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Resumo: Introducdo. A sindrome de Walker-Warburg (SWW) é a forma mais severa de distrofia muscular
congénita. E doenca genética rara, de alta mortalidade, cujo quadro clinico é composto por
malformagbes do sistema nervoso centra e oculares, hipotonia muscular e disturbios
respiratorios. Objetivo. Relatar trés casos de pacientes diagnosticados com SWW. Métodos.
Revisdo de prontudrios, registro fotogréfico dos métodos diagnésticos aos quais 0s pacientes
foram submetidos e revisdo da literatura. Resultados. Nos trés casos relatados, os pacientes
apresentaram hidrocefalia detectada no pré-natal e ateracOes tipicas da SWW verificadas ao
nascimento, incluindo hipotonia generalizada, lisencefalia, cerebelo hipoplasico e dismorfico,
persisténcia do vitreo primario hiperplésico e niveis elevados de CK. Conclusdo. A SWW tem
heranca autossdomica recessiva e evolucdo desfavoravel, geralmente com 6bito nos primeiros trés
anos de vida, sendo os primeiros meses de elevada mortalidade. Os sinais e sintomas geramente
s80 detectados ao nascimento ou durante o pré-natal sendo a hidrocefaia a primeira a ser
detectada por ultrassonografia obstétrica. Os critérios para diagnéstico incluem distrofia
muscular congénita, elevacdo dos niveis de creatinoguinase (CK), lisencefalia tipo |I,
malformacdo cerebelar e anormalidades oculares. A ateracdo do DNA é detectada em cerca de
20% dos casos. Por ser uma doenca rara, pode ser de dificil diagnéstico sem a avaliagcdo de
especialista. A conducdo de um paciente portador da SWW visa apenas ao tratamento de suporte
e paiativo. A abordagem terapéutica deve ser redlizada através de equipe multidisciplinar,
prevenindo e tratando eventuais complicagoes.
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