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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) ¢é uma ateracio genética, com
incidéncia de 1:12.000 a 1:13.700, ocorrendo no cromossomo 11pl15.5. A SBW aumenta a
predisposicdo a tumores embrionarios, como Tumor de Wilms (TW), carcinoma adrenocortical e
hepatoblastoma. DESCRICAO DO CASO: Paciente masculino, 5 anos de idade, natural de
Natal/RN e procedente de Parnamirim/RN. Procura atendimento no Hospital Infantil Varela
Santiago, onde foi identificado ao exame fisico macrocefalia, macroglossia, massa abdominal
mal delimitada em hipocdndrio esquerdo alcancando a linha média, estendendo-se abaixo da
cicatriz umbilical e aumento de bolsa escrotal esquerda. Foi realizada Tomografia
Computadoriza de abdome total e Ultrassonografia de bolsa escrotal, os quais foram sugestivos
de TW e varicocele, respectivamente. Foi realizado quimioterapia pré-operatoria, segundo
protocolo da Sociedade Internacional de Oncologia Pediétrica (SIOP) 2001. A cirurgia de
Nefrectomia ocorreu no dia 17/05/2017 com resseccdo total do tumor, analisado pelo
anatomopatolégico sendo confirmado o Nefroblastoma (TW) com anaplasia ausente.
DISCUSSAQ: As caracteristicas mais prevalentes da SBW si0 macrossomia, macroglossia e
alteragbes da parede abdominal, as quais fazem parte dos critérios diagnésticos, mesmo na
auséncia do estudo do caridtipo. Estd4 descrito em bases de dados que a presenca das trés
anomalias citadas ndo é constante. Outros sinais sugestivos podem estar presentes, como o TW,
gue € o segundo tumor com maior frequéncia em pacientes com SBW, sendo 816 vezes superior
ao da populagdo em geral. Estarelacéo pode ser explicada pela presenca de um dos genes do TW,
WT2, o qual esta localizado na regido do cromossomo 11p15.5 da sindrome. O paciente do caso
enquadra-se na condicdo clinica, apresentando macroglossia, macrocefalia e TW, corroborando
com o diagnostico de SBW. CONCLUSAOQ: E observado que os portadores da SBW tem uma
maior propensdo a desenvolver o TW que a populacdo em geral. Portanto, sendo necessario o
acompanhamento periodico, de 3 em 3 meses.
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