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Síndroma de Silver-Russel. Um Caso Clínico 
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Resumo 

O síndroma de Silver-Russel é caracterizado por baixo peso 
e baixa estatura, intra e extra uterina, associada a um número 
variável de dismorfismos. Os autores apresentam um caso clínico 
diagnosticado aos 4 anos de idade. 

Palavras-Chave: Silver-Russell; dismorfia; baixo peso; 
baixa estatura. 

Summary 

Silver-Russell Syndrome 

Silver-Russell syndrome is characterised by intrauterine and 
posnatal growth failure acompained by a variabel number of 
dysmorphic features. A 4-years-old boy with a clinical diagnosis 
of the syndrome is presented. 

Key-Words: Silver-Russell; dysmorphism; low weight; short 
stature. 

Introdução 

O síndroma de Silver-Russell, entidade clínica de 
etiologia desconhecida (1. 2, 3, 4, 5), é caracterizado por baixo 
peso e baixa estatura presentes ao nascimento e mantidos 
na vida extrauterina (1, 3, 4, 5. 6) associada a dismorfia 
craniofacial e assimetria corporal. Ocorre de forma espo-
rádica (1' 3' 4), sem prevalência por sexo ou raça, mas com 
possível incidência familiar 	3' 4''). Ainda não foi pos- 
sível fazer uma estimativa da sua frequência, apesar de 
ser uma causa conhecida de atraso de crescimento intra-
uterino (8). 
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Tipicamente a face é pequena e triangular, com boca 
grande e de cantos invertidos; a testa proeminente e o 
micrognatismo conferem-lhe um perfil característico (1. 2,  
3, 4, 5, 9).  

A assimetria corporal, mais frequente na face e nos 
membros inferiores, ocorre em cerca de 78% dos doentes 
e a clinodactilia em 76% (6). 

Outros sinais clínicos incluem atraso motor e mental, 
de maior ou menor gravidade, hipotrofia muscular, hiper-
sudorese, hipoglicemia e malformações nefrouroló- 
gicas 	4' 6). 

História clínica 

F. C. de sexo masculino e quatro anos de idade, é 
seguido na consulta externa de pediatria do HDVC, por 
baixa estatura. 

É o segundo filho de pais jovens, saudáveis, não 
consaguíneos e de estatura média (pai — 175 cm; mãe —
160 cm). Irmã de 6 anos com altura no percentil 50. 

Gestação de 37 semanas, vigiada e sem intercorrências 
ou exposição a teratógenos. Parto espontâneo, distócico 
(ventosa) e hospitalar. Apgar ao 5.° e 10.° minutos, res-
pectivamente de 9 e 9. Ao nascimento: peso — 2000 gr; 
comprimento — 45 cm; perímetro cefálico — 32 cm. Perío-
do neonatal sem problemas. Alimentação correcta, com 
aleitamento materno até aos 9 meses, diversificação aos 
5 meses e suplementação em vitaminas (D + C) e ferro 
até aos 12 meses. Crescimento sempre baixo de percentil 
3 e paralelo ao mesmo; a velocidade de crescimento é de 
cerca de 6 cm no último ano. Desenvolvimento com atra-
so da fala. Dificuldade de alimentação por recusa ali-
mentar, irritabilidade e hipersudorese. 

Ao exame físico: 
Peso, estatura e perímetro cefálico abaixo do percentil 

3 (P — 11,500 Kg; E — 88,5 cm; PC — 48 cm). 
Face assimétrica, pequena e triangular, com testa 

proeminente e micrognatismo; boca grande com cantos 
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invertidos (Fig. 1) (Fig. 2). Tórax em quilha, lordose 
(Fig. 3). Clinodactilia dos quintos dedos das mãos. 
Hipotrofia muscular. Assimetria ligeira dos membros 
inferiores. Auscultação cárdio-pulmonar normal. Abdómen 
normal. Órgãos genitais externos normais. 

FIG. 1 — Face assimétrica, pequena e triangular. 

FIG. 2 — Testa proeminente e micrognatismo. 

it 
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FIG. 3 — Deformações esqueléticas. 

Os exames complementares: 
Hemograma e bioquímica normais, incluindo a fun-

ção renal. Ph e gases arteriais normais. Urina do tipo II 
normal. D xilose normal. Prova de suro e anticorpos Anti 
gliadina negativos. Estudo da tiróide normal. Somato-
trofina com prova dinâmica normal. Aminoacidémia e 
aminoacidúria normais. GAGS normais. Cariótipo nor-
mal. 

O estudo radiológico do esqueleto confirma a defor-
mação torácica e a assimetria dos membros inferiores. 

A ecografia abdominal e o ecocardiograma são nor-
mais. 

O exame oftalmológico é normal. 
A avaliação do desenvolvimento, efectuada na con-

sulta de psicologia, revela um nível de desenvolvimento 
geral de 44,3 meses, com maiores dificuldades nas áreas 
do raciocínio prático e da fala. 

Discussão e conclusão 

O diagnóstico do síndrome de Silver-Russell baseia-
-se em critérios clínicos, exigindo a presença de, pelo 
menos, três dos cinco seguintes (6): 

1 — baixo peso ao nascimento 
2 — baixa estatura à data do diagnóstico 
3 — alterações craniofaciais típicas 
4 — assimetria facial ou dos membros 
5 — clinodactilia 
A dificuldade na alimentação nos primeiros anos de 

vida, a hipersudorese e a irritabilidade, descritas nas cri-
anças com este síndrome, devem-se provavelmente à hipo-
glicemia que lhe está associada (6), enquanto que a 
hipotrofia muscular é muito provavelmente a causa pri-
mária do atraso psicomotor (6). 

A hormona do crescimento abaixo dos valores nor-
mais e a acidose tubular renal do tipo II, são relativamen-
te frequentes nesta patologia e a sua correcção, quando 
presentes, relaciona-se com a melhoria do prognóstico 
estatural que é, habitualmente, de 151,2 +/- 7,8 cm para 
o sexo masculino e de 139,9 +/- 9,0 cm para o sexo 
feminino (10, 11)

. 
 

O nosso doente, com todos os critérios clínicos ne-
cessários ao diagnóstico, apresenta ainda a hipotrofia 
muscular e as alterações esqueléticas que lhe são fre-
quentes. A hipersudorese, a recusa alimentar e a irritabi-
lidade estão presentes, bem como o moderado atraso 
mental em que predomina a dificuldade das capacidades 
cognitivas com grande atraso da aquisição da fala. 

Analiticamente não foi detectado o défice de hormona 
de crescimento nem diagnosticada a acidose metabólica, 
motivo pelo qual não foi instituída qualquer terapêutica. 

Com o diagnóstico de síndrome de Silver-Russell, a 
criança foi orientada para o ensino especial e terapêutica 
da fala, no sentido da melhoria do seu desenvolvimento 
intelectual (6). 

Com a descrição deste caso clínico pretendemos ape-
nas alertar para a necessidade do seu reconhecimento no 
diagnóstico das situações de deficiente evolução estaturo 
ponderal da criança e para a possibilidade da sua associa-
ção com défice de hormona de crescimento, acidose 
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tubular renal do tipo II, e alteração das capacidades 
cognitivas que, na detecção atempada, permite a melhoria 
do prognóstico. 
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