar de 9 e 10. A mée relata ter realizado todas consultas de pré-natal e nega qualquer

infeccdo, uso de bebida alcodlica, cigarro ou drogas ilicitas durante a gravidez. Admitido no
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Hospital das Clinicas da UFG ap6s encaminhamento de UBS, especificando alteracdes
encontradas ao exame fisico e observadas em sua escola, tais como déficit de crescimento,
estrabismo e atraso de desenvolvimento. Ao exame fisico também foi observado, implantacao
baixa dos pavilhdes auriculares, nariz em sela, face triangular, relacdo cranio-face diminuida,
trofismo muscular diminuido, ptose palpebral, mandibula pequena. Apos realizacdo de
radiografias de mao e punho constatou-se idade éssea compativel com a idade cronoldgica,
exames hormonais e laboratoriais normais, avaliacdo genética foi realizada confirmando

sindrome de Dubowitz.

3 DISCUSSAO

A Sindrome de Dubowitz, descrita pela primeira vez por Victor Dubowitz em 1965, ha
mais de 50 anos ainda possui causa desconhecida, porém atribui-se suas desordens a questfes
de instabilidade genética e cromossémica, além de deficiéncias em sinteses e cadeias
metabolicas diversas.

Diversas sdo as manifestacBes associadas a esta sindrome, podendo ser citadas
alteracdes de fenotipo, crescimento, comportamento, desenvolvimento mental e psiquico.

Dentre as alteracdes de fenotipo podem ser observadas caracteristicas faciais distintas
como face estreita ou triangular, testa inclinada, crista supraorbitéria rasa, e micrognatia.
Cabelos e pelos faciais finos e esparcos. Orelhas de implantacdo baixa e proeminente. Ponte
nasal larga e plana, com ponta redonda e proeminente do nariz. Anormalidades na cavidade
bucal como fissura paliativa e alteracdes dentérias. MalformacGes oculares que variam desde
alteracbes morfoldgicas (ptose, telecanto) como funcionais (estrabismo, hipermetropia,
catarata).

O crescimento pode ser afetado, sendo marcado por um retardo antes e depois do
nascimento, sendo responsavel por caracteristicas como microcefalia, baixo peso e baixa
estatura. Além de um atraso na maturacdo 6ssea, com consequente diminuicdo de musculatura
(levando h& hipotonia), alem de articulagGes hiperextensiveis, com consequentes anormalidades
esqueléticas.

Associacdo a anormalidades genitais e retais também sdo descritas, como criptorquidia,
hipospéadias e estenose anal.

A cognicéo pode ser afetada com um atraso mental variado. E a inteligéncia pode ser
desde normal, até atrasos significativos de fala, linguagem, raciocinio e memoria. Além disso,

habilidades de autocuidados podem ser prejudicadas também.
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No caso das caracteristicas comportamentais, pode existir hiperatividade ou timidez
exacerbada.

Existe também relatos de dificuldade alimentar, associados ha vomitos, recusa alimentar
e regurgitacao.

Sendo assim, diversas sdo as causas que podem levar esses pacientes a buscarem
atendimento médico, levando em consideragdo o acometimento multissistémico dessa
sindrome.

O diagndstico é clinico e de dificil realizacdo, tendo em vista a necessidade da
observacdo e associacdo de caracteristicas faciais, de crescimento e historia clinica. O
diagndstico pode ser realizado em qualquer idade, sendo mais comum na primeira infancia. O
caridtipo é normal. Além disso, deve-se evitar o confundimento com outras sindromes, como
Sd. De Bloom, Anemia de Falconi, Sd. Alcodlica fetal.

Sua prevaléncia € igual em homens e mulheres, e ndo possui raca ou regido especifica.
Mostrou associacdo em membros familiares.

O tratamento é indicado de acordo com as manifestacGes apresentadas, sendo
geralmente acompanhado por diversas especialidades médicas e terapéuticas.

A grande limitacdo dos casos de Sindrome de Dubowitz € a dificuldade de realizacao, e
possivel atraso no diagnostico, levando o paciente a uma situacdo de incerteza clinica e
intervencdes iatrogénicas, desnecessérias e inadequadas na assisténcia da condi¢do médica do

paciente.

4 CONCLUSAO

Sindrome de Dubowitz é um distarbio genético raro envolvendo varias anomalias como
deficiéncia de crescimento, caracteristicas faciais incomuns, cabeca pequena, possivel retardo
mental e eczema. Faz-se o diagnostico baseado nos sintomas, pois ndo ha exame laboratorial
especifico. Por isso, a anamnese e o exame fisico sdo de extrema importancia, auxiliando na
grande maioria do diagnostico diferencial. O prognostico é muito variavel dependendo da
gravidade e dos tipos de anomalias congénitas presentes. O resultado a longo prazo, por sua
vez, ainda permanece indefinido, pois ndo ha dados disponiveis apds a puberdade.

Embora ndo haja tratamento especifico ou cura, existem formas de controlar os
sintomas. Vale ressaltar que este € um processo dificil, pois cada paciente desenvolve
caracteristicas diferentes em relacdo a sindrome. Portanto, ndo existe um unico método
terapéutico uniforme para todos que possuam essa necessidade especial. Assim, diante do largo

espectro de manifestacdes clinicas, sdo necessarias avaliagdes multidisciplinares. A equipe
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deve suspeitar, ou até mesmo investigar pacientes com aspecto ou padrdes anormais, tanto
fisico quanto psiquico, como descrito nesta sindrome. Muitos pacientes ndo sdo diagnosticados
adequadamente, retardando seus tratamentos e cuidados. Identificar a sindrome € de grande
relevancia para a saude e qualidade de vida do paciente, tornando-0 mais autbnomo em suas
atividades e contribuindo para sua vida social. Durante o processo de diagnostico, encontrar-se
regularmente com um médico pode ser Util e necessario. Ele pode oferecer opg¢des de tratamento
para controlar os sintomas, fornecer conexdes com recursos de apoio locais, apoio a saude
mental e oportunidades de pesquisa. Uma boa comunicacdo entre paciente, familia e equipe
médica pode levar a um diagndstico preciso. Além disso, as decisfes de cuidados de saude
podem ser tomadas em conjunto, o que melhora o bem-estar e a qualidade de vida do paciente.

Como foi apresentado neste artigo, a Sindrome de Dubowitz ainda ¢é bastante
desconhecida. Com base nas bibliografias pesquisadas percebeu-se que ha muito para ser
explorado. Objetiva-se, com este relato, orientar profissionais de saude para que possam
encaminhar adequadamente os pacientes suspeitos e para que saibam diagnosticar como
sindrémicas as alteragdes relatadas. Deseja-se também servir de bibliografia para pacientes,

cuidadores e interessados no assunto.
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