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Introduc&o: Mutacdes no gene BCOR estdo associadas ao Sindrome Oculo-facio-cardio-dental, um sindrome X-
dominante que s6 se manifesta no género feminino. Os achados presentes neste sindrome incluem: facies
caracteristico (cara longa, nariz curto e com ponte larga), microftalmia, catarata congénita, glaucoma secundario,
defeitos cardiacos e altera¢des dentarias com alongamento das raizes e persisténcia da primeira denticao.

Caso clinico: Apresentamos o caso clinico de um recém-nascido de termo, do género feminino, com catarata
congénita bilateral, microftalmia do olho esquerdo, facies caracteristico deste sindrome e foramen ovale patente.
Pelas altera¢8es oftalmoldgicas foi observado na consulta de Oftalmologia Pediatrica do CHSJ e submetido a FACO
+ Vitrectomia ODE, tendo o pés-operatério complicado por glaucoma secundario refractario a terapéutica médica.
Realizaram-se muiltiplas intervencgdes cirdrgicas culminando na colocacao de valvula de Ahmed no OD.

Os testes genéticos confirmaram a existéncia de mutacéo frameshift no gene BCOR, compativel com o Sindrome
Oculo-facio-cardio-dental.

Concluséo: Este caso € demonstrativo de concordancia entre genétipo e fenétipo no Sindrome Oculo-facio-cardio-
dental e ainda da importancia do diagnéstico clinico precoce nas cataratas congénitas.



