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Resumo: As condic¢des clinicas que podem causar hipotonia neonatal global sdo diversas. A Sindrome de
Walker-Warbug (SWW) faz parte do grupo das distrofias musculares congénitas e caracteriza-se
pela presenca de disturbios oculares, hidrocefalia e malformagdes cerebrais. A doenca afeta
igualmente ambos 0s sexos e sua incidéncia é 1-2/100.000 nascidos vivos."Neonato do sexo
masculino, nascido de parto cesareo, com idade gestacional de 37 semanas e 3 dias, peso ao
nascer 3.545g, Apgar de 7 no 1° minuto e 8 no 5° minuto de vida. Foi o primeiro filho de casal
ndo consanguineo e sem histérico familiar semelhante. Apresentou quadro de hipotonia global
congénita, anormalidades oculares, macrocefalia com perimetro cefdlico de 44,5, baixa
implantacéo de orelhas e ictericia neonatal tardia. O nivel sérico de DHL foi de 788,6 U/L; TGO:
61 UI/L TGP:45 U/L; CPK: 1467 U/L. Foram achados as seguintes alteracfes oftalmol ogicas:
lagoftalmo e reflexos fotomotor e consensual ausentes em ambos os olhos. A Ressonancia
Magnética (RM) cranio-encefdlica identificou hidrocefalia supratentorial, destacando uma
acentuada dilatacdo do sistema ventricular, sendo indicada derivagdo ventriculo-peritoneal.
Diante desses achados, foi realizado painel genético para distrofias musculares, que identificou
uma mutagdo em homozigose no gene POMGNT], associada a SWW. A RM evolutiva do
encefalo apontou alteracdo morfoestrutural da calvéria, ventriculomegalia, displasia cortical nos
lobos temporais e occipitais, além de disgenesia do corpo caloso e agenesia do septo peltcido. O
el etroencefal ograma evidenciou encefal opatia moderada e atividade epileptiforme focal na regido
parietal esquerda. Com 1 ano e 3 meses, 0 paciente apresentava comportamento hipoativo e
pouca interagdo, atraso importante na aquisicdo dos marcos do neurodesenvolvimento para sua
idade, além de relato de crises epilépticas."""A SWW é uma doenca rara e severa, de prognostico
desfavorével e geralmente os pacientes acometidos evoluem para o 6bito no primeiro ano de
vida. O objetivo terapéutico € minimizar agravos e oferecer melhor qualidade de vida. Achados
durante a gestacdo podem contribuir para suspeita diagnéstica, mas a confirmacdo pode ser feita
a0 nascimento com as ateragdes clinicas, exames genéticos, laboratoriais e de neuroimagem.
Algumas alteragbes que podem ser identificadas sGo o aumento da creatina-quinase (CK),
distarbios oculares, lisencefalia tipo 11, cisto de Dandy-Walker. Conclusdo: A SWW ¢é a forma
mais grave de distrofia muscular congénita. Sua complexidade desde o diagnostico até o manejo
terapéutico € um desafio clinico que demanda uma abordagem interprofissional para um cuidado
integral e personalizado. Diante deste caso, a hipotese de SWW deve ser considerada dentre os
diagnosticos diferenciais de recém-nascidos e | actentes gravemente hipotdnicos com hidrocefalia,
lisencefaliatipo |1, epilepsia e anormalidades oculares.
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