Tabela 2. Comparag¢ao das caracteristicas clinicas da sindrome LIG4 com os principais
diagnosticos diferenciais

Achados clinicos NBS Anemia <‘le Sindrome de Seckel Sindrome LIG4 Caso atual
Fanconi

Microcefalia + + -+ 4/5 +
Testa inclinada + - + ND +

Fissura palpebral Para cima - Para baixo ND Para cima
Epicanto + = = ND L
Micrognatia —+ = + ND AL

Anomalia de
pavilhdo auricular + + —+ ND -
externo
Nariz proeminente -+ - + ND +
Filtro nasal longo -+ - - ND -
Polidactilia L + - ND -
Clinodactilia + - + ND +
Sindactilia + - - ND -
Lesdes cutaneas —+ + SIS SIS —
ADNPM/DI + + + 2/5 e
Neoplasias + + - 1/5 -
s + + - Vs +
Pancitopenia - + - 3/5 +
Anomalia genital L + + ND +
Radiossensibilidade —+ + + + +
Gene NBSI FANC ATRb LIG4 LIG4

ND: ndo disponivel

ADNPM/DI: atraso de desenvolvimento neuropsicomotor/Deficiéncia intelectual

Recursos obtidos de The London Dysmorphology Database (Winter e Baraitser, 2003)
ATRb: identificado em duas familias consanguineas




