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gico mostrou hipoplasia e subluxação da cabeça
do rádio, cornos ilíacos bilaterais (Figura 3) e joe-
lhos com ausência de patelas (Figura 4). O exame
de urina tipo I era normal, creatinina de 0,9 mg/dL,
proteinúria de 0,11g/dL, glicose 128 e exame oftal-
mológico com glaucoma. A paciente referia que
seu pai, já falecido, apresentava os mesmos sinto-
mas e uma das filhas tinha alterações ungueais. 

A filha, 26 anos, apresentava distrofia ungueal bi-
lateral em mãos, principalmente em 1º e 2º quiro-
dáctilos, hipoplasia de patela bilateral e bloqueio
parcial em cotovelo esquerdo com limitação dos
últimos 30° de extensão. O exame radiológico mos-
trou cornos ilíacos bilaterais, hipoplasia de patelas
e subluxação da cabeça do rádio à esquerda. O exa-
me de urina era normal, creatinina de 0,9 mg/dL e
exame oftalmológico normal. 

Paciente de 51 anos, sexo feminino, duas filhas,
vem à consulta por dores difusas com característi-
cas mecânicas, mais acentuadas em joelhos, coto-
velos e pés associada a deformidades, há pelo me-
nos quarenta e cinco anos de duração. Ao exame fí-
sico, observaram-se unhas distróficas (Figura 1);
pé plano bilateral, joelhos com ausência de patela,
cifose dorsal, limitação dos últimos 30° de extensão
do antebraço com cotovelos em posição de semi-
flexão (Figura 2). Referia antecedente de depres-
são, glaucoma em tratamento com colírios, diabe-
tes, hipertensão e dislipidemia. O exame radioló-

Figura 1. Unhas distróficas bilaterais

Figura 2. Limitação dos últimos 30° de extensão do 
antebraço com cotovelos em posição de semi-flexão

Figura 3. Cornos ilíacos bilaterais.

Figura 4. Joelhos com ausência de patelas
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A Síndrome unha-patela é uma doença rara de
caráter autossômico dominante resultante de uma
alteração no gene LMX1B. A tétrade clássica desta
síndrome é caracterizada por: a) distrofia ungueal
(97% casos); b) ausência ou hipoplasia de patela
(92%); c) luxação da cabeça do rádio ou hipopla-
sia dos côndilos do cotovelo (72%); d) cornos ilía-
cos (62%). Além disso, glaucoma e disfunção renal
(glomeruloesclerose focal) são achados sistêmicos
que podem estar presentes. Não existe terapêuti-
ca específica para esta síndrome, devendo ser con-
siderada a correção cirúrgica de acordo com as al-
terações funcionais e aconselhamento genético. 

As alterações articulares são importantes, po-
dendo levar à incapacidade funcional grave, acres-
cido dos outros envolvimentos sistêmicos como
glaucoma e nefropatia, tornando imprescindível o
diagnóstico precoce, busca de outros casos na fa-
mília para acompanhamento clínico e aconselha-
mento genético.
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