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Resumo: Introducdo: Sindrome de Wolf-Hirschhorn (SWH) é uma rara doenca genética causada pela
delecdo de um segmento do braco curto do cromossomo 4. A prevaléncia € estimada em 1 para
50.000 nascidos vivos. Descri¢do do caso: Sexo feminino, 7 meses, em investigagdo de sindrome
genética, admitida em hospital pediétrico de referéncia com crises convulsivas recorrentes, atraso
no desenvolvimento e hipotonia. Ao exame, apresentava fenda lébio-palatina e alteragdes
craniofaciais tipicas da “aparéncia de capacete do guerreiro grego’, além de congestéo pulmonar
e edema periférico. Angiotomografia e ecocardiograma transtorécico evidenciaram comunicagdo
interatrial, drenagem andmala parcial das veias pulmonares e sobrecarga atrial direita. Devido a
repercussdo hemodindmica, iniciou-se furosemida. Neuroimagem apontou acentuada hidrocefalia
com afilamento do parénguima cerebral e corpo caloso. Decorrente da hidrocefalia, realizou-se
neuroendoscopia. Exame de cari6tipo mostrou 46,XX,der(4)dup(4)(pl47pl6?). Atuamente,
evolui estéavel, em acompanhamento multidisciplinar com nutricdo e fonoaudiologia. Aguarda
parecer de geneticista clinico para confirmacéo diagndstica. Discussdo: A SWH, conhecida por
sindrome das multiplas anomalias congénitas, € clinicamente reconhecida pelas tipicas ateractes
faciais, convulsdes, hipotonia, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e crescimento.
Fenotipicamente, conota a “aparéncia do capacete do guerreiro grego” (ponte nasal larga e plana
associada a glabela proeminente, olhos espacados, sobrancelhas arqueadas e micrognatia).
Convulsdes sdo frequentes (90% dos casos), enquanto cardiopatias congénitas e fenda |&bio-
palatina aparecem em 50%. O presente caso evidenciou-se, inicialmente, através de convulsbes
gue, juntamente com o fendtipo tipico, direcionaram a investigacdo. O diagnostico é feito através
de exame de caridtipo padréo, porém, em algumas situacdes, € necessario 0 método de FISH para
confirmar a ateracdo cromossdmica. O tratamento é de suporte para as complicagdes clinicas.
Conclusdo: Conhecer a SWH e suas repercussdes clinicas € fundamental para suspeita
diagnostica e manegjo adequado, proporcionando um suporte multidisciplinar capaz de atender as
necessidades do paciente e de seus familiares, além do aconsel hamento genético.
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