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Sindrome De Stuve Wiedemann

PATRICIA PRADO DURANTE (CENTRO NEONATAL DO INSTITUTO DA CRIANCA E
DO ADOLESCENTE DO HOSPITAL DAS CLINICAS DA FACULDADE DE MEDICINA
DA UNIVERSIDADE DE SAO PAULO, SAO PAULO, SP), JESSICA SOUZA SANTOS,
AMANDA RUBINO LOTTO, LUCAS HIRANO ARRUDA MORAES, ROBERTA BERARDI,
DANIELA MATOS FIORENZANO, DEBORA ROMEO BERTOLA, MARIO VITOR
CALDEIRAO PAGOTTO, CHONG AE KIM, MARIA AUGUSTA BENTO CICARONI
GIBELLI, ROSSANA PULCINELI VIEIRA FRANCISCO, WERTHER BRUNOW DE
CARVALHO

Introducdo: Sindrome de Stuve-Wiedemann, doenca rara, autossbmica recessiva, caracterizada
por displasia esquelética e alteracbes autondmicas. A maioria dos casos descritos ocorre no
periodo neonatal, com maior taxa de mortalidade. Descri¢éo do Caso: Méae 32 anos, tercigesta, 2
partos, higida, consanguinidade (primos de primeiro grau) com pais também consanguineos. 2
filhos higidos. Ultrassom morfoldgico: feto com displasia esquelética ndo letal. Recém-nascido
pré-termo tardio, adequado para a idade gestacional, masculino, Peso de nascimento 2354q,
APGAR 2/8/9. Ao exame: arqueamento de membros, macrocrania, camptodactilia em dedos de
méos bilateral e deformidade de articulagdo de punhos e tornozelos. Apresentou quadro
respiratorio arrastado, necessitando de suporte ventilatorio invasivo, posteriormente cateter de
alto fluxo e proximo aos 5 meses, cateter nasal de oxigénio. Com 4 meses apresentou quadros de
distermia, associados a 2 episodios de sepse tardia, porém, apds término do tratamento ndo houve
melhora. Aventada hipotese de imunodeficiéncia, porém, triagem imunoldgica normal. Devido
hipertermia recorrente, taquicardia, hipertensdo, sudorese, hipertonia e periodo de agitacdo
intensa feito diagndstico de disautonomia, recebeu tratamento com propranolol, clonidina e
gabapentina, com controle das crises. Durante periodo de internacdo apresentou disfagia e
necessidade de nutricdo enteral via cénula orogastrica. Mediante evolucdo clinica, achados
clinicos e imagem radiologicas, realizada avaliacdo endocrinolégica, que descartou hipotese
primaria de displasia esquelética. Colhido exoma: positivo para Sindrome de Stuve-Wiedmann,
com presenca de delecdo em homozigose no Gene leukemia inhibitory fator receptor (LIFR).
Paciente recebeu alta hospitalar com 6 meses, com dieta via canula orogéstrica, cateter de
oxigénio 0,1l/min, e medicacdes para disautonomia. Seguiu acompanhamento multidisciplinar no
ambulatério com Geneticista, Pediatra, Neurologista, Fisiatra, Fisioterapeuta, Fonoaudidlogo e
Pneumologista. Discusséo: A sindrome de Stuve-Wiedemann € uma doenca genética rara,
causada pela ateracdo do gene 5pl13.1, o qual codifica a proteina LIFR, cursa com ateractes
esgueléticas e autondmicas. A maior taxa de mortalidade encontra-se no periodo neonatal e o
prognéstico é ruim. Mais pesguisas sd0 necessarias para entender melhor a fisiopatologia e
ateracbes genéticas envolvidas, assim como tratamentos especificos. Conclusdo: Deve-se
considerar a Sindrome de Stuve-Wiedmann como diagndstico diferencia em paciente com
guadro pulmonar arrastado acompanhado de disautonomias e alteracdes esquel éticas.
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