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Introducere Displazia imuno-osoasă Schimke este o boală
multisistemică, autosomal-recesivă.

Scopul studiului: studierea particularităților clinico-
paraclinice la bolnavul cu sindrom Schimke.

Material și metode. A fost studiat istoricul vieții și bolii
copilului, datele de laborator și
instrumentale, testul genetic.

Concluzii. Displazia imuno-osoasă Schimke este o patologie extrem
de rară, acesta fiind primul caz clinic descris în Republica Moldova.
Prezența sindromului nefrotic cu întârziere severă a creșterii la copil ar
trebui să alerteze medicul cu privire la diagnosticul sindromului
Schimke.
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Rezultate obținute. Copilul E.S., Născut de la IS, IN, la 
termen 37-38 s.g., OC, m 2160 gr; t 48 cm, hipotrofie, icter
neonatal. Dezvoltarea fizică pînă la 3 ani a fost în limitele 
normei, ulterior s-a aflat la evidența endocrinologului cu 
hipostatură; din ianuarie 2023 la evidență cu sindrom nefrotic; 
aprilie 2023 în F.Rusă prin testarea molecular-genetică, s-au 
identificat 2 variante în gena SMARCAL-1 și a fost stabilit 
diagnosticul de sindrom Schimke.
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