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Introducdo: Sindrome de Waardenburg (SW) é um grupo de condi¢fes genéticas raras que podem
cursar com perda auditiva e distarbios de pigmentagdo. S&o quatro os tipos de SW, diferenciadas
de acordo com achados clinicos ou ateracfes genéticas. SW tipo 1 (SW1) € de carédter
dominante, caracterizada por mutagdo no gene PAX3, Unico conhecidamente associado a doenca
e util para aconselhamento genético. Descricdo do caso: M.L.T.B feminina, 12 anos, natural da
zona rural de Santa Cruz/RN procedente de Caicd/RN, fruto de relacdo consanguinea entre
primos, com mée portadora de distirbio mental grave ndo especificado. Paciente é levada ao
pronto-socorro psiquidtrico no municipio de CaicO, devido ateracdo comportamental com
agitacdo, agressividade, insbnia e falta de comunicagdo verbal. A menor se encontrava abrigada
nas "Aldeias SOS’, por carcere privado prévio pela sua familia. Ao exame, evidenciou-se
telecanto, falta de reagé@o a estimulos sonoros, iris de pigmentacdo azul pélida, fotossensibilidade,
baixa estatura em relagéo a idade e paciente ndo compreendia comandos simples. Discussdo: O
diagnostico dessa sindrome é clinico e baseado na presenca de critérios maiores e menores. Na
paciente em questdo, sdo encontrados critérios maiores (perda auditiva neurossensorial congénita,
franja branca, iris hipopigmentadas, telecanto) e critérios menores (raiz nasal larga e asa do nariz
hipoplésica) possibilitando, portanto, diagnostico. O retardo mental, ndo explicado pela
sindrome, é de grande relevancia no caso. Ademais, percebemos clara associagcdo do quadro com
0s antecedentes da paciente, visto a consanguinidade entre os pais e historico de retardo mental
materno. Conclusdo: Com base no quadro exposto e literatura analisada sobre o tema, conclui-se
gue este caso demonstra uma associacao relevante entre SW1 e distarbio psiquiétrico, sendo
fundamental o reconhecimento das diferentes apresentacbes da sindrome e possiveis
manifestagcdes associadas para que diagndstico precoce seja estabel ecido.
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