SINDROME DE FRASER: COMBI NAQAO DE MULTIPLASANOMALIAS,
HETEROGENEIDADE CLINICA E RELEVANCIA DA NECROPSIA FETAL .
Novaes, H; Caruso, A; Caldoncelli, FF; Guimaraes-Aréas, ALB; Dock, DCA; Horovitz,
DDG;Santos, ACE; Cunha, WDS; Avvad-Portari, E.

Objetivos: Descrever necropsia de natimorto com diagndstico de Sindrome de Fraser
ressaltando seus achados clinicos e anatomo-patol 6gicos, comparando-os com a literatura.

Métodos: Colhidas informagdes do prontuario da mée e obtidos artigos via Pubmed. Caso
clinico: Gestante, 24 anos, com histéria pregressa de 3 gestacfes, sendo 1 provocado, 1 aborto
espontaneo, 1 filho vivo atermo. Gravidez atual gemelar, sem consanguinidade, com
diagnostico de crescimento intra-uterino retardado em um dos fetos, detectado no 1° trimestre.
Ultrassonografia com 25 semanas mostrou oligodramnia e feto maltiplas anomalias. Parto
cesareo com 35 semanas. Primeiro gémeo com boas condic¢des de vitalidade e 0 segundo,
natimorto malformado. Realizada necropsia.

Resultados: Natimorto pretermo, segundo gémeo, macerado, masculino, pesando 810g e
medindo 33cm de comprimento total. Pequeno paraidade gestacional. A ectoscopia:
criptoftalmia, microftalmia, hipertelorismo, nariz achatado, palato concavo, orelhas baixas,
atresia dos condutos auditivos externos, implantacdo baixa de pélos na fronte, implantacéo
baixa do corddo umbilical, sindactilia do 1° ao 4° quirodactilos e do 2° ao 5° pododéctil os.
Anomalias internas. atresia de traquéia, pulmdes volumosos, agenesiarenal e ureteal bilateral
e bexiga hipoplésica. Outros achados: ascite, deplecéo timica e esplénica. Diagndstico
principal: Sindrome de Fraser. Cari6tipo 46 XY em 30 metafises. Placenta biamnidtica,
bicoridnica com amnio nodoso difuso, dismorfia e dismaturidade vilosas na placa corial do
segundo gémeo. Placa corial do primeiro gémeo sem alteracoes.

Conclusdo: Sindrome de Fraser € caracterizada por criptoftalmia, sindactilia, malformactes da
laringe e trato genitourinario, dismorfismo craniofacial, fenda orofacial, retardo mental e
anomalias muscul oesguel éticas. E uma doenca autossdmica recessiva com padrdo de heranca
baseado na consangtiinidade dos genitores (estimada em 15%). Ha relatos recentes sobre uma
associacao de uma mutagéo com perda da funcéo da proteina da matrix extracelular A revisdo
de 117 casos feita por Slavotinek e Tifft (2002) propds critérios maiores e menores para o
reconhecimento e distincdo desta sindrome.
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