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Resumo: INTRODUCAO:A Sindrome de Walker-Warburg (SWW) é uma doenca autossdmica recessiva
multissistémica caracterizada por anormalidades cerebrais e oftaimolégicas complexas
acompanhadas de distrofia muscular congénita devido a glicosilacdo aberrante de afa
distroglicanos. OBJETIVO: Descrever o caso clinico de RN internado em nossa Instituicdo com
fendtipo compativel com SWW nascido em 2009. METODO: Revisdo da anamnese, exame
fisico e exames complementares durante a internagdo. RESULTADOS:Redlizado consultoria
pela Genética para avaliacio de RN polimalformado; ao primeiro exame macrocrania
(hidrocefalia extensa), edema periocular impossibilitando a visualizagdo dos globos oculares
(microftalmia), 1abio leporino bilateral, hélices displasicas, torax e abdomen sem deformidades,
genitdlia masculina (testiculos na bolsa), &nus pérvio e tOpico e mdos com clinodactilia de
5°dedos. Avaliacdo complementar: ecocardiograma: minima CIV, canal arterial e forame ova
patente; ecografia transfontanelar: extensa hidrocefalia, parénquima cerebral de 9mm na regiéo
parietal; EEG: atividade bioelétrica cerebral de base presente, lenta nas zonas anteriores do
escalpo e reativa a padrbes comportamentais. Auséncia de focos ou elementos bioelétricos
imaturos no tracado; tomografia crénio: hidrocefalia supratentorial, quarto ventriculo de
dimensdes normais, estenose de agueduto de Sylvius, otoemissdo acUsticas ausente
bilateramente. Avaliacdo da oftamologia: desorganizacdo do polo posterior e microftaimia
Caridtipo 46XY, norma. Evolugdo na UTIN: RN recebeu tratamento para sepse e teve
necessidade de dieta por sonda. Realizada DV P para melhor manuseio da familia. Extubado com
30dias de vida. Altapor transferéncia para o hospital da sua cidade com 45 dias de vida. Obito
com 73 dias por complicagdes de infecgdes pulmonares. No final de 2010 a mée do paciente
falecido retorna a0 ambulatério de Medicina Fetal, gestante de 10 semanas. US morfol6gico
semel hante aos descritos nos exames do primeiro filho: hidrocefalia, fenda labial e microftalmia.
Amniocentese para cariotipagem:46, XX — norma. Segundo RN interna com fendtipo
semelhante ao irméo tendo a mesma evolucdo clinica com obito. Menos de 1 més antes do 6bito,
nasce a 3° filha Gestagdo sem intercorréncias com exames normais. Parto normal sem
intercorréncias, exame fisico do RN normal. Mae opta por ligadura tubdria. Concluséo:
[lustramos a importancia da consideracdo conjunta de malformagdes comuns (como labio
leporino e hidrocefalia) no estabelecimento diagnostico de sindromes raras; fundamental para o
manejo adequado e defini¢do progndstica.
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