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RESUMO

INTRODUGAO: A Sindrome de Wolf-Hirschhorn (SWH), descrita em 1961 por Cooper e Hirschhorn, é uma
doenga congénita rara, resultante da delegao parcial do brago curto do cromossomo 4p, que afeta 1 em
20.000-50.000 nascidos vivos, sendo mais frequente nas mulheres (2:1). As manifestagdes clinicas,
percebidas nos primeiros anos de vida, incluem deformidades craniofaciais, problemas intelectuais, de
crescimento, convulsdes, disfungbes geniturindrias e cardiovasculares. Assim, é imprescindivel que o
médico faga o diagndstico correto, baseado nas caracteristicas clinicas e confirmado por exames genéticos,
para melhorar a qualidade de vida dos seus portadores, por meio da gestao multidisciplinar do tratamento
sintomatico. OBJETIVO: Descrever um caso de agenesia renal esquerda associada a SWH. DESCRICAO
DO CASO: HM, 4 anos e 8 meses, nascida com 37 semanas de gestagao, de parto cesareo, com 2,250kg,
42cm de comprimento e APGAR de 9/10. Durante a gestagdo nao houveram intercorréncias nem
diagnésticos prévios. Ao nascimento, observou-se fenda palatina, anquiloglossia, comunicagao interatrial
(CIA) e estenose pulmonar de grau leve, além de alteracdes esofagicas, agenesia renal esquerda e
problemas no desenvolvimento motor. A agenesia renal foi constatada através de ultrassom em 2018. No
exame, o rim contralateral media 67 mm. Exames de laboratério mostraram creatinina normal (0,63 mg/dl) e
urina com sedimento normal. Apresentava multiplas queixas gastrointestinais, como voémitos recorrentes,
refluxo gastroesofagico e diarreia, que ocasionaram dificuldade na alimentacéo e déficit no ganho ponderal.
Com 1 ano e 7 meses foi diagnosticada a SWH. O exame fisico constatou hipertelorismo ocular e mamario,
rebaixamento nasal, ponte nasal curta, fonte aumentada e classificacdo de Tanner 1. Aos 2 anos e 7 meses
realizou eletroencefalograma, que indicou convulsdes a cada minuto, as quais cessaram apds uso de
anticonvulsivante. DISCUSSAO: A SWH constitui uma malformacdo congénita em que, geralmente, os
individuos nascem a termo, sdo pequenos para a idade gestacional, possuem algum grau de sofrimento
perinatal e movimentos fetais diminuidos. No caso abordado, a paciente se encaixa nesses padroes (a
termo, 2,250kg e 42cm de comprimento), entretanto a gestacéo ocorreu sem intercorréncias. Clinicamente a
SWH é reconhecida pelas caracteristicas craniofaciais tipicas, sendo a principal a ponte nasal larga em
continuidade para a fronte chamada de aparéncia de “capacete do guerreiro grego”. Malformacoes
cardiacas, como alteracdes septais atriais e ventriculares, estenose pulmonar e persisténcia do canal arterial
associada a insuficiéncia adrtica, séo relatadas em 50% das criangas. As malformagdes do trato urinario
foram descritas em cerca de um terco dos pacientes com SWH, incluindo refluxo vesicoureteral, rim em
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ferradura, agenesia renal unilateral, displasia cistica e oligomeganefronia. Metade das criangcas do sexo
masculino com SWH apresentam hipospadia e criptorquidismo. Além disso, os pacientes possuem grave
atraso no desenvolvimento psicomotor e linguagem limitada. Os sinais clinicos da paciente sdo
caracteristicos, principalmente aqueles relacionados a face, como hipertelorismo ocular, fronte aumentada e
fenda palatina. Também possui anormalidades congénitas que sao tipicas da SWH, como CIA, estenose
pulmonar e agenesia renal unilateral. Ademais, algumas disfungbes motoras estdo presentes no primeiro
ano de vida, assim como convulsdes recorrentes, as quais foram controladas com o uso de
anticonvulsivante. O diagnéstico é confirmado com auxilio de estudos genéticos. O seu tratamento envolveu
o trabalho de uma equipe multidisciplinar, com pediatra, fonoaudiélogo, gastroenterologista e neurologista.
CONCLUSAO: O caso apresentado demonstra, além de alteracdes faciais e cardiovasculares, a agenesia
renal como parte da sindrome, sendo importante a avaliagdo e o acompanhamento de nefrologista. Além
disso, em criangas com SWH, o estudo do cariétipo dos pais deve ser oferecido, bem como grupos de apoio
psicossocial envolvendo pais e cuidadores, que podem melhorar o bem-estar e a qualidade de vida,
fortalecendo sua rede de apoio social e usando estilos de enfrentamento positivos.
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