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ARTIGO ORIGINAL

RESUMO

A sindrome de Smith-Magenis apresenta-se como um disturbio neuro-comportamental, cuja
etiologia encontra-se na haploinsuficiéncia do gene RAI1 por mutacdo genética ou delecao
do cromossomo 17p.11.2. RELATO DE CASO: trata-se de uma paciente do Municipio de
ltaperuna que possui a sindrome em questdo e cujo diagndstico se deu na faixa etdria de 1
ano e 10 meses por meio do teste citogenético de FISH. DISCUSSAO: E uma sindrome rara,
gue possui grande impacto social e na saude de quem a possui e nos familiares que cercam
a paciente. Dentre as manifestacdes comportamentais da paciente estudada, se exacerba a
hiper-reatividade associada ao déficit de atencdo, relutdncia em comportamentos
adaptativos, autoagressao caracterizada como onicotilomania, onde a crianca arranca de
forma frequente unhas dos pés até sangrar e quebra seus préprios dentes, tendo em vista a
alteracdo nos mecanismos nociceptivos, o que resulta diminuicdo na percepcdao da dor.
Ademais, outra manifestacdo clinica marcante se deve ao disturbio de sono, com inversao
do ciclo circadiano e alteragdo no mecanismo de liberacdao de melatonina por meio da
glandula pineal, deste modo, salienta-se que mesmo com o uso didrio de medicamentos
indutores de sono, a paciente dorme somente uma média de 3 horas por noite. Por fim, a
progenitora destaca sentir discriminacdo da sociedade em relagdo a sua filha e se queixa do
nado preparo por parte da instituicdo publica de ensino em lidar com as particularidades da
paciente no ambito escolar. CONSIDERAGAO FINAL: o trabalho teve como objetivo
enriquecer a compreensao da sindrome por meio de uma abordagem integrada, que valoriza
ndo apenas os aspectos clinicos, mas também a perspectiva Unica proporcionada pela
vivéncia cotidiana relatada pela familia, desta forma busca-se propagar informacdes e
fomentar debates a respeito do tema, contribuindo positivamente com a sociedade, tendo
em vista que é uma doencga pouco discutida no ambito social e da saude, onde ha uma
caréncia nas acoes e servicos publicos de salde voltadas para os portadores da sindrome em
questao.
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SMITH-MAGENIS SYNDROME: CASE REPORT IN THE
MUNICIPALITY OF ITAPERUNA-RJ

ABSTRACT

Smith-Magenis syndrome presents as a neurobehavioral disorder, whose etiology lies in the
haploinsufficiency of the RAI1 gene due to a genetic mutation or deletion of chromosome
17p11.2. CASE REPORT: This is the case of a patient from the municipality of Itaperuna who
has the syndrome in question and whose diagnosis occurred at the age of 1 year and 10
months through the FISH cytogenetic test. DISCUSSION: It is a rare syndrome with a
significant social and health impact on both the affected individual and their surrounding
family. Among the behavioral manifestations observed in the studied patient, there is
marked hyperreactivity associated with attention deficit, reluctance toward adaptive
behaviors, and self-injurious behavior characterized as onychotillomania, in which the child
frequently pulls out her toenails until they bleed and breaks her own teeth. This is related to
alterations in nociceptive mechanisms, resulting in a decreased perception of pain.
Furthermore, another significant clinical manifestation is the sleep disorder, with circadian
cycle inversion and altered melatonin release mechanism via the pineal gland. As such, it is
noteworthy that even with the daily use of sleep-inducing medications, the patient only
sleeps an average of three hours per night. Lastly, the patient's mother reports experiencing
social discrimination regarding her daughter and complains about the lack of preparedness
of the public educational institution in addressing the child’s specific needs within the school
environment. FINAL CONSIDERATION: This work aims to enrich the understanding of the
syndrome through an integrated approach that values not only the clinical aspects but also
the unique perspective provided by the family's lived experience. In doing so, it seeks to
disseminate information and foster discussions on the subject, contributing positively to
society, considering that this is a condition rarely discussed in social and health spheres,
where there is a lack of public health actions and services specifically geared toward
individuals with this syndrome.
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1. INTRODUCAO

1'.1. Desenvolvimento do paciente com SMS

A sindrome de Smith-Magenis apresenta-se como um disturbio neuro-comportamental,
cuja etiologia se encontra na haploinsuficiéncia do gene RAI1 por mutac¢do genética ou
por dele¢do do espaco intersticial do respectivo cromossomo 17p.11.2, onde o paciente
apresenta fendtipo facial especifico, progressdo com o decorrer da idade, atraso no
desenvolvimento neuromotor, déficit cognitivo, disfuncbes comportamentais e
alteragGes significativas do ritmo circadiano do sono. A prevaléncia é estimada em
1.25.000 nascidos vivos podendo chegar até 1.15.000, sem predilecdo por géneros, fator
racial ou geolocalizacdo. A histéria pré-natal é marcada pela redu¢ao do feto em relagao
aos movimentos em 50% das gestacdes. Tais neonatos, nascem habitualmente com
parametros normais de antropometria, e a posteriori, apresentam ma progressao do
crescimento estaturo-ponderal, devido as dificuldades alimentares por disfuncdes
oromotoras, reflexos de suc¢do reduzidos, presenca de refluxo gastro-esofagiano e
consideravel hipotonia (BRONBERG, et al, 2008). Salienta-se que a letargia e a hipotonia
comumente mascaram a sindrome, mimetizando os sinais clinicos da trissomia 21, bem
como a Sindrome de Prader-Willis, o que é prejudicial, uma vez que retarda o acesso ao
tratamento assertivo e direcionado ao caso concreto. Os dimorfismos craniofaciais
englobam fronte alargada, braquicefalia, hipoplasia da linha média da face,
hipertelorismo, labio superior proeminente com espectro de arco, face alargada e
guadrada, prognatismo, fenda palpebral desviado para cima. Observa-se de forma
frequente baixa estatura, pés planos, escoliose e pele aspera. AlteracGes dentarias sao
encontradas, como agenesia dos dentes, fortemente associado aos pré-molares e
taurodontismo (DI CICCO et al, 2001). Paciente pode apresentar disfuncdes visuais,
hipoacusia, esta intimamente relacionada a infec¢des recorrentes dos ouvidos,
anormalidades cardiacas, renais e esqueléticas, além de sinais como opacificagcdo da
cornea, estrabismos, miopias (SMITH et al, 2004). Na Tabela 1 pode-se observar as
principais caracteristicas clinicas em individuos com SMS de acordo com o periodo do

desenvolvimento.
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Tabela 1. Caracteristicas clinicas mais frequentes de acordo com o periodo do
desenvolvimento do individuo com SMS.

Periodo do desenvolvimento Caracteristicas clinicas
Pré e neonatal »  Diminuigio do movimento fetal
¢ Nascimento a termo com peso, comprimento e perimetro
cefalicos normais
s Peso, comprimento e perimetro cefalico nio progridem com o
desenvolvimento
s  Face: hipoplasia de face média, nariz pequeno e arrebitado,
Labio superior espesso, micrognatia.
Dificuldade para sugar e engolir, refluxo gastro-esofagico
Hiporreflexia, hipotonia
Choro raro e frequentemente rouco
Hipotonia generalizada
Comprometimento da fungo oral-motora
Anormalidades de ouvido médio
Inicio de problemas comportamentais
Os problemas de sono normalmente comegam no 9° més de vida,
porém & percebido entre 12 e 18 meses de vida.
Periodo escolar s Anomalias oculares (estrabismo, miopia, anormalidades na inis,
micro cornea)
s Escoliose moderada
s  Baixa estatura, mios e pés pequenos.
Otites frequentes, anormalidades na laringe (polipos, nédulos,
edemas e paralisia das cordas vocais)
Mobilidade da lingua e dos 1abios comprometida
Sinusites
Atraso de fala
Falta de atencio (pode estar acompanhada de hiperatividade)
Comportamento: Birras, busca de atengdo, impulsividade,
distrabilidade,  desobedifncia,  agressio  automutilagdo,
onicotilomania, poliembolocoilomania, auto-abrago, lamber as
mios quando folheia pagina
Hipoplasia de face média
Prognatismo relativo
Frontal proeminente e com sinofre
Sobrancelhas grossas
Puberdade, geralmente no momento correto, porém ocorréncias
de precocidade ja foram relatadas.
o Disturbio de sono e comportamento (Onicotilomama,
poliembolocoilomania) podem se acentuar
Adulto e Face grosseira: hipoplasia de face média, prognatismo relativo
(resultando em um queixo pontudo)
Simusite cronica
Escoliose se acentua
Comportamento persiste, mas é notada uma relativa calma
Relatos de casos com 88 anos de idade

Infincia

Adolescéncia

* (Smith ot al.. 20101

1.2. O fendtipo comportamental

Dentre as manifestacdes comportamentais, se exacerba a hiper-reatividade, relutancia
em comportamentos adaptativos, auto-agressdo caracterizada como onicotilomania,
onde a crianca arranca de forma frequente unhas das maos e pés até sangrar, além de
terem poliembolocoilamania, por sensibilidade periférica diminuida, com a mania de
inserir objetos em orificios corporais, tais como: conduto auditivo, vagina, anus
(GROPMAN; DUNCAN; SMITH, 2006). Ademais, picos de ira sdo frequentes, mau humor,

dificuldade com higiene corporal, déficit de atencdo, podendo apresentar
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comportamentos autisticos, com interesses restritos. Na tabela 2 pode-se observar as
caracteristicas do fendtipo comportamental na SMS conforme descrito por alguns

autores.

Tabela 2. Caracteristicas do fenétipo comportamental na SMS.

Fenotipo Comportamental Frequeéncia (%) Referéncia
Hiperatividade 74 (Williams et al., 2010)
Auto-abraco 63 (Williams et al.. 2010)
Lamber os dedos ao virar paginas 90 (Dykens et al., 1997)
Auto-injuria 96.6 (Williams et al., 2010)

Onicotilomania 55,2 (Finucane et al., 2001)

Mios 48.3 (Finucane et al., 2001)
Pés 34,5 (Finucane et al., 2001)
Poliembolocoilomania 25-85 (Elsea & Girirajan, 2008)
Orelhas 31 (Finucane er al., 2001)
Nariz 17.2 (Finucane et al., 2001)
Reto 3.5 (Finucane et al., 2001)
Vagina 21.1 (Finucane ef al., 2001)

Bater a cabeca 552 (Finucane et al., 2001)

Se estapear 62.1 (Finucane et al., 2001)

Puxar os cabelos 34,5 (Finucane et al., 2001)

Morder a mmao 03.1 (Finucane et al., 2001)

1.3. Disturbio do sono

Observa-se comumente nos pacientes com SMS o disturbio do sono (Tabela 3), em que
o individuo apresenta dificuldades de iniciar o sono, relutancia em permanecer
dormindo. Além disso, sdo reportadas sonoléncia e a necessidade de periodos de sono
durante o dia. Observa-se que a sindrome promove uma inversao do ciclo circadiano e
o mecanismo de liberacdo de melatonina por meio da glandula pineal se encontra
alterado. Conforme narra Smith et. al, 2005, o apice da concentracdo sérica da
melatonina em individuos normais se encontra por meio das 3 horas da manh3, ja em
individuos portadores da SM isso ocorre aproximadamente por volta das 13 horas da

tarde.
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Tabela 3. Caracteristicas do disturbio do sono na SMS.

Frequéncia (%)

Total de tempo de sono menor que 7 horas 54
Anormalidades no sono REM 73
Acordar espontaneamente durante a noite 86
Sonoléncia diurna > 10 min. (TLMS) 50
Ciclo da melatonina mnvertido 93

* segundo (Boudreau ef al., 2009)

APRESENTACAO DO CASO

Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa com Seres Humanos da
Instituicdo onde o estudo foi realizado, Universidade Iguacu, Campus V, Itaperuna. Os
responsaveis pela participante assinaram o Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido. Cumpriram-se todos os quesitos propostos na Resolugdo 196/96 que versa
sobre estudos com seres humanos.

Casuistica

Este estudo teve a participacdo de uma paciente de 7 (sete) anos de idade, sexo
feminino. As informagdes do histérico do desenvolvimento foram fornecidas pelos
responsaveis legais da participante.

. Filha Unico de casal jovem ndo consanguineo. Avaliada com 1 ano e 10 meses. Seus
antecedentes perinatais nao revelaram anormalidades. A paciente encontra-se em
acompanhamento no servico de neuropediatria por quadro de Sindrome de Smith-
Magenis caracterizada por delecdo de parte do braco curto do cromossomo 17. Ela
apresenta todas as manifestacdes descritas na sindrome, como: déficit cognitivo de grau
variavel (tal paciente apresenta grau moderado), disturbio do sono, sindrome das
pernas inquietas, anomalias craniofaciais e esqueléticas, alteracdo comportamental
(agressividade e desatencdo em excesso), dificuldade no aprendizado e atraso no
desenvolvimento motor e da fala. Além disso, apresenta transtorno sensorial auditivo.
A paciente faz uso de risperidona 1 mg a noite, tripleptal 60 mg/ml (10 ml a noite),
imipramina 25 mg (1 cp pela manha). Necessita de acompanhamento multidisciplinar
com fonoaudiologia (2x na semana), psicomotricidade motora (1x na semana), terapia

ocupacional (2x na semana) e psicopedagogia (1x na semana). Cabe ressaltar que a
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paciente depende de um responsavel para todas suas atividades. Na escola, necessita
de adaptacgao curricular e mediadora individual para melhor estimulagao cognitiva e
adaptacdo curricular. A paciente apresenta crises sensorial auditiva com agressividade

eventual.

2. METODOLOGIA

2.1. Tipo de estudo, local, populagao e amostra

O estudo é de carater descritivo, qualitativo e transversal e a estratégia de pesquisa
adotada foi o método de coleta de dados. A pesquisa baseou-se no relato de caso de
uma crianga portadora da Sindrome de Smith Magenis, residente no Municipio de
[taperuna RJ.

2.2.Procedimento

De maneira primaria, o pesquisador entrou em contato com a familia da crianca
portadora da Sindrome de Smith Magenis, a fim de confirmar o interesse dos
responsaveis legais em participarem da pesquisa. Foi explicado de forma minuciosa os
objetivos e a importancia do presente estudo, e, apds o aceite de participacdo
voluntaria, os envolvidos assinaram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido e
participaram do preenchimento do questionario para levantamento dos dados da
paciente. Salienta-se que o projeto seguiu a Resolu¢do de n.2 466/2012 do Conselho
Nacional de Saude, preservando o sigilo e anonimato dos participantes.

2.3. Anamnese

Realizou-se a anamnese detalhada acerca da portadora da sindrome, seu perfil,
informacgdes a respeito do periodo gestacional, sinais clinicos desde o nascimento até os
dias atuais, uso de medicagdes e quais terapéuticas foram empregaveis ao caso
concreto. Abordou-se sobre o comportamento cognitivo da paciente, a forma que se
chegou até o diagnéstico, dificuldade de socializagdo, disturbios de linguagem, inversao
do ciclo circadiano e condutas de auto injuria, abrangendo o maior nimero de
informacgdes sobre o fendtipo comportamental do mesmo.

2.4. TesteFISH

O diagndstico da SM possui suspeita clinica em relacado a caracteristicas faciais, fendtipo
comportamental, disturbio do sono, tal suspeita deve ser sanada somente com a
deteccdo de uma alteracdo na regido na regidao p11.2 do cromossomo 17 ou de

mutagdes no gene RAIL1. O teste de FISH encontra-se como mecanismo eficaz para
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diagndstico. A utilizagdo de Hibridagao in situ com Fluorescéncia (FISH) utiliza uma sonda
especifica com alvo para o gene RAIL. Esse teste foi utilizado para avaliar a sindrome em

questao.

3.  RESULTADOS E DISCUSSAO
3.1. Diagnosticando a sindrome de Smith Magenis
Devido ao conhecimento limitado sobre essa rara condigdao entre geneticistas no Brasil,
destacam-se alguns fatores que tornam o diagndstico da Sindrome de Smith-Magenis
(SMS) uma tarefa complexa:
e H&auma consideravel variabilidade fenotipica, mesmo quando avaliada por médicos
especialistas;
e As caracteristicas dismorficas faciais alteram-se com a idade;
e Nao se observa uma anomalia prevalente (como cardiopatias comuns, insuficiéncia
velofaringea ou malformacgdes tipicas do sistema nervoso central) que sirva como um
indicador diagndstico claro com base no conhecimento atual;
e Existe dificuldade no acesso a exames citogenéticos, como bandamento GTG
(caridtipo de alta resolucdo) e citogenética molecular (FISH), devido ao alto custo e a
necessidade de profissionais qualificados para realiza-los.
Para confirmar o diagndstico em um paciente com suspeita clinica de SMS, é essencial
identificar a microdele¢do na regido 17p11.2 por meio da técnica de FISH, que detecta
entre 95 e 100% dos casos (VLANGOS et al., 2005). Outras metodologias mais recentes
também tém sido utilizadas, incluindo Amplificagao Multiplex de Sonda Dependente de
Ligacdo (MLPA), Reacdo em Cadeia da Polimerase Quantitativa (qPCR) e Hibridizacdo
Genbmica Comparativa por arrays (CGH-arrays).

A figura 1 apresenta um fluxograma com as etapas recomendadas para o

diagndstico de pacientes suspeitos de portarem SMS.
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Figura 1: Fluxograma utilizado para realizagdo do diagndstico da SMS (modificado de
Elsea & Girirajan, 2008).

3.2. Avaliacao Citogenética

Foram realizados caridtipos de sangue periférico da paciente. A analise citogenética por
bandamento GTG (400 bandas) revelou cariétipo 46,XX, del(17)(p11.1p12) (Figura 2A).
Foram realizados exames de citogenética molecular por Hibridagao in situ Fluorescente
(FISH), utilizando sondas comerciais para deteccdo dos genes RAI1 e FLII, cujos caridtipos
foram 46,XX. O teste de Fish para Sindrome Smith Magenis detectou mutacdes no gene
RAI1. Com base no exposto, destaca-se que o diagndstico para Sindrome de Smith
Magenis (SMS) na paciente estudada foi confirmado através desses exames genéticos
especificos, que validaram a presenca da condicdo. Utilizando a técnica de hibridizacao
in situ por fluorescéncia (FISH), os exames revelaram uma detecc¢do caracteristica no
cromossomo 17, evidenciando uma mutacdo no gene RAI1 (Figura 2B), confirmando a

SMS. O diagndstico foi concluido na faixa etaria de 1 ano e 10 meses por meio do teste
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molecular de FISH.

Figura 2. Avaliagao Citogenética: A) Cariotipo com Banda G. A analise citogenética por
bandamento GTG (400 bandas) revelou cariétipo 46,XX, del (17) (p11.1p12). B) Técnica
de hibridizagdo in situ por fluorescéncia (FISH). Os exames revelaram uma deteccao
caracteristica no cromossomo 17, evidenciando uma mutagao no gene RAI1.

Esse diagndstico é crucial para o manejo clinico adequado da paciente, permitindo a
implementacdo de estratégias terapéuticas e de suporte especificas para essa sindrome.
A confirmagao genética fortalece entendimento sobre a condicdao e direciona o
tratamento personalizado, melhorando a qualidade de vida do paciente. A Figura 3
apresenta a paciente do presente estudo com Sindrome de Smith-Magenis (SMS),
permitindo observar alguns dos tracos fenotipicos caracteristicos dessa condicdo
genética. Pacientes com SMS geralmente apresentam caracteristicas faciais distintivas,
como a ponte nasal deprimida, labios proeminentes com tendéncia ao "labio superior
tensionado", e olhos grandes e profundos. Esses tragos faciais tornam-se mais evidentes
com o desenvolvimento da crianca e sdo Uteis para o diagndstico clinico da sindrome,
uma vez que fazem parte do fenétipo tipico da SMS.

No caso da paciente retratada, a observacdo do fenétipo facial (Figura 3) contribui para
a compreensdo de como a SMS se manifesta visualmente e auxilia na diferenciacdo da
sindrome em relacdo a outras condicGes genéticas.

Esses resultados visuais corroboram com descricbes da literatura sobre a SMS,
reforcando a importancia de uma avaliacdo clinica detalhada, incluindo o fenédtipo fisico,
comportamental e cognitivo, para um diagndstico preciso e um manejo adequado. A
analise fenotipica, como observada na imagem, é essencial para identificar a SMS e

fornecer suporte personalizado para o desenvolvimento e bem-estar da paciente.

Brazilian Journal of Implantology and Health Sciences
Volume 7, Issue 7 (2025), Page 463-480.



SINDROME DE SMITH MAGENIS: RELATO DE CASO NO MUNICiPIO DE ITAPERUNA-RJ
Brum, TMT; da Silva, JF, 2025

Figura 3: Perfil fenotipico da paciente do presente estudo diagnosticada com Sindrome
de Smith Magenis, evidenciando caracteristicas faciais tipicas da sindrome, como olhos
profundos, ldbios grossos e expressao facial particular.

O caso descrito neste estudo reforca a complexidade do diagnédstico e do manejo clinico
da Sindrome de Smith-Magenis (SMS), uma condicdo que, apesar de rara, apresenta
manifestacdes marcantes e recorrentes. De acordo com Gropman, Duncan e Smith
(2006), o fendtipo comportamental da SMS é caracterizado por autoagressao, disturbios
do sono, impulsividade, déficit de atencdo e episddios de raiva intensa, o que coincide
diretamente com o perfil observado na paciente aqui analisada (Tabela 4). A presenca
de onicotilomania, fraturas dentarias e inversdo do ciclo circadiano sdo exemplos tipicos
dessas manifestacbes comportamentais e sensoriais, que comprometem
significativamente a qualidade de vida.

Além disso, Martin, Wolters e Smith (2006) descrevem que criangas com SMS
frequentemente demonstram comportamentos mal-adaptativos associados a prejuizos
na linguagem e nas habilidades sociais, impactando negativamente a inclusao escolar.
No caso estudado, a dependéncia de mediadora individual e a necessidade de
adaptacOes curriculares sdao estratégias indispensdveis para minimizar os efeitos do
comprometimento cognitivo e favorecer a aprendizagem. Contudo, o relato materno
sobre o despreparo das instituicdes educacionais reflete um desafio ainda presente na

realidade brasileira, onde faltam politicas publicas eficazes voltadas a alunos com
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sindromes genéticas raras.

Tabela 4. Sinais clinicos mais comuns da sindrome de Smith-Magenis identificados neste
estudo, acompanhados de suas frequéncias de ocorréncia segundo a literatura (%)*

Sinais Clinicos PACIENTE %
Craniofacial/musculo esquelético
Braquicefalia + 90
Hipoplasia de face média + 90
Prognatismo relativo com a idade + 50
Face larga e de formato quadrado + 80
Sinofre + 30-65
Labio superior protuso e em “v” invertido + 70-90
Baixa estatura + 70
Escoliose + 40-70
Otorrinolaringologica
Anomalias de laringe e orelha média - 80-90
Voz rouca e grave + 80
Neuro-comportamental
Comprometimento cognitivo/Atraso no desenvolvimento + 100
Disturbio do sono + 90
Atraso de fala + 90
Agressividade + 80-100
Sinal de auto-agressao + 70-90
Poliembolocoilomania + 25-85
Onicotilomania + 25-85
Aspectos comuns
Sobrepeso + 13
Anormalidades odontoldgicas + 90

Os sinais assinalados com "+" indicam presenca na paciente estudada. As porcentagens
correspondem a frequéncia de ocorréncia descrita na literatura cientifica, conforme
Gropman et al. (2006), Elsea e Girirajan (2008) e Martin et al. (2006).

Com base nas caracteristicas observadas e resultados citogenéticos pode-se verificar
gue a paciente apresenta um fendtipo compativel com a SMS, evidenciado por
manifestacdes clinicas frequentes descritas na literatura. Dentre os sinais craniofaciais
e musculo-esqueléticos observados, destacam-se braquicefalia, hipoplasia da face
média, face larga e de formato quadrado, labio superior em “v” invertido e baixa

estatura (Tabela 4). Essas alteracdes sdo recorrentes em mais de 70% dos casos

descritos, o que fortalece o diagndstico clinico.
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No ambito neurocomportamental e cognitivo, a paciente demonstra um quadro de
déficit cognitivo moderado, associado a atraso global no desenvolvimento
neuropsicomotor e da fala. Os aspectos comportamentais se destacam pela presenca
de agressividade, hiper-reatividade, déficit de atencdo acentuado e episddios de
autoagressao, como onicotilomania (arrancar as préprias unhas até sangrar) e fraturas
dentarias decorrentes de alteragdes no limiar nociceptivo. Esses comportamentos sao
altamente prevalentes na SMS, sendo descritos em 70 a 100% dos casos, conforme
revisdo de literatura. Outro ponto critico é o disturbio do sono. A paciente apresenta
severa desregulacdo do ciclo circadiano, com inversdo de sono-vigilia e sono noturno
extremamente reduzido, dormindo em média trés horas por noite, mesmo com o uso
continuo de medicamentos indutores. Essa condicdo decorre da producdo anormal de
melatonina pela glandula pineal e causa prejuizos significativos a sadde da paciente e ao

bem-estar de seus cuidadores.

Do ponto de vista terapéutico, a paciente necessita de acompanhamento
multidisciplinar  intensivo, incluindo fonoaudiologia, terapia  ocupacional,
psicomotricidade e psicopedagogia. Além disso, apresenta dependéncia funcional total,
sendo imprescindivel a presenga de um responsavel para a realizagao de todas as suas
atividades. No contexto escolar, a aluna depende de mediacdo individualizada e de
adaptacgbes curriculares especificas para garantir estimulo cognitivo adequado e
inclusao educacional.

Em termos de diagndstico, a literatura destaca que o reconhecimento precoce da
sindrome é frequentemente dificultado pela sobreposicdo fenotipica com outras
condicdes, como a trissomia do 21 ou a sindrome de Prader-Willi (ELSEA; GIRIRAJAN,
2008). A confirmacdo por meio do teste FISH, que detecta microdele¢cdes no gene RAI1
em até 95% dos casos (VLANGOS et al., 2005), é considerada padrdo ouro, como foi
realizado neste caso aos 1 ano e 10 meses. Esse diagndstico precoce permite o inicio de
intervengdes terapéuticas e educacionais mais eficazes e individualizadas.

Outro aspecto relevante diz respeito a escassez de suporte especializado no ambito da
saude publica. Conforme apontado por Gropman et al. (2007), pacientes com SMS e
suas familias enfrentam dificuldades no acesso a equipes multiprofissionais treinadas e
a tratamentos continuos, o que perpetua um ciclo de exclusdo e sofrimento. No Brasil,

essa realidade é ainda mais evidente em regides interioranas, como o municipio de
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Itaperuna, cendrio do presente estudo, onde a rede de suporte ainda se encontra em

fase de estruturagao.

Por fim, cabe destacar que o manejo da Sindrome de Smith-Magenis exige um olhar
sensivel, atento e integrado de profissionais da saude, da educacdo e da familia. O
conhecimento sobre a sindrome é indispensdvel ndo apenas para a formulagdo de um
diagndstico preciso, mas também para o desenvolvimento de estratégias terapéuticas e
educacionais individualizadas. Diante da complexidade e da intensidade das
manifestagbes clinicas, o acolhimento e a continuidade no cuidado tornam-se pilares

fundamentais para assegurar dignidade e desenvolvimento a paciente.

4. CONSIDERAGOES FINAIS

O presente trabalho teve como objetivo enriquecer a compreensdao da Sindrome de
Smith-Magenis por meio de uma abordagem integrada, que valoriza ndao apenas 0s
aspectos clinicos e comportamentais, mas também a perspectiva Unica proporcionada
pela vivéncia cotidiana relatada pela familia da paciente. Ao unir o conhecimento
técnico a experiéncia pratica, buscou-se propagar informacdes e fomentar debates
sobre essa condicdo rara, contribuindo positivamente para a sociedade, sobretudo
diante da escassez de discussdes e agdes efetivas sobre o tema no ambito da saude
publica. O quadro clinico da Sindrome de Smith-Magenis é notoriamente complexo e
multifatorial, envolvendo manifestacdes comportamentais, cognitivas, comunicativas,
sensoriais e neuroldgicas que comprometem significativamente o desenvolvimento
global do individuo. No caso analisado, observam-se todas as caracteristicas classicas da
sindrome, como déficit cognitivo moderado, disturbios do sono com inversao do ciclo
circadiano, sindrome das pernas inquietas, altera¢cdes craniofaciais e esqueléticas,
disturbios de comportamento — incluindo agressividade, hiper-reatividade, déficit de
atencdo, relutancia a comportamentos adaptativos, autoagressdo (como onicotilomania
e fraturas dentdarias) — além de atraso no desenvolvimento motor e da linguagem e
transtorno sensorial auditivo. Tais manifesta¢cGes impdem a paciente uma dependéncia
funcional total, demandando o apoio continuo de um responsavel para realizagcdo de
todas as atividades cotidianas. A condicdo clinica também repercute diretamente no

ambiente escolar, onde sdo indispensdveis a presenca de mediadora individual e
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adaptacgdes curriculares personalizadas, com foco na estimulagdo cognitiva e inclusao
educacional. Apesar do uso de medicagGes neuroldgicas e psicotrdpicas (risperidona,
oxcarbazepina e imipramina), o quadro de insénia se mantém severo, limitando o tempo
de sono didrio a uma média de apenas trés horas, o que agrava 0s prejuizos
comportamentais e impacta diretamente a qualidade de vida da paciente e de seus

cuidadores.

Dessa forma, ressalta-se a importancia do diagndstico precoce e do conhecimento
aprofundado sobre a Sindrome de Smith-Magenis, possibilitando a implementacdo de
estratégias terapéuticas interdisciplinares eficazes que promovam o desenvolvimento
funcional, educacional e social desses individuos. O acompanhamento continuo com
equipe  multiprofissional incluindo  fonoaudiologia, terapia  ocupacional,
psicomotricidade e psicopedagogia é imprescindivel para atenuar os impactos da
sindrome e ampliar o potencial de autonomia e bem-estar da paciente. Sendo assim,
sugere-se a ampliacdo de politicas publicas especificas e formagdo continuada de

profissionais da salde e da educacdo para acolhimento efetivo desses pacientes.
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