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APRESENTAÇÃO
A obra “Política, Planejamento e Gestão em Saúde” emerge como uma fonte de 

pesquisa robusta, que explora o conhecimento em suas diferentes faces, abrangendo 
diversos estudos.

Por ser uma área que investiga processos de formulação, implementação, 
planejamento, execução e avaliação de políticas, sistemas, serviços e práticas de saúde, 
a sua relevância no campo das ciências da saúde é indiscutível, revelando a multiplicidade 
de aportes teóricos e metodológicos, de caráter interdisciplinar, transdisciplinar e 
multiprofissional, influenciados por diferentes campos de conhecimento. 

No intuito de promover e estimular o aprendizado dos leitores sobre esta temática, 
os estudos selecionados fornecem concepções fundamentadas em diferentes métodos de 
pesquisa.

Constituído por dez volumes, este e-Book é composto por 212 textos científicos que 
refletem sobre as ciências da saúde, seus avanços recentes e as necessidades sociais da 
população, dos profissionais de saúde e do relacionamento entre ambos.

Visando uma organização didática, a obra está dividida de acordo com seis 
temáticas abordadas em cada pesquisa, sendo elas: “Análises e Avaliações Comparativas” 
que traz como foco estudos que identificam não apenas diferentes características entre 
os sistemas, mas também de investigação onde mais de um nível de análise é possível; 
“Levantamento de Dados e Estudos Retrospectivos” correspondente aos estudos 
procedentes do conjunto de informações que já foram coletadas durante um processo de 
investigação distinta; “Entrevistas e Questionários” através da coleta de dados relativos ao 
processo de pesquisa; “Estudos Interdisciplinares” que oferecem possibilidades do diálogo 
entre as diferentes áreas e conceitos; “Estudos de Revisão da Literatura” que discutem 
o estado da arte da ciência baseada em evidência sugerindo possibilidades, hipóteses e 
problemáticas técnicas para a prática clínica; e, por fim, tem-se a última temática “Relatos 
de Experiências e Estudos de Caso” através da comunicação de experiência e de vivência 
em saúde apresentando aspectos da realidade clínica, cultural e social que permeiam a 
ciência no Brasil.

Enquanto organizadores, através deste e-Book publicado pela Atena Editora, 
convidamos o leitor a gerar, resgatar ou ainda aprimorar seu senso investigativo no 
intuito de estimular ainda mais sua busca pelo conhecimento na área científica. Por fim, 
agradecemos aos autores pelo empenho e dedicação, que possibilitaram a construção 
dessa obra de excelência, e o trabalho aqui presente pode ser um agente transformador 
por gerar conhecimento em uma área fundamental do desenvolvimento como a saúde.

Boa leitura!
Luis Henrique Almeida Castro

Fernanda Viana de Carvalho Moreto
Thiago Teixeira Pereira
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RESUMO: A Síndrome de Escobar é uma 
variante não-letal da síndrome do pterígio 
múltiplo. Trata-se de um distúrbio progressivo 
raro, normalmente ligado ao autossômico 
recessivo, com um número limitados de casos 
na literatura. O presente estudo visa descrever 
um caso raro de Síndrome de Escobar em uma 
menina atendida na Associação de Pais e Amigos 
dos Excepcionais (APAE) de Parnaíba - Piauí. 
Trata-se de um relato de caso fundamentado em 
artigos retirados de banco de dados Pubmed e 
de revistas de amplo reconhecimento nacional. 

Além da análise do prontuário, anamnese, 
exame físico e complementares, sob supervisão 
da responsável e autorização para registro 
fotográfico. Paciente sexo feminino, 5 anos de 
idade, baixa estatura, proveniente de Parnaíba - 
Piauí, foi trazida por sua genitora para consulta 
apresentando grande parte dos achados mais 
comuns em relação à síndrome. A Síndrome 
de Escobar é rara, caracterizada por alterações 
ligado ao cromossomo autossômico recessivo, 
que repercutem em manifestações sistêmicas. 
Logo, a falta de literatura, somada à raridade e 
o diagnóstico clínico da patologia destacamos a 
relevância do conhecimento mais abrangente da 
síndrome.
PALAVRAS-CHAVE: Síndrome; Escobar e 
Criança

ESCOBAR SYNDROME: CASE REPORT
ABSTRACT: Escobar syndrome is a non-lethal 
variant of multiple pterygium syndrome. It is a 
rare progressive disorder, usually linked to the 
autosomal recessive disorder, witha limited 
number of cases in the literature. The present 
study aims to describe a rare case of Escobar 
Syndrome in a girl seen at the Parnaíba - Piauí 
Association of Parents and Friends of Exceptional 
People (APE). This is a case report based on 
articles taken from the Pubmed database and 
from magazines with wide national recognition. 
In addition to the analysis of the medical record, 
anamnesis, physical and complementary 
examination, under the supervision of the person 
in charge and authorization for photographic 
registration. Female patient, 5 years old, short, 
from Parnaíba - Piauí, was brought by her 
mother for consultation, presenting most of the 
most common findings regarding the syndrome. 
Escobar syndrome is rare, characterized by 
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alterations linked to the autosomal recessive chromosome, which have repercussions in 
systemic manifestations. Therefore, the lack of literature, added to the rarity and clinical 
diagnosis of the pathology, highlights the relevance of the more comprehensive knowledge 
of the syndrome.
KEYWORDS: Syndrome, Escobar and Child. 

1 |  INTRODUÇÃO
A Síndrome de Escobar é uma condição congênita rara, que envolve anomalias 

craniofaciais, geniturinárias e de extremidades. Em 2010, havia descrição de apenas 
100 casos na literatura a nível mundial. É uma variante não-letal da síndrome do pterígio 
múltiplo, constituindo-se a forma atenuada dessa síndrome. A variante letal da síndrome 
do pterígio múltiplo é tipicamente fatal no segundo ou terceiro trimestre de gestação. Nos 
casos que a criança nasce, pode ser natimorta ou evoluir para óbito ainda no período 
neonatal precoce, sendo a hipoplasia pulmonar a principal causa primária de mortalidade 
nesses pacientes. A síndrome foi inicialmente descrita em 1902 por Bussière e em 1978 o 
médico Víctor Escobar desenvolveu estudos aprofundados , daí o nome dado a síndrome.

A maioria dos relatos da síndrome de Escobar descrevem que possivelmente se trata 
de um padrão de herança autossômico recessivo ou então ligado ao X, com um número 
limitados de casos na literatura (CHAUDHURI S, et al. 2013). A alteração genética presente 
nessa síndrome constitue uma mutação na subunidade embrionária do gene receptor 
acetilcolina (CHRNG), encarregada de fornecer as instruções para fabricar a subunidade 
gama de a proteína receptora da acetilcolina (HERNÁNDEZ-HERNÁNDEZ MC, et al. 2016). 

Essa síndrome apresenta uma gama de alterações observadas ao exame físico, 
dentre elas: retardo do crescimento ou baixa estatura, pterígio do pescoço, axila, antecubital, 
região poplítea (o mais marcante) e intercrural, além de presença de múltiplas contraturas 
articulares (artrogriposes), sindactilia e campodactilia dos dedos, escoliose e cifoescoliose, 
fusão de vértebras cervicais, deformidades dos pés, anomalias genitais, defeitos cardíacos 
congênitos (em até 25 % dos casos) e redução da massa muscular. O retardo mental não 
tem sido considerado parte da clínica desse grupo de pacientes. (BATTISTI, et al. 2019).

O diagnóstico é usualmente clínico com manifestações clínicas singulares, embora 
possa ser previamente suspeitado ainda na gestação através do exame de ultrassom. 
É necessário acompanhamento multiprofissional para propedêutica quando descoberta 
dessa patologia e cirurgias de reparo das deformidades que se manifestam.

O presente estudo visa descrever um caso raro de Síndrome de Escobar em uma 
menina atendida na Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) de Parnaíba 
- Piauí.

2 |  METODOLOGIA
Trata-se de um relato de caso fundamentado em artigos retirados de banco de dados 

Pubmed e de revistas de amplo reconhecimento nacional em língua inglesa, espanhola e 
portuguesa. Além da análise do prontuário, anamnese, exames físico e complementares, 
sob supervisão da responsável e autorização para registro fotográfico
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3 |  RESULTADOS E DISCUSSÕES
As múltiplas síndromes do pterígio são um espectro de distúrbios fenotipicamente 

heterogêneos reconhecíveis por presença de contratura articular (artrogripose), pterígio, 
fácies típica e uma variedade de outras anormalidades genéticas. Duas variantes são 
apresentadas: letal e não letal. A variante letal está ligada ao tipo de herança autossômica 
dominante e a variante não letal, como Escobar tem herança autossômica recessiva ligada 
ao cromossomo X (HERNÁNDEZ-HERNÁNDEZ MC, et al. 2016)

A paciente nesse caso era uma criança do sexo feminino, 5 anos de idade, com 
baixa estatura, proveniente de Parnaíba – Piauí. Nascida de parto cesárea, a termo, 
peso ao nascer de 3.640g e estatura de 46 cm, não havia registro do perímetro cefálico. 
História familiar de uma irmã falecida aos 9 meses de idade com hidrocefalia e 01 prima de 
primeiro grau (de 1 ano de idade) a qual apresenta as mesmas características fenotípicas 
da paciente em questão. Mãe Gesta 2, Para 2, Aborto 0, 09 consultas no pré-natal, com 
história de hipertensão na gestação, com uso de metildopa. Ao ser questionada, mãe 
refere desenvolvimento neuropsicomotor normal da criança o qual seguiu as etapas do 
desenvolvimento esperada para cada faixa etária questionada. Ao ser encaminhada para 
a APAE, foi acompanhada por sua genitora para consulta apresentando grande parte 
dos achados mais comuns em relação à síndrome, como a fraqueza muscular, fácies 
típica, limitações motoras em mãos, punhos, cotovelos, ombros, quadril, joelhos e pés, 
artrogripose, pterígio do pescoço e antecubital, escoliose; deformidade nos pés; fenda 
palatina; micrognatia e genitália anômala (com hipoplasia de grandes e pequenos lábios). 

A paciente não realizou nenhuma cirurgia de reparo das deformidades já citadas e 
pode-se verificar também a ausência de problemas cardíacos (os quais abrangem cerca de 
25% dos casos) e de retardo mental. Realizou cariótipo banda G, sendo normal (46 XX). 
Apresentava ecocardiograma normal apresentado na 1ª consulta. Solicitado no momento 
da consulta alguns outros exames complementares como : RX de mãos e punhos, RX de 
ossos longos, ultrassonografia de abdome total e exames laboratoriais. 

O diagnóstico dessa paciente foi eminentemente clínico, já que a mesma apresenta 
todas as características da síndrome, após suspeitas de diagnósticos diferenciais como 
Síndrome de Noonan e Turner. Ao nascimento foi inicialmente feita uma suspeita de 
síndrome de Cornélia de Lange, sendo descartado após consultas sequenciais e com 
geneticista. 

O manejo das crianças com Síndrome de Escobar é multidisciplinar e diretamente 
relacionado às deformidades encontradas, devendo ser feito acompanhamento com 
pediatra, fisioterapeuta e ortopedista periodicamente.

4 |  CONCLUSÃO
A Síndrome de Escobar é extremamente rara, caracterizada por alterações ligadas 

ao cromossomo autossômico recessivo, que repercutem em manifestações sistêmicas 
e com múltiplas deformidades, sendo necessário acompanhamento da criança por uma 
equipe multiprofissional. 

A falta de literatura, somada à raridade da patologia e o diagnóstico clínico desta, 
destacamos a relevância do conhecimento mais abrangente dessa síndrome.



 
Política, Planejamento e Gestão em Saúde 10 Capítulo 15 75

REFERÊNCIAS
BATTISTI, Caroline; FISCHER, Alice; SOUZA, Thiago Melo de; POSSAMAI, Leonardo Milanesi; 
FREITAS NETO, Flavio de; ELY, Pedro Bins. Síndrome de Escobar – forma rara e atenuada da 
síndrome do pterígio múltiplo. Revista Brasileira de Cirurgia Plástica (rbcp) – Brazilian Journal Of 
Plastic Sugery, [s.l.], v. 34, p. 176-178, 2019. GN1 Genesis Network. http://dx.doi.org/10.5935/2177-
1235.2019rbcp0086.

CHAUDHURI, Souvik; KUMAR, Hd Arun; JOSEPH, Timthomas; MATHEW, Shaji. Airway management 
in Escobar syndrome: a formidable challenge. Indian Journal Of Anaesthesia, [s.l.], v. 57, n. 6, p. 
603, 2013. Medknow. http://dx.doi.org/10.4103/0019-5049.123336.

HERNÁNDEZ-HERNÁNDEZ, Mc; CANALES-NÁJERA, Ja; DE LA CRUZ-ÁLVAREZ, Js; TENA-
ZANABRIA, Me; MATUS-JIMÉNEZ, J. Manejo quirúrgico de la deformidad vertebral en un paciente 
con síndrome de Escobar: revisión de la literatura. Acta Ortopédica Mexicana, Ciudad de México, v. 
4, n. 30, p. 196-200, jul. 2016. Bimestral.

SÖZBILEN, Murat Celal. Escobar (multiple pterygium) syndrome: multidisciplinary approach to 
a very rare syndrome. Joint Diseases And Related Surgery, [s.l.], v. 27, n. 3, p. 171-174, 1 dez. 2016. 
Baycinar Tibbi Yayincilik. http://dx.doi.org/10.5606/ehc.2016.34.

http://dx.doi.org/10.5935/2177-1235.2019rbcp0086
http://dx.doi.org/10.5935/2177-1235.2019rbcp0086
http://dx.doi.org/10.4103/0019-5049.123336
http://dx.doi.org/10.5606/ehc.2016.34


 
Política, Planejamento e Gestão em Saúde 10 122Índice Remissivo

ÍNDICE REMISSIVO

A
Abordagem Lúdica  14, 87, 89
Abordagem multidisciplinar  13, 55
Adolescência  42, 43, 46
Alimentação saudável  11, 8, 9, 35, 36, 37, 38, 51, 52, 53, 54
Anatomia Humana  10, 1, 2, 3, 5, 96, 97

C
Câncer de Colo Uterino  11, 22
Câncer de pênis  87, 88, 89, 90, 91
Cinema  15, 92, 93, 94, 95
Comportamento  10, 17, 18, 19, 20, 21, 23, 36, 43, 45
Cuidado Preventivo  11, 22

D
Desinstitucionalização  11, 22, 23, 24, 25, 26, 27, 28, 29
Drogas  12, 42, 43, 44, 45, 46, 48, 79

E
Educação Alimentar  10, 12, 6, 7, 9, 39, 51, 52, 54
Educação em saúde  11, 14, 10, 11, 12, 30, 32, 33, 36, 40, 41, 42, 44, 47, 48, 49, 50, 53, 58, 87, 89, 
90, 99, 118
Educação nutricional  9, 54
Eixo morfofuncional  15, 96, 97, 98, 99
Enfermagem  10, 16, 1, 2, 3, 4, 5, 25, 26, 27, 29, 32, 40, 41, 69, 87, 89, 90, 91, 92, 93, 94, 95, 99, 104, 
105, 106, 107, 117, 118
Ensino aprendizagem  92, 93
Escola médica  98, 99

F
Fishbowl  10, 10, 12, 15, 16

G
Gaming  10, 17, 18, 19, 20

H
Hanseníase  15, 100, 101, 102, 103

I
Infecções Sexualmente Transmissíveis  40, 41
Insuficiência Renal Crônica  14, 81, 82, 83
Interprofissionalidade  13, 32, 57, 62, 63, 65, 66, 67, 68, 69, 70, 71
IST’s  11, 40, 41

M
Metodologia ativa  20



 
Política, Planejamento e Gestão em Saúde 10 123Índice Remissivo

Monitoria acadêmica  1, 2, 4

P
Prática educativa  11, 35
Prevenção  12, 14, 9, 14, 23, 26, 28, 29, 31, 32, 36, 42, 45, 46, 48, 49, 54, 64, 66, 69, 70, 78, 80, 87, 
88, 89, 90
Prevenção ao câncer  26

R
Relato de caso  13, 14, 55, 72, 73, 81, 82
Relato de experiência  10, 11, 13, 14, 15, 16, 1, 3, 5, 8, 9, 19, 22, 24, 35, 40, 47, 48, 53, 57, 58, 59, 62, 
67, 76, 87, 89, 93, 96, 98, 104, 106, 108
Residência Pedagógica  12, 42, 44

S
Saúde da família  14, 11, 70, 77, 79, 80, 117
Síndrome de Escobar  14, 72, 73, 74, 75
Sistema Único de Saúde  16, 22, 23, 30, 31, 34, 58, 61, 63, 70, 71, 108, 109, 117, 118
SUS  11, 16, 22, 23, 25, 26, 30, 31, 32, 33, 34, 59, 61, 63, 64, 65, 66, 67, 69, 70, 78, 86, 108, 109, 110, 
111, 112, 113, 114, 115, 116, 117, 118

T
Terminalidade da vida  10, 10, 11, 12
Territorialização  14, 76, 77, 78, 79, 80
Tumor Marrom  14, 81, 82, 83








