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Sindroma de Saethre-Chotzen:
relato de caso
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RESUMO

Introducao: O sindroma de Saethre-Chotzen é uma doencga genética rara que se caracteriza por deformidades faciais e crania-
nas. Este relato de caso pretende alertar para os sinais que caracterizam a doenga e para a importancia do médico de familia
na gestdo dos cuidados de salide destes doentes e das suas familias.

Descricao do caso: ADTG, sexo masculino, 4 anos. Gravidez vigiada nos cuidados de satide primarios, sem intercorréncias. Nas-
cimento com Apgar 5/10/10, com necessidade de ventilacdo assistida. Foi observado na primeira consulta de vigilancia nos cui-
dados de salide primérios, aos 15 dias de vida, objetivando-se assimetria facial e ocular, tendo sido referenciado a consulta de
pediatria para estudo. Apds observacédo e confirmacdo das alteragdes no exame fisico foi referenciado a consulta de genética
médica, onde se confirmou a mutagao genética do sindroma de Saethre-Chotzen.

Comentario: As doencas raras requerem uma gestdo complexa dos cuidados de satide prestados. A realizacdo de consultas de
vigilancia no &mbito da medicina geral e familiar é fundamental, considerando os autores que este caso reflete competéncias
do médico de familia, nomeadamente de gestédo de cuidados de satde primarios, e evidencia o seu papel como o primeiro pon-

to de contacto na prestacdo de cuidados.

Palavras-chave: Sindroma de Saethre-Chotzen; Caso clinico; Cuidados de satide primarios.

INTRODUCAO
sindroma de Saethre-Chotzen é uma
doenca genética rara, autossémica domi-
nante,' que se caracteriza por deformida-
des cranianas e faciais.! Dentro destas de-
formidades incluem-se a assimetria facial, craniossi-
nostose, principalmente coronal (unilateral ou bilate-
ral), linha frontal do couro cabeludo e implantacdo das
orelhas baixas, pregas helicoidais das orelhas proemi-
nentes, podendo ainda estar presentes estrabismo, pto-
se e sindactilia.'* Outras manifestacdes menos comuns
incluem alteragoes musculo-esqueléticas, hipertelo-
rismo, anomalias do palato, baixa estatura e malfor-
macoes cardiacas.' O desenvolvimento cognitivo € ge-
ralmente normal; no entanto, se ocorrer uma grande
delecdo gendmica, este pode ficar comprometido. Es-
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tima-se que a prevaléncia deste sindroma seja de 1 em
cada 25.000 a 50.000 nascimentos.* A maior parte dos
doentes com sindroma de Saethre-Chotzen apresenta
mutacgoes no gene TWIST, cromossoma 7p21.2.25¢

O médico de familia, como primeiro ponto de con-
tacto com o sistema de saide, assume um papel fun-
damental na identificacdo precoce de caracteristicas
clinicas sugestivas de sindromas genéticas, devendo
estar atento a sinais que o possam sugerir no exame cli-
nico. Para além disso, tem um papel crucial no acom-
panhamento longitudinal destes casos dado o seu im-
pacto individual, familiar e na descendéncia futura.

Com este caso pretende-se apresentar um sindroma
genético raro, alertando para os sinais que o caracteri-
zam e para a importancia do médico de familia na ges-
tdo dos cuidados de satide destes doentes e das suas fa-
milias.

DESCRICAO DO CASO
Caracterizacdo do utente

ADTG, sexo masculino, quatro anos de idade,
familia nuclear - vive com pai e mae. Tem uma irma
uterina de 18 anos, que vive com a tia materna. O
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Figura 1. Genograma da familia da crianca ADTG, realizado em janeiro/2022.

genograma estd representado na Figura 1. Trata-se de
uma familia de classe média baixa, segundo a classifi-
cacdo de Graffar.

Em relagdo aos antecedentes pessoais, tratou-se de
uma gravidez de baixo risco, vigiada nos cuidados de
satde primdrios, sem intercorréncias. Apgar 5-10-10 ao
nascimento com necessidade de ventilacao assistida.

Desconheciam-se, a data do nascimento da crianga,
antecedentes familiares de relevo. A crianca néo faz
medicac¢do habitual e ndo apresenta alergias medica-
mentosas ou alimentares conhecidas.

Histoéria da situacao

A crianca foi observada na primeira consulta de vi-
gilancia nos cuidados de satide primdrios aos 15 dias de
vida. Ao exame objetivo observou-se assimetria facial
e ocular, caracteristicas semelhantes a mae. Dada esta
assimetria foireferenciado a consulta de pediatria para

estudo. Ap6s observagao e confirmacao das alteracoes
no exame fisico foi referenciado a consulta de genética
meédica, onde se confirmou a mutacao genética do sin-
droma de Saethre-Chotzen. Na sequéncia do resultado
foi realizado estudo genético a familia, tendo-se con-
firmado que a mae da crianca é portadora da mesma
variante. A irma uterina ndo apresenta sindroma de
Saethre-Chotzen. A tia materna e o avd materno da
crianc¢a ndo foram estudados; no entanto, clinicamen-
te apresentam as mesmas assimetrias craniofaciais e
oculares.

A Figura 2 apresenta uma fotografia da crianca com
20 dias de vida e a Figura 3 apresenta uma fotografia da
mae com cerca de dois anos de idade, ambas prévias ao
diagnostico. As Figuras 4 e 5 apresentam fotografias
mais recentes da crianca. Todas estas evidenciam as al-
teracoes craniofaciais e oculares caracteristicas do sin-
droma de Saethre-Chotzen.
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Figura 2. Crianga ADTG com 20 dias de vida. Observa-se assimetria
facial e ocular.

]

Figura 3. Mée da crianca ADTG com dois anos de idade. Observa-se
marcada assimetria facial e ocular e ptose.

Aos doisanos deidade, a crianca foi referenciada aneu-
rocirurgia pediatrica, onde se mantém em seguimento.
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Figura 4. Criangca ADTG com trés anos de idade, apds a neurocirur-
gia. Observa-se turrencefalia.

Figura 5. Crianga ADTG com quatro anos de idade. Observam-se
alteracées craniofaciais.

Aos trés anos de idade foi submetida a cirurgia de cra-
niossinostose bicoronal, uma vez que a sutura sagital, que
até entdo estava completamente patente, se apresentava
encerrada e com crista 6ssea. Na consulta de reavaliacao
apos cirurgia verificou-se desenvolvimento de turrence-
falia que a neurocirurgia considerou que nao justificava
intervencao. Mantém-se em vigilancia nesta consulta.



Aos trés anos deidade, na consulta de vigilancia de sat-
deinfantil e juvenil, na Unidade de Satide Familiar, a crian-
ca apresentava boa progressao estaturoponderal; no en-
tanto, evidenciava dificuldades ao nivel da concentragao
eatencao edificuldades nalinguagem. Estas alteracoes fo-
ram posteriormente corroboradas pela educadora de in-
fancia. Neste ambito, foi solicitada avaliacao psicoldgica.
Dos subtestes que foi possivel aplicar, a psic6loga relatou
que a crianga apresentava muita dificuldade em com-
preender as instrucoes e em completar as tarefas. Em to-
dos os testes obtiveram-se resultados inferiores a média
esperada para asuaidade. Em termos de motricidade fina,
acrianca demonstrava também limitacbes em copiar uma
imagem, ndo possuindo um tracado firme e o seu dese-
nho encontrava-se ainda na fase de rabisco simples. Con-
siderando as limitac6es identificadas e a necessidade de
intervencao precoce, o médico de familia encaminhou a
crianca para a Equipa Local de Intervencido (ELI) da area
de residéncia, iniciando também acompanhamento em
terapia da fala e terapia ocupacional.

Aos quatro anos de idade, na consulta de seguimen-
to de pediatria, verificou-se que cumpria apenas os re-
quisitos para os trés anos de idade. No entanto, apre-
sentava ja melhorias na linguagem com as sessoes de
terapia da fala. Nesta consulta foi referenciado a con-
sulta de pediatria do desenvolvimento.

COMENTARIO

0O médico de familia conhece o individuo, a familia
e a comunidade onde este se insere, adaptando a sua
prética para uma abordagem centrada na pessoa.

A crianca com sindroma de Saethre-Chotzen pode
constituir um grande desafio clinico, dada a complexi-
dade que exige ao nivel da gestao dos cuidados ao doen-
te e apoio a familia. Nao se tratando de um caso inédi-
to, pois ja existem alguns casos relatados na literatura,’
é importante realcar o papel fundamental que o médi-
co de familia assume neste processo, nomeadamente na
identificacdo precoce de sinais ou sintomas que carac-
terizam o sindroma genético, no acompanhamento lon-
gitudinal da crianca, na sincronizacao dos diversos cui-
dados e narealizacdo das referenciacdes necessarias. E-
lhe ainda depositada a confianca dos pais que recorrem
frequentemente com dividas. No caso em apre¢o, amae
da crianca recorreu multiplas vezes aos cuidados de sat-
de para tirar davidas relacionadas com o filho.
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Arealizagdo de consultas de vigilancia no ambito da
medicina geral e familiar é, por isso, fundamental, con-
siderando os autores que este caso reflete competén-
cias do médico de familia, nomeadamente de gestao
dos cuidados de satide primarios, e evidencia o seu pa-
pel como primeiro ponto de contacto na prestacao de
cuidados.
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ABSTRACT

SAETHRE-CHOTZEN SYNDROME: A CASE REPORT

Introduction: Saethre-Chotzen syndrome is a rare genetic disease characterized by facial and cranial deformities. This case re-
port intends to alert to the signs that describe the disease and the importance of the family doctor in the health care mana-
gement of these patients and their families.

Case description: ADTG, male, 4 years old. Surveillanced pregnancy in primary health care, without complications. Birth with
Apgar 5/10/10 requiring assisted ventilation. In the first surveillance appointment in primary health care, it was observed that
at 15 days of life, there was a facial and ocular asymmetry, having been referred to a pediatric appointment for study. After ob-
servation and confirmation of the changes in the physical examination, he was referred to a medical genetics appointment,
where the genetic mutation of Saethre-Chotzen syndrome was confirmed.

Commentary: Rare diseases require complex management of the health care provided. Conducting surveillance appointments
within the scope of general and family medicine is therefore essential, considering the authors that this case reflects the fami-
ly doctor’s competences, namely in the management of primary health care, and highlights its role as the first point of contact
in providing care.

Keywords: Saethre-Chotzen syndrome; Case report; Primary health care.
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