ll.
¥

w0 5;,_

v '\-___'._ﬁ

S

Lk

Titulo:
Autores:

Resumo:

11" (oNGRETSe BRASILEIRS

PEDIATRI(o DE . : - : : .
ENDO(ﬁlNcELoqm 11 Congresso Brasileiro de Endocrinologia e Metabologia
© METABoLOGIA 03 3 06 de junho de 2015
033 m;i:n'hue 2015 Natal/RN

Trabalhos Cientificos

Sindrome De Wolf- Hirschhorn (swh): Um Caso De Baixa Estatura

PASSONE CGB; BERRUTTI B; YOON JH; FARIA JUNIOR JAD; KUPERMAN H;
COMINATOL; STEINMETZ L; CABRAL-FILHO HM; DAMIANI D

Introducdo: A baixa estatura é a principal causa de procura para seguimento endocrinolégico. No
entanto, os casos de etiologia sindrébmica sdo um desafio na pratica clinica. Descricdo do caso:
Paciente feminino, 12 anos, iniciou Seguimento em nosso servico por baixa estatura extrema (E=
121cm, Z:-4,42 DP) com adequado ganho ponderal. Nascida a termo, PIG, com peso de 1740g e
comprimento de 39cm, facies sindrébmica (‘’elmo grego '’), comportamento infantilizado,
convulsdes nos primeiros 4 anos de vida, sem uso de medicacdo atual. Sem definicdo diagndstica
em avaliacdes prévias, endocrinolbgica e genética. Exames laboratoriais. concentragdes normais
de IGF-1 e IGFBP-3 para a idade, RX 10: 11 anos (IC 11 anos). Exame fisico: M3P4, USG
pélvico: Utero 22cm3, ovério direito 6,3cm3, esquerdo 7,6 cm3. Pelo impacto da menarca na vida
familiar e socia, até definicdo diagnodstica, optado por blogueio puberal por 1 ano. N&o foi
introduzido rhGH, finalizando o crescimento com 125cm (Z: -5,76DP). Pelo comprometimento
estatural grave, solicitado estudo genético (CGH array), com identificagdo de delecéo 3,1IMB em
regido 4pl6.3, associada a Sindrome de Wolf-Hirschhorn (SWH). Esta se caracteriza por
transtorno do desenvolvimento associado a caracteristicas craniofaciais tipicas, deficiéncia de
crescimento pré e pos-natal, atraso mental, atraso do desenvolvimento psicomotor grave,
convulsdes e hipotonia. Comentérios. A SWH é rara (prevaléncia de 1:50.000 nascimentos) e
geralmente cursa com grave comprometimento clinico dos afetados, o que dificultou o
diagnéstico ja que a paciente, além da facies sindrémica, somente apresentava 0 comportamento
infantilizado. O diagndstico possibilitou a melhor compreensdo e seguimento da doenca pela
familia,
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