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INTRODUGAO:

(A Sindrome de Langer-Giedion (SLG), ou
Sindrome Tricorrinofalangica Tipo I, € uma
desordem genética autossdmica dominante rara,
decorrente de uma microdelecdo cromossémica
na regido 8q24.11-q24.13. Clinicamente,
caracteriza-se por uma triade classica que
envolve defeitos ectodérmicos (como a
alopecia), alteragdes faciais tipicas e anomalias
esqueléticas multiplas. O reconhecimento dos
achados radioldgicos especificos nas
extremidades dsseas é pega-chave para a
confirmagdo diagnostica em pacientes com
suspeita clinica inicial, permitindo a
diferenciagéo de outras displasias.
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Paciente do sexo masculino, 16 anos,
procurou o servico de Dermatologia com
queixa de alopecia (cabelos finos, esparsos e
falhas no couro cabeludo). No entanto,
durante o exame fisico, a equipe médica notou
que o quadro capilar estava associado a uma
facies sindromica (nariz bulboso em formato
de péra, filtro labial longo e liso, e orelhas de
implantagdo baixa). Diante desse achado
incidental do fendtipo ectodérmico e facial,
levantou-se a suspeita de SLG, motivando a
solicitag@o de avaliagdo por imagem. O estudo
radiografico (Raio-X) das maos e dos pés
revelou um conjunto classico de alteragdes
esqueléticas: presenca de epifises em formato
de cone com invaginagdo na metéfise,
localizadas simetricamente nas falanges
médias das méos (com maior proeminéncia do
segundo ao quarto quirodactilos); exostoses
osteocartilaginosas multiplas, configurando
lesbes sésseis e pediculadas no sitio cortical
das metéafises dos ossos longos visualizados e
falanges; além de braquidactilia generalizada
e clinodactilia no quinto quirodactilo.

DESCRICAO DO CASO

DISCUSSAO E COMENTARIOS
FINAIS:
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A SLG frequentemente desafia o diagndstico
precoce na pratica médica devido & sua extrema
raridade e apresentagbes que podem levar o
paciente a procurar especialistas focados em
sintomas isolados, como a alopecia. Este caso
destaca o papel fundamental da interconsulta. A
queixa inicial dermatolégica levou ao
reconhecimento das alteragdes faciais, mas foi a
caracterizagado radiolégica detalhada nas
extremidades que consolidou o diagnostico
definitivo. Na radiologia musculoesquelética, as
epifises em formato de cone associadas a multiplas
exostoses corticais funcionam como marcadores
patognomoénicos. Essa combinagdo especifica é o
que diferencia a SLG da Sindrome
Tricorrinofalangica Tipo I, a qual apresenta facies
semelhante, mas cursa obrigatoriamente sem a
formagao de exostoses 6sseas.

O papel do radiologista na Sindrome de Langer-
Giedion consiste em:

- Reconhecer o padrdo de associagdo entre as
deformidades epifisarias e as exostoses nas
extremidades;

- Correlacionar os achados de imagem ao fenétipo
clinico e dermatolégico apresentado pelo paciente;

- Viabilizar o diagnéstico definitivo e seguro,
direcionando o0 manejo multidisciplinar precoce € o
aconselhamento genético familiar.
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