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Resumo: Introducdo: a Sindrome Beckwith-Wiedemann (SBW) é um distirbio genético de
hipercrescimento somatico, caracterizado por macroglossia, macrossomia, defeito da parede
abdominal, visceromegalias e predisposi¢do para neoplasias. A incidéncia é de aproximadamente
1:13.700 nascidos vivos. O diagnostico é baseado na presenca de critérios maiores e menores. Os
critérios maiores sd0: macroglossia, macrossomia, defeitos de parede abdomina (onfalocele,
hérnia umbilical e didstase de retos abdominais), orgnomegalia e 0 critérios menores.
hipoglicemia no periodo neonatal, anomalias renais, sulcos ou fossetas auriculares, nevus
flammeus facial, hemihiperplasia, hidr&mnios, e tumores embrionéarios. As neoplasias mais
frequentes sdo tumor de Wilms, hepatoblastoma, carcinoma do cértex supra-renal, neuroblastoma
e rabdomiossarcoma. A monitorizagdo de neoplasias ;e redlizada com Ultrassonografia
abdominal, dosagem de Alfa-feto-progetina e gonadotrofina coridnica a cada 3 meses. A SBW é
causada por desregulacdo da expressdo de genes do imprint genético na regido cromossomica
11p15.5. Descricdo do caso: GRS, 3 meses, feminina. Referida por macroglossia e alteracéo
renal. Cirurgia para correcdo de onfalocle no primeiro dia de vida. Filha Unica de casal ndo
consanguineo. Méae 23 anos, GI/PI/AO. Uso de metildopa por DHEG. Parto vaginal na 322
semana. Pesou 15009, mediu 41 cm, perimetro cefaico 27 cm. Classificado como Adequado para
Idade Gestacional. Exame morfoldgico: hemangioma em regido frontal, occipito proeminente,
estreitamento bifrontal, base nasal plana, telecanto, projecdo maxilar, macroglossia, micrognatia
leve. Evoluindo com atraso na obtencdo dos marcos do desenvolvimento psicomotor
morfologico. Discussdo: o diagnéstico de SBW foi estabelecido no probando pela presenca de
trés sinais maiores e dois menores. A monitorizacdo para neoplasia € o principa fator para o
acompanhamento. Os autores enfatizam que a SBW deve ser considerada em todo recém-nascido
GIG com defeito de parede abdominal e macroglossia. Conclusdo: o diagnéstico da SBW pode
ser feito pelo pediatra geral e arotina de monitorizacéo para neoplasias € fundamental.
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