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Resumo: Introducdo: Sindrome de Waardenburg (SW) € uma alteracdo genética dominante dividida em
quatro tipos, sendo a quarta relacionada a doenca de Hirschsprung (DH). Para diagnéstico é
necessario dois critérios maiores ou um maior e dois menores. Maiores. Déficit auditivo (DA)
neurossensorial, ateracbes na pigmentacdo da iris, hipopigmentacdo do cabelo e distopia
cantorum; menores. sinéfris, hipopigmentacéo da pele e base larga do nariz. Descricéo do caso:
Paciente feminina, um ano e cinco meses, natural de Uberaba, nascida de parto normal a termo.
Mé&e com SW e pai com DA. Primeiros dois dias constipada, detectado retencéo de meconio. Dez
dias ap6s 0 nascimento apresentou melena, confirmado alergia a proteina de vaca. Permaneceu
sete meses com constipacgdo, distensdo e dor em abddémen (AB), uso de simeticona, toque retal
para estimulagéo e consequente diarreia explosiva diariamente. Fendtipo com micropapulas em
tronco e face, mecha capilar frontal acromica, AB distendido, hipertimpénico, hipotonia, méculas
hipocrémicas em dorso das méos e pés, reflexos primitivos presentes e DA bilateral. Raios-X de
AB: ar em ampola retal, megacolon e niveis hidroaéreos. Retirado megacdlon cirurgicamente aos
sete meses. Biopsias retais: aganglionoses. Confirmado SW, DH, atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor e desnutricdo proteico calorica moderada. Atualmente com colostomia
funcionante, sem retencdo de fezes e melhora na aceitagéo alimentar e funcionalidade intestinal.
Discussdo: Na maioria dos casos, o diagnostico de DH em SW é feito no recém-nascido apés
obstrucdo intestinal, atraso na passagem do meconio, distensdo abdominal, vémitos e enterocolite
neonatal. Biopsia retal continua sendo o padréo-ouro para diagnéstico. Ndo ha tratamento
especifico para SW, sendo surdez a principal alteracdo e mais impactante na qualidade de vida
(QV). E 50% provavel atransmissio genética. Conclusio: Diagndstico deve ser precoce para que
sintomas sgjam identificados, tratados e controlados. Devido cromossomopatia € prioritério
aconsel hamento genético, visando menos morbidade e mais QV.
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