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: A sindrome de Stickler € uma enfermidade genética rara do tecido conjuntivo
descrita por Sticker et al. (1965). Distinguem-se varios tipos: A sindrome de tipo 1, deve-se a mutagoes
no gene COL11A1; a sindrome de tipo 2 a mutacoes no gene COL11A1 e a sindrome de tipo 3 a
mutagcoes no gene COL11A2. A transmissdo da sindrome em geral segue um modo de herancga
autossomica dominante. Também se tem descrito uma forma auvtossdOmica recessiva associada a
mutacoes nos genes COL?A1 e COL9A2. A prevaléencia nao se conhece com exatidao. Incidencia ao.
nascimento é de 1/7.500 a 1/9.000.
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A sindrome caracteriza-se por uma combinacdo de manifestacoes de gravidade variavel: o tipo 1
apresenta alteracoes oculares, anomalias orofaciais, afetacao osteoarticular, e surdez; no tipo 2
predominam as manifestacoes oculares; e no tipo 3 predominam as auditivas. (TR
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EPIDEMIOLOGICAS E CLINICAS
EM ESPANHA E PORTUGAL??

55 PACIENTES STL1-STL2-STL3 - 35 respostas (63.64%)

Asociacién Espafiola de IDADE MEDIA - 20 Anos: (4-40)

Stickler

SEXO > 20 homes (57.14%) 15 mulheres (42.86%)
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H& uma falta de estudos que combinem um censo de pessoas afetadas com um acompanhan
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portugueses donde sao fratados estes pacientes: R
<Em Coimbra: SERVICO DE GENETICA MEDICA. Consulta dismorfologia/ SERVICO DE OFTALMOLOGIA. Centro de doencas hereditdrias oculares.

«Em Porto: UNIDADE DE GENETICA MEDICA-DPTO DE GENETICA. Consulta dismorfologia/ UNIDADE DE PATOLOGIA DO DESENVOLVIMENTO E PE'NATAL.

Departamento de patologia. Hospital de Sao Jodo. CONSULTA ESPECIALIZADA DE SURDEZ. Departamento de genética.
+*Em Lisboa: CONSULTA DE DISMORFOLOGIA. Servigo de genética médica.
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orais. Este estudo retrospetivo permite-nos quantificar e caraterizar as manifestacoes orais de doentes com‘SﬁckIer hum €
simultdneo com a redlizacao de um censo da enfermidade na Espanha e em Porfugal, continuando com a mveshg g:cw
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