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Resumo: Introducdo: A sindrome de Wolf-Hirschhorn (SWH) € uma condicdo genética rara, resultante de
delecdo heterozigdtica da regido 4pl6.3 do cromossomo 4. Clinicamente, caracteriza-se por
dismorfismos craniofaciais tipicos, restricdo de crescimento pré e pés-natal, hipotonia, atraso
global do desenvolvimento, deficiéncia intelectual e crises epilépticas. Podem estar presentes
ainda anomalias esqueléticas, cardiopatias congénitas, deficiéncia auditiva, maformacdes do
trato urin&rio (como hipospadia e criptorquidia em até 50% dos pacientes do sexo masculino) e
alteracOes estruturais do sistema nervoso central. O diagnéstico € confirmado por métodos
citogenéticos e/ou moleculares. <br>Objetivos. Recém-nascido a termo, pequeno para a idade
gestacional e com baixo peso a0 nascer, apresentou desconforto respiratério e dessaturacéo
imediatamente apos o parto, necessitando de suporte ventilatorio com CPAP e encaminhamento a
UTIl neonatal. Ao exame fisico foram observados hipospédia, criptorquidia, estrabismo,
hipertelorismo ocular, baixa implantagcdo das orelhas e aumento do pavilhdo auricular. O
ecocardiograma evidenciou comunicacdo interatrial, seio coronario dilatado, regurgitacdo
trichspide leve, dilatacdo da aorta ascendente, dilatagdo de tronco pulmonar e cana arterial
patente de grande dimensdo. O ultrassom transfontanelar mostrou agenesia parcial do corpo
caloso e hemorragia subependiméria grau |. O ultrassom rena revelou lesdo cortical difusa
cronica bilateral. Durante a internagéo, evoluiu com hiponatremia grave (Na3314,: 109 mEg/L)
associada a aumento expressivo de 17-OH-progesterona (>2000 ng/dL), o que levou a hipotese
de insuficiéncia adrenal e motivou reposi¢do de sodio e introducéo de corticoterapia. Ressalta-se
gue o teste do pezinho apresentou resultado normal para hiperplasia adrena congénita.
Atualmente, o paciente segue em acompanhamento conjunto com as equipes de neonatologia,
endocrinologia e nefrologia, aguardando confirmagdo diagndstica por estudo genético.
<br>Metodologia. <br>Resultados:. A SWH apresenta expressiva variabilidade fenotipica,
frequentemente associada a dismorfismos craniofaciais, atraso de crescimento, malformagoes
cardiacas, do sistema nervoso central e geniturinérias, achados compativeis com o caso descrito.
A presenca de hiponatremia grave e elevacéo de 17-OH-progesterona reforgou a suspeita inicial
de insuficiéncia adrenal, embora a triagem neonatal ndo tenha indicado hiperplasia adrenal
congénita, destacando a complexidade diagnostica em pacientes com multiplas malformacdes.
<br>Conclusdo: O presente caso reforca a ampla variabilidade clinica da SWH e evidencia a
importancia da suspeita diagnostica diante de recém-nascidos com mudltiplas malformagoes.
Ressalta-se 0 papel fundamental da investigagdo genética precoce para confirmacéo diagnéstica,
bem como a necessidade de acompanhamento multidisciplinar para mangjo das manifestacbes
clinicas complexas e otimizag&o do prognastico.
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