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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) tem incidéncia de 1:13.700
nascidos vivos e decorre de alteracBes epigenéticas e/ou genéticas que desregulam genes sujeitos
a imprinting materno no cromossomo 11 (11p15.5). Seu diagndstico é clinico, porém, precisa ser
confirmado por exame genético molecular, quando a avaliagdo € tardia e a maioria dos sinais
diagndsticos (SD) ndo estdo mais presentes ou se minimizaram. DESCRICAO DO CASO:
JV.A.L., 09 anos, nascido com 5010g, 53 cm de comprimento, Apgar 9 no 5° minuto.
Apresentou hipoglicemia, permanecendo trés dias em UTI-neonatal e mais cinco em alojamento
conjunto. Segundo a mée, ele sempre foi “molinho”, iniciando fisioterapia aos 14 meses e
fonoterapia aos 02 anos. Ao exame fisico inicial, foram observados vérios SD sugestivos da
BWS (macrossomia e macrocefalia relativas, nevo flameo em regido central de fronte e nuca,
hipertelorismo, focetas pré-auriculares e depressdes lineares em |6bulo de orelha direita,
criptorquidia), algumas delas desaparecendo com o passar dos anos. A ressonancia nuclear
magnética de cranio, apresentou pequenos focos de gliose e/ou desmielinizacdo em substancia
branca periventricular de ambos hemisférios e imagem sugestiva de cistos aracnoides ou
alargamento de sulcos corticais em regides temporais, ultrassonografia abdominal, mostrou faixa
de parénquima, com ecotextura usual entremeando pelve renal direita, sugerindo variante
anatdmica ou duplicidade do sistema coletor, e radiografias de m&os e punhos com idade Gssea
avancada. DISCUSSAO: Como as manifestacbes da BWS sdo varidveis e, por vezes, pouco
especificas, sem uma avaliagdo atenciosa dos bebés macrossdmicos, é grande o risco da perda do
diagnostico clinico mesmo para os profissionais mais especializados, ficando este dependente de
exames genéticos de alto custo. CONCLUSAO: A apresentacdo desse caso ilustra bem a
importancia de que, aém de uma anamnese cuidadosa, o conhecimento em genética médica
adquirido no curso de Medicina e/ou na residéncia em Pediatria sdo essenciais na atencdo as
doengasraras.
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