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RESUMO

A sindrome de Freeman-Sheldon (SFS) é caracterizada como uma desordem de heranga autossémica dominante,
porém em alguns casos se apresenta da forma autossémica recessiva. Seu quadro dismorfico associa alteragbes
osseas e contraturas articulares com uma expressao facial tipica. Ja a sindrome de Schwartz-Jampel (SSJ) caracteriza-
se também por um distlrbio autossémico recessivo, sendo suas principais caracteristicas a baixa estatura, facies
tipica, anormalidades esqueléticas multiplas e atividade muscular continua. O presente trabalho descreve o caso de
uma crianga do sexo masculino afetada por ambas as sindromes. Para a realizagdo desse relato de caso, foi realizada
pesquisa bibliografica sobre as sindromes e, posteriormente, coletadas informagdes com os responsaveis e cuidadores
na instituicdo APAE, lugar onde o paciente estudado segue em avaliagdo. Seu diagndstico foi definido clinicamente,
dada a impossibilidade de confirmagdo genética laboratorial. Atualmente com cinco anos de idade, o propodsito é
atendido na APAE da cidade de Penapolis (SP), onde recebe tratamentos especificos para suas limitagdes. Como
resposta aos tratamentos realizados o individuo mostra-se bem fisicamente, dispensando a fisioterapia. Devido ao seu
disturbio na fala, o acompanhamento por fonoaudidlogos é de suma importancia, assim como o amparo por
professores que acompanham seu desenvolvimento intelectual, este abaixo para a sua idade. A crianga apresenta as
caracteristicas peculiares a ambas as sindromes, tais como baixa implantacdo das orelhas, articulagdes rigidas,
problemas musculares, esqueléticos, expressao facial tipica e disturbio da fala. Além disso, possui também déficit de
atencdo, retardo mental, caracteristicas essas apresentadas na literatura como peculiares as duas sindromes. O
acompanhamento dessas criangas por instituigdes especializadas e profissionais competentes acarretam na melhoria
da qualidade de vida desses individuos. Algumas das caracteristicas apresentadas pelos portadores podem ser
amenizadas com fisioterapia e tratamentos especificos. O aconselhamento genético para as familias também é de
suma importancia, uma vez que a SSJ pode apresentar niveis de gravidade diferentes e a SFS pode ser encontrada de
duas formas distintas.
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Ja a sindrome de Schwartz-Jampel é uma doen-
ca cujo padrdo de heranga é autossomico recessivo e
foi descrita pela primeira vez em 1962 (O.Schwartz,

1. Introducgao

A displasia cranio-carpo-tarsal, também conhe-

cida como sindrome de Freeman-Sheldon (SFS), foi
descrita pela primeira vez em 1938 pelos mesmos
pesquisadores (Freeman EA, Sheldon JH, 2001). Trata-
se de uma doenca genética cuja freqléncia é rara,
bem delineada morfologicamente, caracterizada por
um quadro dismoérfico que associa alteragbes 6sseas e
contraturas articulares com uma expressdo facial tipi-
ca. Segundo Fraser et.al. (1970) e Klemp et. al.
(1995) casos relatados da sindrome ocorrem de forma
isolada, ou seja, sem nenhuma histéria familiar, porém
em alguns casos existe um tipico padrdo de heranga
autossémica dominante.

R.S. Jampel, 1962). Também de ocorréncia rara, tal
sindrome é caracterizada por miopatia miotonica gene-
ralizada, como mascara facial, fissura palpebral curta,
hipertelorismo, baixa implantagdo das orelhas, mi-
crognatia, blefaroespasmos, retrognatia, atresia de
palato duro, displasias esqueléticas, hipertrofia muscu-
lar difusa dos musculos faciais, contraturas das articu-
lagOes, retardo de crescimento, atraso na maturagao
0ssea, boca pequena e labios contraidos.

Apesar de possuirem baixa frequéncia faz-se
importante o conhecimento sobre tais doengas, assim
como a apresentacdo a populagdo em geral, esclare-
cendo alguns aspectos ainda desconhecidos sobre as
sindromes.
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Diante disso, o presente trabalho teve como ob-
jetivos a revisdo bibliogréfica sobre as sindromes de
Freeman-Sheldon e Schwartz-Jampel, coleta de dados
sobre um paciente com diagnéstico clinico de ambas
as sindromes, posterior elaboragdo de um relato de
caso sobre esse paciente e por fim um relatério a ser
entregue a familia do propdsito e também aos seus
cuidadores profissionais, com informacdes atualizadas
sobre tais condigbes, a fim de esclarecer possiveis
duvidas quanto as doengas e atendimento ao paciente
portador.

2. Casuistica e Método

A casuistica foi constituida por um paciente com
diagnéstico clinico das sindromes de Freeman-Sheldon
e Schwartz-Jampel, atualmente atendido na APAE
(Associagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais) locali-
zada na cidade de Penapolis (SP).

Para a elaboracdo do relato de caso e relatério
a familia e cuidadores profissionais foi realizada, ante-
riormente, uma revisdo bibliogréfica sobre as sindro-
mes para um melhor embasamento cientifico. Em
seguida, informagdes acerca do paciente foram coleta-
das com os pais responsaveis e cuidadores do mesmo
na instituigdo.

Esse trabalho foi submetido e aprovado pelo
Comité de Etica em Pesquisa (CEP/UNISANTA), sob o
nimero: 49/2010.

3. Resultados

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

A crianga nasceu de parto normal, com 36 se-
manas, pesando 2,650 Kg, medindo 43 cm, apresen-
tando-se ciandtico, com o corddo enrolado em volta de
seu pescogo, por isso a necessidade de interna-lo na
UTI neonatal do hospital, jd que também apresentou
insuficiéncia respiratéria. Uma vez nao apresentando
nenhuma intercorréncia, mae e crianca foram libera-
das juntas do hospital. Apds alguns dias a crianga foi
diagnosticada com quadro de pneumonia pelo pedia-
tra.

Durante o primeiro ano de vida, os pais obser-
varam caracteristicas dismdrficas no propésito, tais
como maos fechadas em punho, baixa implantacao
das orelhas, ombros e articulages rigidas. O desen-
volvimento motor também ndo era condizente com a
idade (sentou aos 8/9 meses e andou com 20 meses).
Devido a crianca apresentar também problemas de
alimentagdo, insOGnia e agitagdo, os responsaveis 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 end6-
crinos, que observaram disfuncao tireoidiana. Posteri-
ormente, a crianga fora diagnosticada clinicamente
como portadora das sindromes de Freeman-Sheldon e

Schwartz-Jampel, ndo sendo realizado exame genético
especifico.

Atualmente o paciente é atendido na APAE (As-
sociagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais) localizada
na cidade de Penapolis (SP) devido as suas necessida-
des especiais, tanto fisicas quanto neuroldgicas. 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
area da saude. Na instituigdo, ele recebe tratamentos
de fisioterapeutas, ajudando-o com suas articulagdes
rigidas e problemas de locomogdo; de fonoaudidlogas,
uma vez que apresenta disfuncdo na fala; de terapeu-
tas ocupacionais que o auxiliam no relacionamento
com outras criangas e com seus familiares.

As atividades desenvolvidas na instituigdo auxi-
liam no desenvolvimento neuropsicomotor. Brincadei-
ras e atividades pedagodgicas tém o intuito de melhorar
o seu déficit de atengdo, caracteristico das sindromes,
assim como no desenvolvimento de sua inteligéncia.
Os fisioterapeutas desenvolvem com ele atividades
fisicas que tonificam seus musculos, tornando suas
articulacGes mais flexiveis.

Como resposta satisfatéria ao tratamento, no
momento o paciente esta liberado de suas atividades
fisioterdpicas. Porém atividades intelectuais ainda
estdo sendo acompanhadas/desenvolvidas. A crianca
também exibe algumas atitudes peculiares. Sua mae
relata que o mesmo se entretém com objetos pouco
usuais e atividades sdo quase sempre repetitivas, com
brincadeiras que contenham agua ou muito barulho e
cores. Algumas atividades como abrir e fechar ziperes
e torneiras e ligar e desligar botdes sao observadas.
H& também atitudes surpreendentes quando paciente
é colocado em contato com agua. Ele se mostra bas-
tante interessado, irritando-se quando o contato é
proibido. Tais atitudes ndo sdo relatadas em nenhum
dos demais estudos consultados.

4. Discussao

A sindrome de Freeman-Sheldon é reconheci-
da como um disturbio genético caracterizado por con-
traturas multiplas congénitas (anomalia estrutural que
impede a flexdo e/ou extensdo normal de uma deter-
minada area corpdrea). Esse tipo de contratura em
recém-nascido é reconhecida como artigripose, sendo
apenas um termo descritivo e ndo diagndstico. Dessa
forma, na maioria dos casos o diagndstico da sindrome
pode ser encoberto por um diagndstico de uma sim-
ples artigripose (Carakushansky et.al.,2001).

As anomalias craniofaciais presentes na sin-
drome sdo suficientemente tipicas e ddo uma classica
aparéncia ao individuo como se estivesse assobiando.
A expressdo facial é composta por boca pequena com
labios finos projetados para fora e bochechas insufla-
das. Pode haver associagdo também com microglossia
e micrognatia, que sdo observados no caso relatado. O
palato costuma ser muito alto e anormalidades ocula-
res também sdo encontradas, com fendas palpebrais
inclinadas para baixo, com telecanto primario e ocasi-
onalmente por haver estrabismo ou ptose palpebral
associada (Carakushansky et.al.,2001).

Individuos com SFS em sua maioria apresen-
tam disturbios de fala, corroborando, assim, com o
diagndstico do relato, ja que a crianga em estudo,
atualmente com cinco anos, ainda ndo sabe falar. Tal
disturbio na fala pode ser consequéncia de uma hipoa-
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cusia, essa nao relatada em laudos sobre o paciente
apresentado (Munro et.al.,1997)

Os casos de SFS ocorrem de forma esporadi-
ca, mas se aceita que ha a existéncia de dois tipos de
transmissdo hereditaria. Uma mais frequente, autos-
sOmica dominante, e outra mais rara, autossémica
recessiva. Alves e Azevedo (1977) relataram em seus
estudos com criangas portadores de SFS que as mes-
mas eram fruto de relacionamento consaguineo. Esse
fato é relevante quando se considera heranga autos-
sOmica recessiva ( Alves et.al.,1977)

Alteragbes neuroldgias importantes foram re-
latadas por Lev et.al. (2000). Eles relatam a existéncia
de varias sindromes distintas associando face de asso-
bio com contraturas articulares, umas autossdémicas
dominantes sem envolvimento neuroldgico e outras
autossdmicas recessivas, geralmente com comprome-
timento neurolégico em graus varidveis. O individuo
descrito no presente estudo apresenta disturbios neu-
rolégicos, porém problemas auditivos ndo foram rela-
tados até o momento.

A SSJ apresenta aspectos clinicos especificos e
varios graus de gravidade. O seu diagndstico precoce
possibilita ndo somente a inclusdo 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
clinicos relacionados a sindrome tais como dismorfis-
mo facial, anormalidades esqueléticas e musculares.
Como ja relatado, seus pais ndo apresentam consan-
guinidade, diferindo dos citados por Reed et.al.(2002),
Moodley et.al.(1990) e Carod-Artal et.al. (1997). O
propdsito apresenta também retardo mental, defeitos
de fala e no timbre de voz, assim como miopia, corro-
borando os casos descritos. Gragas ao atendimento
realizado na APAE, a crianga apresenta uma melhora
da atividade muscular.

5. Conclusao

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

O diagnéstico para a sindrome foi dado a
partir da analise clinica do paciente, porém o exame
genética se faz importante e necessario, uma vez a
sindrome de schwartz-jampel pode apresentar graus
diferentes de gravidade e a sindrome de freeman-
sheldon apresenta-se de duas formas distintas. Além
disso, a confirmacdo laboratorial pode influenciar so-
bremaneira o processo de aconselhamento genético a
familia.
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