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RESUMO: A Sindrome de Silver-Russell (SSR) é uma condigdo genética rara caracterizada por
restricio de crescimento intrauterino e pds-natal, assimetria corporal e dismorfismos
craniofaciais, resultantes principalmente de alteracGes epigenéticas nos cromossomos 11p15.5 e
7. Este estudo teve como objetivo analisar, por meio de uma revisdo narrativa da literatura, a
relevincia da abordagem multidisciplinar no manejo clinico e no acompanhamento do
crescimento infantil em pacientes com SSR. A pesquisa foi realizada nas bases PubMed,
SciELO, LILACS, ScienceDirect e Google Scholar, abrangendo publicagées entre 2014 e 202s.
Os resultados evidenciaram que o diagndstico precoce e o tratamento individualizado, com
destaque para o uso do horménio do crescimento humano recombinante (rhGH), contribuem
significativamente para a melhora da estatura e da composi¢do corporal. Contudo, o manejo
efetivo da sindrome requer uma atuacio integrada entre endocrinologistas, geneticistas,
nutricionistas, fisioterapeutas e psicélogos, visando o desenvolvimento global da crianga e a
melhoria de sua qualidade de vida. Conclui-se que a abordagem interdisciplinar é fundamental
para a promogio do crescimento sauddvel e do bem-estar fisico e psicossocial de individuos com

SSR.
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ABSTRACT: Silver-Russell Syndrome (SRS) is a rare genetic condition characterized by
intrauterine and postnatal growth restriction, body asymmetry, and craniofacial
dysmorphisms, primarily resulting from epigenetic alterations on chromosomes 11p1s.5 and 7.
This study aimed to analyze, through a narrative review of the literature, the relevance of a
multidisciplinary approach in the clinical management and monitoring of childhood growth in
patients with SRS. The research was conducted in PubMed, SciELO, LILACS, ScienceDirect,
and Google Scholar, covering publications between 2014 and 2025. The results showed that early
diagnosis and individualized treatment, with emphasis on the use of recombinant human
growth hormone (thGH), significantly contribute to improving height and body composition.
However, effective management of the syndrome requires integrated action by
endocrinologists, geneticists, nutritionists, physical therapists, and psychologists, aiming at the
child's overall development and improving their quality of life. It is concluded that an
interdisciplinary approach is essential for promoting healthy growth and the physical and
psychosocial well-being of individuals with SRS.

Keywords: Silver-Russell Syndrome. Child Growth. Multidisciplinary Approach.

INTRODUCAO

A Sindrome de Silver-Russell (SSR) é uma condicdo genética rara caracterizada por
restricio de crescimento intrauterino e pds-natal, assimetria corporal e dismorfismos
craniofaciais caracteristicos. Estima-se que sua incidéncia varie entre 1:30.000 e 1:100.000
nascidos vivos, sendo causada predominantemente por alteracdes epigenéticas, como a
hipometilagio do centro de controle de imprinting no cromossomo 1pi15.5 e a dissomia
uniparental materna do cromossomo 7. Essas anormalidades comprometem a expressio de
genes envolvidos na regulacdo do crescimento e no metabolismo energético.

O diagnéstico da SSR ¢é clinico e molecular, baseando-se em critérios como o escore de
Netchine-Harbison, que integra parimetros antropométricos e fenotipicos. Devido a
heterogeneidade clinica e 4 auséncia de um marcador genético tnico, o reconhecimento precoce
da sindrome requer uma avaliacio criteriosa e multidisciplinar, envolvendo pediatras,
endocrinologistas, geneticistas, nutricionistas, fisioterapeutas e psicélogos.

A abordagem terapéutica da SSR visa ndo apenas a otimizagio do crescimento estatural,
frequentemente por meio do uso do horménio do crescimento humano recombinante (thGH),
mas também a promogio do desenvolvimento global e da qualidade de vida da crianga. Nesse
contexto, o acompanhamento continuo e integrado é essencial para prevenir complicaces
metabdlicas, motoras e psicossociais associadas a sindrome.

Portanto, compreender a complexidade fisiopatolégica da Sindrome de Silver-Russell e

implementar uma abordagem interdisciplinar sio estratégias fundamentais para o manejo
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clinico eficaz e para o alcance de desfechos favoridveis no crescimento e desenvolvimento

infantil.

METODOLOGIA

O presente estudo trata-se de uma revisio narrativa da literatura, elaborada com o
objetivo de analisar as principais evidéncias cientificas sobre a Sindrome de Silver-Russell
(SSR), com énfase na importincia da abordagem multidisciplinar no acompanhamento do
crescimento e desenvolvimento infantil.

A pesquisa bibliografica foi conduzida entre agosto e outubro de 2025, utilizando as bases
de dados PubMed, SciELO, LILACS, ScienceDirect e Google Scholar. Foram empregados os
seguintes descritores controlados e nio controlados, combinados por operadores booleanos:
“Silver-Russell Syndrome”, “growth disorders”, “multidisciplinary approach”, “child development” e
“growth hormone therapy”. Em portugués, foram utilizados os termos correspondentes: “Sindrome
de Silver-Russell”, “transtornos do crescimento”, “abordagem multidisciplinar” e “desenvolvimento
infantil”.

Os critérios de inclusdo abrangeram artigos publicados nos idiomas portugués, inglés e
espanhol, entre os anos de 2014 e 2025, que abordassem aspectos clinicos, genéticos, terapéuticos
e multidisciplinares da SSR em populac¢des pedidtricas. Foram excluidos editoriais, cartas ao
editor, estudos com foco exclusivo em modelos animais e trabalhos duplicados.

A selegdo dos estudos foi realizada em trés etapas: (1) leitura dos titulos e resumos para
triagem inicial; (2) leitura completa dos artigos potencialmente elegiveis; e (3) analise critica e
sintese dos dados mais relevantes, considerando evidéncias sobre diagnéstico, manejo clinico e
intervengdes interdisciplinares.

Os resultados foram organizados de forma descritiva, buscando integrar informacdes
atualizadas sobre os mecanismos fisiopatolégicos, manifestacSes clinicas, terapias disponiveis
e a relevincia do acompanhamento multiprofissional no prognéstico de criancas com Sindrome
de Silver-Russell. Essa abordagem metodolégica permitiu uma discussio ampla e

contextualizada, sem a limitagio de protocolos rigidos, caracteristica das revisGes narrativas.

RESULTADOS

A anélise da literatura evidenciou que a Sindrome de Silver-Russell (SSR) apresenta

grande heterogeneidade clinica, com manifestacdes que incluem restricio de crescimento
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intrauterino e pds-natal, assimetria corporal, face triangular com fronte proeminente, e baixa
estatura persistente. Estudos apontam que cerca de 609% dos casos estdo associados a
hipometilagio do locus 11p1s.5, enquanto aproximadamente 10% a 15% resultam da dissomia
uniparental materna do cromossomo 7, reforcando o papel das alteracées epigenéticas na
fisiopatologia da sindrome.

Os dados revisados demonstram que o diagndstico precoce é determinante para o manejo
clinico adequado, sendo o escore de Netchine-Harbison amplamente utilizado como ferramenta
diagnéstica, permitindo identificar casos mesmo na auséncia de confirmacio molecular. A
abordagem genética, quando disponivel, complementa a avaliagio clinica e contribui para o
aconselhamento familiar e o planejamento terapéutico.

Em relagio ao tratamento, observou-se que o uso do horménio do crescimento humano
recombinante (thGH) constitui a principal intervencdo farmacolégica, promovendo melhora
significativa na velocidade de crescimento e na composic¢do corporal, mesmo em pacientes sem
deficiéncia cldssica de GH. Contudo, a resposta terapéutica é wvaridvel, exigindo
acompanhamento endocrinolégico continuo e ajustes individualizados da dose.

Além do manejo hormonal, os resultados refor¢cam a importincia da abordagem
multidisciplinar no cuidado & crianca com SSR. A atuagio integrada de pediatras,
endocrinologistas, geneticistas, nutricionistas, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais e
psicélogos mostrou-se essencial para o controle de complicagdes metabdlicas, o estimulo ao
desenvolvimento motor e cognitivo e o suporte psicossocial a familia. Programas de reabilitagio
motora e orientac¢do nutricional individualizada demonstraram impacto positivo sobre o ganho
ponderal, coordenagio motora e qualidade de vida.

A literatura também destaca que a educagio em satide e 0 acompanhamento psicolégico
auxiliam na adaptagio social e emocional das criangas, reduzindo o impacto das limitaces
fisicas e da estigmatizacdo associada 4 baixa estatura e as caracteristicas fenotipicas.

Em sintese, os estudos analisados confirmam que o manejo eficaz da Sindrome de Silver-
Russell depende de uma abordagem precoce, integrada e continua, na qual a
interdisciplinaridade é o principal fator para o alcance de melhores desfechos clinicos,

funcionais e psicossociais no crescimento infantil.
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DISCUSSAO

Os achados desta revisio reforcam que a Sindrome de Silver-Russell (SSR) é uma
condi¢io geneticamente heterogénea e clinicamente complexa, cuja compreensdo exige uma
visio integrada entre genética, endocrinologia e pediatria do desenvolvimento. O
reconhecimento precoce dos sinais clinicos é fundamental para o diagnéstico e inicio das
intervencgdes terapéuticas, tendo em vista que o atraso nesse processo pode comprometer o
potencial de crescimento e o desenvolvimento global da crianga.

A literatura aponta que a etiologia epigenética da SSR, principalmente relacionada a
hipometilagio do locus 11p15.5 e & dissomia uniparental materna do cromossomo 7, interfere
diretamente nos mecanismos de regulacio do crescimento e na expressio de genes como IGF2
e Hig, fundamentais na modulagio do crescimento fetal. Essa desregulacio genémica explica a
restri¢io de crescimento intrauterino, o baixo ganho ponderal e a assimetria corporal tipicos da
sindrome. Assim, o entendimento dos mecanismos moleculares tem permitido avancos
diagnésticos e ampliado as possibilidades de manejo clinico individualizado.

A terapia com horménio do crescimento humano recombinante (thGH) tem se
mostrado eficaz em melhorar a estatura final e a composi¢io corporal de pacientes com SSR,
mesmo na auséncia de deficiéncia cldssica do horménio. No entanto, estudos apontam que a
resposta terapéutica é varidvel e depende de fatores genéticos, nutricionais e metabdlicos.
Portanto, a indicagdo e o monitoramento do tratamento devem ser cuidadosamente conduzidos
por endocrinologistas experientes, com énfase na seguranca e na eficicia a longo prazo.

Adicionalmente, a SSR n3o deve ser compreendida apenas sob o prisma da estatura, mas
como uma sindrome de impacto multidimensional, que envolve aspectos metabélicos, motores,
cognitivos e psicossociais. Nesse sentido, a abordagem multidisciplinar torna-se indispensével.
A atuagio conjunta de nutricionistas, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais e psicélogos
favorece o crescimento equilibrado, a adaptacio escolar e a autoestima, contribuindo para o
desenvolvimento integral da crianca.

A nutri¢io adequada exerce papel crucial no controle do crescimento e na prevengio de
complicagdes metabdlicas, como resisténcia a insulina e hipoglicemia, frequentemente
observadas em individuos com SSR. O acompanhamento fisioterapéutico e ocupacional, por
sua vez, auxilia na corre¢io de atrasos motores e no aprimoramento das habilidades funcionais,
enquanto o suporte psicolégico é fundamental para o enfrentamento dos desafios emocionais e

sociais decorrentes da condig3o.
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Do ponto de vista social e educacional, a integracdo entre familia, escola e equipe de
saude é essencial para assegurar um ambiente inclusivo e favordvel ao desenvolvimento. A
educagio em saide voltada aos cuidadores permite o reconhecimento precoce de intercorréncias
clinicas e o fortalecimento da adesio ao tratamento, melhorando o prognéstico global.

Portanto, a discussdo dos resultados evidencia que o sucesso terapéutico na Sindrome de
Silver-Russell depende n3o apenas de intervencdes médicas isoladas, mas de uma conducio
interdisciplinar continua e coordenada, centrada na crianca e na sua familia. Essa abordagem
amplia as perspectivas de crescimento, funcionalidade e qualidade de vida, consolidando-se

como o modelo mais efetivo para o manejo clinico dessa sindrome rara e multifatorial.

CONSIDERACOES FINAIS

A Sindrome de Silver-Russell (SSR) representa uma condigio genética rara e complexa
que exige reconhecimento precoce e manejo clinico abrangente. Os achados desta revisdo
evidenciam que a heterogeneidade fenotipica e etiolégica da sindrome impde desafios
diagndsticos e terapéuticos, reforcando a necessidade de uma atuagio coordenada entre
diferentes especialidades.

A abordagem multidisciplinar mostrou-se essencial para otimizar o crescimento,
promover o desenvolvimento global e melhorar a qualidade de vida das criancas acometidas. O
uso do horménio do crescimento humano recombinante (thGH), quando indicado, constitui
uma intervencio eficaz, especialmente quando associado a acompanhamento nutricional,
fisioterapéutico, psicolégico e educacional continuo.

Conclui-se que o manejo da SSR deve ir além da corregio estatural, contemplando a
integralidade do cuidado, com foco na satde fisica, emocional e social da crianca. A integracido
entre profissionais de sadde, familia e instituicGes de ensino é fundamental para garantir o
acompanhamento longitudinal e o alcance dos melhores desfechos clinicos e funcionais.

Dessa forma, reforca-se que o sucesso terapéutico na Sindrome de Silver-Russell
depende de um modelo assistencial interdisciplinar, pautado na individualizac¢do do tratamento

e na promogido do desenvolvimento pleno durante todo o ciclo infantil.
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