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Introducdo: A sindrome de Waardenburg (WS) é uma condicdo autossbmica dominante rara
caracterizada fenotipicamente por alteracGes da pigmentacéo da pele, cabelos e olhos, dismorfias
craniofaciais especificas, podendo existir associagdes com manifestagdes muscul o-esguel éticas,
otologicas e intestinais. A incidéncia é estimada em 1:20.000 a 1:40.000 nascidos Vivos.
Descricdo do Caso: RMG, 3 anos e 7 meses, masculino. Referido ao servico de gastroenterologia
pediatrica por quadro de constipacdo intestina crénica. Pais jovens ndo consanguineos. Mée 27
anos, Gesta Ill, Para Il e Pré-natal incompleto. Nega intercorréncias gestacionais. Nascido de
parto vaginal, no termo, APGAR 9/9, pesando 3.395g (0 escore Z), medindo 48cm (entre -2 e 0
escore Z), perimetro cefdlico de 34 cm (entre -2 e 0 escore Z). Triagem metabdlica neonatal
normal. Desenvolvimento neuropsicomotor dentro do esperado para idade. Exame Morfol dgico:
mecha branca evanescente com 1 ano de idade, leve hipertricose em fronte, sindfris discreta,
cilios longos e curvados, distopia canthorum, heterocromia de iris bilateral, epicanto, raiz e dorso
nasal curto, columela curta, filtro apagado, 1&bio superior fino e arco do cupido. Ecocardiograma
normal. Ultrassonografia de abdome normal. PEATE normal. Anatomopatoldgico de bidpsia de
reto demonstrou diminuicdo de células ganglionares. Discussdo e Conclusdo: O paciente
apresenta o fendtipo tipico da WS com heterocromia de iris, distopia canthorum, mecha branca
evanescente, dismorfias especificas e manifestacfes intestinais. Desta forma, os autores
enfatizam a importancia do pediatra para realizacéo do diagnostico da WS para que o tratamento,
acompanhamento e aconsel hamento genético sejam feitos precocemente.
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