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RESUMO 

A síndrome de Freeman-Sheldon (SFS) é caracterizada como uma desordem de herança autossômica dominante, 
porém em alguns casos se apresenta da forma autossômica recessiva. Seu quadro dismórfico associa alterações 
ósseas e contraturas articulares com uma expressão facial típica. Já a síndrome de Schwartz-Jampel (SSJ) caracteriza-
se também por um distúrbio autossômico recessivo, sendo suas principais características a baixa estatura, facies 
típica, anormalidades esqueléticas múltiplas e atividade muscular contínua. O presente trabalho descreve o caso de 
uma criança do sexo masculino afetada por ambas as síndromes. Para a realização desse relato de caso, foi realizada 
pesquisa bibliográfica sobre as síndromes e, posteriormente, coletadas informações com os responsáveis e cuidadores 
na instituição APAE, lugar onde o paciente estudado segue em avaliação. Seu diagnóstico foi definido clinicamente, 
dada a impossibilidade de confirmação genética laboratorial. Atualmente com cinco anos de idade, o propósito é 
atendido na APAE da cidade de Penápolis (SP), onde recebe tratamentos específicos para suas limitações. Como 
resposta aos tratamentos realizados o indivíduo mostra-se bem fisicamente, dispensando a fisioterapia. Devido ao seu 
distúrbio na fala, o acompanhamento por fonoaudiólogos é de suma importância, assim como o amparo por 
professores que acompanham seu desenvolvimento intelectual, este abaixo para a sua idade. A criança apresenta as 
características peculiares à ambas as síndromes, tais como baixa implantação das orelhas, articulações rígidas, 
problemas musculares, esqueléticos, expressão facial típica e distúrbio da fala. Além disso, possui também déficit de 
atenção, retardo mental, características essas apresentadas na literatura como peculiares as duas síndromes. O 
acompanhamento dessas crianças por instituições especializadas e profissionais competentes acarretam na melhoria 
da qualidade de vida desses indivíduos. Algumas das características apresentadas pelos portadores podem ser 
amenizadas com fisioterapia e tratamentos específicos. O aconselhamento genético para as famílias também é de 
suma importância, uma vez que a SSJ pode apresentar níveis de gravidade diferentes e a SFS pode ser encontrada de 
duas formas distintas. 

Palavras-chave: Genética humana, Síndrome de Freeman-Sheldon, Síndrome de Schwartz-Jampel. 

 

 
1. Introdução 

A displasia cranio-carpo-tarsal, também conhe-
cida como síndrome de Freeman-Sheldon (SFS), foi 
descrita pela primeira vez em 1938 pelos mesmos 
pesquisadores (Freeman EA, Sheldon JH, 2001). Trata-
se de uma doença genética cuja freqüência é rara, 
bem delineada morfologicamente, caracterizada por 
um quadro dismórfico que associa alterações ósseas e 
contraturas articulares com uma expressão facial típi-
ca. Segundo Fraser et.al. (1970) e Klemp et. al. 
(1995) casos relatados da síndrome ocorrem de forma 
isolada, ou seja, sem nenhuma história familiar, porém 
em alguns casos existe um típico padrão de herança 
autossômica dominante.  

Já a síndrome de Schwartz-Jampel é uma doen-
ça cujo padrão de herança é autossômico recessivo e 
foi descrita pela primeira vez em 1962 (O.Schwartz, 
R.S. Jampel, 1962). Também de ocorrência rara, tal 
síndrome é caracterizada por miopatia miotônica gene-
ralizada, como máscara facial, fissura palpebral curta, 
hipertelorismo, baixa implantação das orelhas, mi-
crognatia, blefaroespasmos, retrognatia, atresia de 
palato duro, displasias esqueléticas, hipertrofia muscu-
lar difusa dos músculos faciais, contraturas das articu-
lações, retardo de crescimento, atraso na maturação 
óssea, boca pequena e lábios contraídos.  

Apesar de possuírem baixa frequência faz-se 
importante o conhecimento sobre tais doenças, assim 
como a apresentação à população em geral, esclare-
cendo alguns aspectos ainda desconhecidos sobre as 
síndromes. 
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Diante disso, o presente trabalho teve como ob-
jetivos a revisão bibliográfica sobre as síndromes de 
Freeman-Sheldon e Schwartz-Jampel, coleta de dados 
sobre um paciente com diagnóstico clínico de ambas 
as síndromes, posterior elaboração de um relato de 
caso sobre esse paciente e por fim um relatório a ser 
entregue à família do propósito e também aos seus 
cuidadores profissionais, com informações atualizadas 
sobre tais condições, a fim de esclarecer possíveis 
dúvidas quanto às doenças e atendimento ao paciente 
portador. 

 
 

2. Casuística e Método 

A casuística foi constituída por um paciente com 
diagnóstico clínico das síndromes de Freeman-Sheldon 
e Schwartz-Jampel, atualmente atendido na APAE 
(Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais) locali-
zada na cidade de Penápolis (SP).  

Para a elaboração do relato de caso e relatório 
à família e cuidadores profissionais foi realizada, ante-
riormente, uma revisão bibliográfica sobre as síndro-
mes para um melhor embasamento científico. Em 
seguida, informações acerca do paciente foram coleta-
das com os pais responsáveis e cuidadores do mesmo 
na instituição. 

Esse trabalho foi submetido e aprovado pelo 
Comitê de Ética em Pesquisa (CEP/UNISANTA), sob o 
número: 49/2010. 

 
 

3. Resultados 

O paciente desse presente estudo possui atu-
almente cinco anos de idade. Filho de pais não con-
sanguíneos é fruto de uma primeira gestação de casal 
jovem e sadio. Segundo declaração da genitora, a 
mesma não fazia uso de métodos anticoncepcionais e 
sua gravidez foi descoberta somente aos três meses. 
Uma vez confirmada a gestação, foi encaminhada ao 
profissional competente para início de exames pré-
natais.  

A criança nasceu de parto normal, com 36 se-
manas, pesando 2,650 Kg, medindo 43 cm, apresen-
tando-se cianótico, com o cordão enrolado em volta de 
seu pescoço, por isso a necessidade de interná-lo na 
UTI neonatal do hospital, já que também apresentou 
insuficiência respiratória. Uma vez não apresentando 
nenhuma intercorrência, mãe e criança foram libera-
das juntas do hospital.  Após alguns dias a criança foi 
diagnosticada com quadro de pneumonia pelo pedia-
tra. 

Durante o primeiro ano de vida, os pais obser-
varam características dismórficas no propósito, tais 
como mãos fechadas em punho, baixa implantação 
das orelhas, ombros e articulações rígidas. O desen-
volvimento motor também não era condizente com a 
idade (sentou aos 8/9 meses e andou com 20 meses). 
Devido a criança apresentar também problemas de 
alimentação, insônia e agitação, os responsáveis a 
conduziram a um pediatra, que por sua vez os enca-
minharam a um profissional neurologista. 

O paciente também fora atendido por uma e-
quipe multidisciplinar, envolvendo geneticista e endó-
crinos, que observaram disfunção tireoidiana. Posteri-
ormente, a criança fora diagnosticada clinicamente 
como portadora das síndromes de Freeman-Sheldon e 

Schwartz-Jampel, não sendo realizado exame genético 
específico. 

Atualmente o paciente é atendido na APAE (As-
sociação de Pais e Amigos dos Excepcionais) localizada 
na cidade de Penápolis (SP) devido às suas necessida-
des especiais, tanto físicas quanto neurológicas. Ele 
apresenta idade mental abaixo da esperada (5 anos de 
vida com idade mental de 2,5 anos), necessitando de 
acompanhamento de professores e de profissionais da 
área da saúde. Na instituição, ele recebe tratamentos 
de fisioterapeutas, ajudando-o com suas articulações 
rígidas e problemas de locomoção; de fonoaudiólogas, 
uma vez que apresenta disfunção na fala; de terapeu-
tas ocupacionais que o auxiliam no relacionamento 
com outras crianças e com seus familiares. 

As atividades desenvolvidas na instituição auxi-
liam no desenvolvimento neuropsicomotor. Brincadei-
ras e atividades pedagógicas têm o intuito de melhorar 
o seu déficit de atenção, característico das síndromes, 
assim como no desenvolvimento de sua inteligência. 
Os fisioterapeutas desenvolvem com ele atividades 
físicas que tonificam seus músculos, tornando suas 
articulações mais flexíveis. 

Como resposta satisfatória ao tratamento, no 
momento o paciente está liberado de suas atividades 
fisioterápicas. Porém atividades intelectuais ainda 
estão sendo acompanhadas/desenvolvidas. A criança 
também exibe algumas atitudes peculiares. Sua mãe 
relata que o mesmo se entretém com objetos pouco 
usuais e atividades são quase sempre repetitivas, com 
brincadeiras que contenham água ou muito barulho e 
cores. Algumas atividades como abrir e fechar zíperes 
e torneiras e ligar e desligar botões são observadas. 
Há também atitudes surpreendentes quando paciente 
é colocado em contato com água. Ele se mostra bas-
tante interessado, irritando-se quando o contato é 
proibido. Tais atitudes não são relatadas em nenhum 
dos demais estudos consultados.  

 
 

4. Discussão 

 A síndrome de Freeman-Sheldon é reconheci-
da como um distúrbio genético caracterizado por con-
traturas múltiplas congênitas (anomalia estrutural que 
impede a flexão e/ou extensão normal de uma deter-
minada área corpórea). Esse tipo de contratura em 
recém-nascido é reconhecida como artigripose, sendo 
apenas um termo descritivo e não diagnóstico. Dessa 
forma, na maioria dos casos o diagnóstico da síndrome 
pode ser encoberto por um diagnóstico de uma sim-
ples artigripose (Carakushansky et.al.,2001). 

As anomalias craniofaciais presentes na sín-
drome são suficientemente típicas e dão uma clássica 
aparência ao indivíduo como se estivesse assobiando. 
A expressão facial é composta por boca pequena com 
lábios finos projetados para fora e bochechas insufla-
das. Pode haver associação também com microglossia 
e micrognatia, que são observados no caso relatado. O 
palato costuma ser muito alto e anormalidades ocula-
res também são encontradas, com fendas palpebrais 
inclinadas para baixo, com telecanto primário e ocasi-
onalmente por haver estrabismo ou ptose palpebral 
associada (Carakushansky et.al.,2001). 

Indivíduos com SFS em sua maioria apresen-
tam distúrbios de fala, corroborando, assim, com o 
diagnóstico do relato, já que a criança em estudo, 
atualmente com cinco anos, ainda não sabe falar. Tal 
distúrbio na fala pode ser consequência de uma hipoa-
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cusia, essa não relatada em laudos sobre o paciente 
apresentado (Munro et.al.,1997) 

 Os casos de SFS ocorrem de forma esporádi-
ca, mas se aceita que há a existência de dois tipos de 
transmissão hereditária. Uma mais frequente, autos-
sômica dominante, e outra mais rara, autossômica 
recessiva. Alves e Azevedo (1977) relataram em seus 
estudos com crianças portadores de SFS que as mes-
mas eram fruto de relacionamento consaguíneo. Esse 
fato é relevante quando se considera herança autos-
sômica recessiva ( Alves et.al.,1977) 

 Alterações neurológias importantes foram re-
latadas por Lev et.al. (2000). Eles relatam a existência 
de várias síndromes distintas associando face de asso-
bio com contraturas articulares, umas autossômicas 
dominantes sem envolvimento neurológico e outras 
autossômicas recessivas, geralmente com comprome-
timento neurológico em graus variáveis. O indivíduo 
descrito no presente estudo apresenta distúrbios neu-
rológicos, porém problemas auditivos não foram rela-
tados até o momento. 

A SSJ apresenta aspectos clínicos específicos e 
vários graus de gravidade. O seu diagnóstico precoce 
possibilita não somente a inclusão de tratamentos 
visando a melhoria da qualidade de vida ao portador, 
mas também o processo de aconselhamento genético 
familiar (Querioz et.al.,2008) 

  O caso descrito apresenta alguns aspectos 
clínicos relacionados à síndrome tais como dismorfis-
mo facial, anormalidades esqueléticas e musculares. 
Como já relatado, seus pais não apresentam consan-
guinidade, diferindo dos citados por Reed et.al.(2002), 
Moodley et.al.(1990) e Carod-Artal et.al. (1997). O 
propósito apresenta também retardo mental, defeitos 
de fala e no timbre de voz, assim como miopia, corro-
borando os casos descritos. Graças ao atendimento 
realizado na APAE, a criança apresenta uma melhora 
da atividade muscular.  

 
 

5. Conclusão 

 O presente trabalho teve como objetivo mos-
trar que o entendimento de ambas as síndromes auxi-
liam no tratamento correto por equipe multidisciplinar 
especializada, conferindo aos portadores uma melhoria 
da qualidade de vida. 

  O diagnóstico para a síndrome foi dado a 
partir da análise clinica do paciente, porém o exame 
genética se faz importante e necessário, uma vez a 
síndrome de schwartz-jampel pode apresentar graus 
diferentes de gravidade e a síndrome de freeman-
sheldon apresenta-se de duas formas distintas. Além 
disso, a confirmação laboratorial pode influenciar so-
bremaneira o processo de aconselhamento genético à 
família. 
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