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Apés a publicagdo, em 1963, do trabalho de Rubinstein-Taybil5, reu-
nindo 7 casos de criancas semelhantes em suas anomalias craniofaciais, en-
curvamento e alargamento dos grandes artelhos e polegares e retardo psi-
co-motor, aproximadamente 224 casos ja foram relatados+ 7 19,16, Esse con-
junto de sinais e sintomas caracteriza uma sindrome de etiologia desconhecida.
Na literatura brasileira encontramos apenas um caso relatado por Krinski,
Biasi & Machado!l. A prevaléncia da sindrome é estimada em cerca de
1/300.000 '8 nas populagdes gerais e de 1/720 a 1/300 em institui¢bes para
retardados mentais. A proporcao sexual entre os afetados é de 1:1. O proces-
so é congénito e a sobrevida é varidvel, tendo sido relatados 3 casos com
idade acima de 30 anos, um dos quais com 49 anos. N&o ha referéncia de
relacio com fatores gestacionais, consangiiinidade, cor, idade dos pais ao nas-
cimento e ordem de nascimento. O desenvolvimento sexual é normal em
alguns pacientes. Na cidade de Ontario hi apenas dois casos relatados,
de recorréncia entre 243 irm&os de pacientes, o que dad um risco médio de
cerca de 1%. S#o freqiientes as dificuldades respiratérias ao nascimento e

as infeccoes broncopulmonares na inféncia 5 6 14,17,

OBSERVACOES

Cas0 1 — Recém-nato de F. N. C., branco, sexo feminino, nascido em 26-01-71,
pesando 2.930 g apoOs gestacdo normal de 9 meses. E o ultimo fitho em uma irman-
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dade de 14, oriunda de pais aparentemente néo consangiliineos. Nascimento em mas
condicdes, com aspiracdo de secrecdo, depressdo da atividade reflexa e dificuldade
respiratéoria, com um Apgar 3 no l.c minuto e 5 no 5. minuto. A placenta era
discoide, pesando 550 g, com insercao central. Presenca de hidramnios. Foi admi-
tida no bercario apdés 30 minutos de vida, ativa, com choro forte, edema bipalpebral,
moderada cianose, taquipnéia, estertores pulmonares de finas bolhas, esparsas, pre-
dominando no hemitérax esquerdo e fratura de clavicula esquerda. Observou-se,
ainda, diminuicdo das fendas palpebrais e orelhas pequenas, de implantacio baixa;
dedo extranumerério completo, implantado por pediculo na face externa da pri-
meira falange do 5.° quirodactilo esquerdo; prega simiesca bilateral; implantacdo
dorsal do 5.v quirodactilo direito e 4¢ e 5¢ esquerdos; com desvio medial do 4.c
pododactilo direito e dos 1., 4¢ e 5¢ esquerdos. Sindactilia discreta entre os 2.
e 3.c pododéactilos bilateralmente. Aumento de distancia entre o 1° e 2.¢ quiro-
dactilos e pododactilos. H& achatamento e alargamento da ultima falange dos
polegares e dos grandes artelhos, que apresentam desvio abdutor com encurvamento.
Os dedos da méao se apresentam fletidos, com acentuada oposicio dos polegares
(Fig. 1). Evolugdo clinica — Apresentou, nos primeiros dias, periodos de difi-
culdade respiratéria com cianose moderada e ictericia precoce. No terceiro dia de
vida, teve uma crise convulsiva generalizada. Nessa ocasido, foi negativa uma ex-
ploracdo para hematoma subdural e a fundoscopia ocular mostrou-se normal. No
30.0 dia de vida, constatou-se, na ausculta cardiaca, a presenca de sopro sistélico
2/6+, curto, do tipo ejecdo, melhor audivel no mesocardio. Até o 8l.o dia, apre-
sentou crises convulsivas apesar do uso de barbituricos. Por ocasido da alta, o pe-
rimetro cefélico circunferencial era de 35 cm, e a distincia antero-posterior de 22
cm. O peso era de 3.720 g. Exames complementares — Eletrencefalograma: di-
fusa lentificacdo do ritmo no hemisfério cerebral direito, com predominio em regido
temporal, principalmente na regido posterior direita; sinais de atividade irritativa
temporal esquerda. Eletrocardiograma: sobrecarga das camaras direitas e extrasis-
tolia supra-ventricular unifocal,

Fig. 1 — Caso 1. Implantacdo baixa da orelha externa, dedo sSupra-nu-
merdrio, desvio abdutor tibial do Vv.» pododdctilo direito, ca-
racteristicos da sindrome de Rubinstein-Taybi.
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Caso 2 — S, L. Z, 2,5 anos de idade, sexo masculino, branco. Nasceu a termo
em parto cesireo e em boas condicdes, pesando 2.800 g. E o 2.0 filho de duas gesta-
cOes, de pais nado consangiiineos. Sustentou a cabeca com 7 meses, sentou com 18
meses e andou com 27 meses. As primeiras palavras foram balbuciadas com 2,5
anos; nao controla ainda os esfincteres anal e vesical. Desde o nascimento apre-
senta estrabismo, polegares encurvados, irritabilidade, sono irregular e obstipacao
intestinal. Aos 6 meses teve pneumonia, e, com 1,5 anos, sarampo. Exame fisico
geral ~— Hipodesenvolvimento somdtico; perimetro cefilico de 45 cm. Sopro sisto-
lico em foco pulmonar, de ejecdo suave, irradiando para o0 mesocardio, com estalido
protosistélico, varidvel com a respiracdo. Desdobramento da segunda bulha, com
componente pulmonar normofonético. Testiculos ausentes da bolsa escrotal. Facies
com nariz de base alargada, hipertelorismo, epicanto, aspecto gracial, 1abio superior
de espessura homogénea. Orelhas com formacdo anormal das dobras e moderada
implantacdo posterior (Fig. 2). Dedos aumentados de volume, especialmente nas pon-
tas e diminuidos em comprimento. Os polegares estdo encurvados em angulacao
radial. Calcanhares salientes, pés planos; o 1. pododActilo apresenta-se bastante au-
mentado de volume, sendo que o 4. pododAactilo é menor que o 3. e estd posterior-
mente implantado. O exame dos dermatoéglifos palmares (Fig. 3) mostra na mao

Fig. 2 — Caso 2. Fdcies habitual; 1.c quiroddctilo com encurvamento
abdutor radial caracteristico da sindrome; dedos alargados
principalmente nas extremidades; 1. pododdctilo alargado €
3.0 dedo mais longo que o normal; pés planos e dedos alargados.



SINDROME DE RUBINSTEIN-TAYBI 385

10.2

-
AN g eed i

Fig. 4 — Caso 2. Dermatoglifos plantares.

esquerda, os seguintes padrdes: presilha na 4rea interdigital Ii; trirrddio axial ¢
na posicdo proximal; presenca de trirr&ddios a, b, ¢ e d; angulo atd=40°; numero de
linhas entre os trirradios a-b=29; indice de Walker igual a 7,40%; presenca de
prega simiesca, auséncia de padrdo na &rea hipotenar. Na méo direita: auséncia de
qualquer padrao nas Aareas interdigitais; trirrddio axial ¢ na posicdo proximal;
presenca dos trirrddios a, b, ¢ e d; angulo atd=44°; nimero de linhas entre os
trirrddios a-b=35; indice de Walker = 6,86%; presenca de prega simiesca, auséncia
de padrdo na é&rea hipotenar. N&o foi possivel determinar os padrdes digitais.
Exame neurolégico — Hiperreflexia profunda; retardo mental, motor e de lingua-
gem. Estrabismo convergente; movimentos oculares nistagmiformes; discreto astig-
matismo hipermetrépico. Hipotonia muscular. Exames complementares — Radio-
gradias de coluna wvertebral, bacia e crdnio, normais. Radiografia de punhos e
mdos: idade odssea diminuida com relacdo a idade cronoléogica. Assimetria do 4.0
pododéctilo, com encurvamento das falanges. Pés planos e aumento do diametro
transverso do 1. quirodéctilo. Deformidade das epifises das falanges proximais, sen-
do as extremidades distais ponteaguas e as proximais alargadas. Aumento do vo-
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lume das partes moles. Falanges distais do 2.0, 3.0, 4 e 5° quirodactilos diminuidas
em tamanho. FEletrencefalograma: sinais frustos de atividade irritativa frontal es-
querda. Cariétipo normal.

COMENTARIOS

Embora a triade de dismorfismos, constituida por anomalias cranio-fa-
ciais, anomalias dos pés e méos, e retardo psico-motor, caracterize a sindrome
de Rubinstein-Taybi, é o aspecto do halux e/ou do polegar, apesar de nio
ser patogndmico, o melhor critério diagnéstico 2 3,8, 12,13,17,19 (O fjcies, na
grande maioria dos casos, embora de dificil descri¢do, apresenta um conjunto
peculiar.

A sindrome é de diagnéstico clinico. Se muitas outras sindromes 9, entre
as quais as de Apert, de Cockayne, de Hallerman-Streiff, de Virchow-Seckel,
de Crouzon, de Treacher-Collins e de Cornélia de Lange, podem apresentar,
também, dismorfismos cranio-faciais as vezes semelhantes, nenhuma delas
tém evidentemente o conjunto de anomalias caracteristicas desta sindrome.
A mesma morfologia dos polegares, mas principalmente dos grandes arte-
lhos, pode ser encontrada nas acrocéfalo-sindactilias (sindromes de Apert, de
Pfeiffer e de Carpenter), na sindrome de disostose periférica, hipoplasia
nasal e retardo mental, na sindrome da discondroplasia, anomalias faciais e
polissindactilia, e na sindrome fronto-digital®. Isto demonstra que, embora
seja o melhor elemento de triagem diagnéstica, este aspecto ndo é, como ja
referimos, patognomoénico. Wilson 20 relatou recentemente 3 casos de triso-
mia D, que apresentavam o aspecto dos polegares e dos grandes artelhos
semelhantes aos descritos na sindrome de Rubinstein-Taybi; dois deles haviam
recebido inicialmente, esse diagnoéstico sindrémico.

Nossos dois pacientes apresentavam varias caracteristicas da sindrome.
A existéncia, no caso 1, de um sexto dedo, ao lado do 5.° da m&o esquerda,
e a presenca de hidrAmnios, ndo sdo freqiientes (Quadro 1).

O cariétipo, determinado apenas para o caso 2, ndo evidenciou anor-
malidades e as pesquisas (prova de triagem) para erros inatos de metabolismo
de amino-acidos e mucopolissacarideos, foram negativas.

A etiologia dessa sindrome é ainda desconhecida. Alteracées cromosso-
micas, mutacio génica e distarbios embriopaticos ja foram considerados como
possibilidades etiolégicas. Nos poucos casos em que foi possivel exame ana-
tomo-patolégico, foram evidenciadas maultiplas malformacdes, inclusive do sis-
tema nervoso central.

O reconhecimento desta sindrome principalmente pelos pediatras é impor-
tante, por ser, na maioria das vezes, de facil suspeita diagnéstica e permitir,
ja ao nascimento (como no caso 1), o prognéstico, o aconselhamento gené-
tico e as possibilidades terapéuticas,



SINDROME DE RUBINSTEIN-TAYBI 387

1. Alteracdes oftalmoldgicas: estrabismo, ptose palpebral, epicanto, glaucoma, me-
galocornea, exoftalmo, midriase, opacidade da cérnea, catarata, atrofia optica.

2. Alteracoes cdrdio-vasculares: comunicacdo interventricular, persisténcia de ca-
nal arterial, insuficiéncia adrtica, alteracdes elétricas (taquicardias e blo-
queios) e SsoOpros.

3. Alteracbes uro-genitais: urolitiase, ectopia testicular, criptorquidia, angulamento
do pénis, hipospadia, duplicacdo renal, piélica ou uretral.

4, Alteracbes Osteo-musculares: anomalias vertebrais (escoliose, cifose), pés planos,
valgus e genu valgum, osteocondrites, palato alto, polidactilia e clinodactilia,
anomalias costais e esternais e pélvicas, agenesia do conduto auditivo externo,
dedos aplanados e alargados na ultima falange, polegares e haluces com en-
curvamento abdutor, agenesia dos seios frontais, aumentos de partes moles e
o6sseas das falanges, atrofias musculares, sindactilia, microcéfalo e achata-
mento da regiao occipital.

5. Alteracdes dermatolégicas: aumento do angulo atd, prega palmar simiesca.

6. Alteracdes psico-neuroldgicas: retardo mental, retardo motor, retardo da lin-
guagem, hipotonia, convulsdes, hipertonia, hiperreflexia, dificuldade na marcha,
dificuldade na degluticéo.

7. Alteracbes faciais: cabelos de implantacdo baixa, orelhas de implantacdo baixa,
sobrancelhas de implantacio alta, fronte saliente, hipertelorismo, micrognatia,
retrognatia, nariz aquilino, prega antimongolica, desvio do septo nasal, anomalias
da orelha externa.

8. Alteracées gerais: hipodesenvolvimento somatico, hirsutismo, nevus, mamilos
supranumerérios, vitiligo, paroniquia.

9. Patologias associadas: fibrose endomiocardica, mielomeningocele, hidramnio.

Quadro 1 — Alteracées encontrdveis ma sindrome de Rubinstein-Taybi segundo Te-
feréncias bibliogrdficas.

RESUMO

Sdo descritos dois casos da sindrome de Rubinstein-Taybi em duas ir-
mandades de familias diferentes, oriundas de casais nao consangiiineos e
com um total de 16 irmdos. Os quadros clinicos sdo os classicamente rela-
tados. No caso 1, o diagnéstico foi realizado ao nascimento e havia polidac-
tilia e antecedentes de hidramnio. No caso 2, o cariétipo era normal. Os
dados observados nada acrescentam sobre a etiologia da sindrome.

SUMMARY
Rubinstein-Taybi syndrome: report of two cases

Two non-inbred cases of Rubinstein-Taybi syndrome in two non-related
sibships with a total of 16 sibs are reported. Clinical features are those
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classicaly reported. One of the patients (case 1) presents left post-axial
polydactily and a history of hydramnion. The cariotype is normal in the
other patient (case 2). Nothing is added in this paper as regards the etio-
logy of the syndrome,
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