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Resumo: IntroduA8Afo: A SA-ndrome de Beckwith Wiedemann (SBW) A© uma doenASa de
supercrescimento somA jtico, envolvendo malformaA8A pes congAdnitas, hiperplasia de tecidos e
A3rgAfos e risco aumentado de desenvolver tumores embrionAjrios, principalmente tumor de
Wilms. Os critA©rios primAjrios para o diagnAsstico clA-nico sAfo: macroglossia,
hipercrescimento e defeitos da parede abdominal (onfalocele, hA©rnia umbilical ou diAjstase
dos retos). Acreditamos que o nA-vel de conhecimento sobre a sA-ndrome A© reduzido,
havendo perdas de diagnA3stico. DescriA8A£0 do caso: MLCR, trA2s meses, feminino, branca,
natural RJ. Referida ao ServiA8o de GenA®tica por cariAstipo 46,XX, 16gh+. Filha A°nica de
pais jovens, nA£o consanguA-neos. MAfe 30 anos,Gesta Il, Para |, Aborto |. PrA©-natal
completo. Relato de DHEG. Parto cesAjrio na 30A2 semana. ApresentaA8A£0 pA®©Ilvica. Pesou
845 gramas e mediu 34 cm. Pequeno para idade gestacional. Apgar 06/09. EvoluA8A£o perinatal
com sepse e doenA8a de membranas hidinas. Estatura no percentil 2. Macrocefalia relativa,
plagiocefaia, fronte proeminente, hemangioma em regiA£o frontal, base nasal plana, fissuras
palpebrais curtas, narinas antevertidas, prognatismo, sulcos retroauriculares. Macroglossia
intensa. HA®rnia umbilica com diAjstase dos mA°sculos retos abdominais. DiscussA£o e
ConclusAfo: O pediatra deve suspeitar da SBW em toda crianA8a com hipercrescimento,
macroglossia e defeito de parede abdominal. As dismorfias faciais descritas na probanda sA£0
inespecA-ficas e sem relaA8A£o com a SBW. O hamangioma na face A© frequente. O
cariAdtipo 46,XX, 16gh+ (heterocromatina 16g) nAfo tem significado patolA3gico, nem
relaASA£0 com a SBW. O diagnAsstico da SBW na probanda foi estabelecido por dois
critA©rios primAjrios (macroglossia e hA©rnia umbilical) e dois menores (nevus na face e
sulcos retrocauriculares). A rotina de monitorizaASA£0 de tumores deverAj ser feita com
Uultrassonografia abdominal, dosagem de alfa-fetoproteA-na (AFP) e Beta-HCG, hemograma e
rotina de urina a cada trAas meses.
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