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Sindrome De Beckwith-Wiedemann: Um Relato De Caso
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A sindrome de Beckwith-Wiedemann (BWS) é um disturbio com manifestagdes variadas. O caso
aborda a importancia do diagnostico precoce e do mangjo adequado. Crianca prematura (29
semanas + 4 dias), sexo feminino, encaminhada com 9 meses para fechamento de canal arterial.
Diagnostico prévio de hiperinsulinismo congénito ndo responsivo a corticoide e diazoxido. Fez
ultrassonografia e tomografia (TC) que detectaram adenoma seroso microcistico do péancreas,
abordado com pancreatectomia caudal. Antes da cirurgia, apresentou glicemia aleatéria de 46
mg/dL e insulina de 1,1 uU/mL (VR 2,6 - 24,9 uU/mL). Apbs o procedimento, a paciente
apresentou distensdo abdominal, intolerancia a dieta e episddios hipoglicémicos. Realizou nova
TC que mostrou lesdo indeterminada e suspeita de acometimento neoplasico em cauda
pancredtica e adrenal esguerda. A ressonancia magnética apresentou hepatomegalia discreta e
lesBes focais esparsas e hipervascularizadas, sugestivas de acometimento neoplasico secundério,
além de lesdo solida com necrose e foco hemético central na adrenal esquerda, suspeita de
neoplasia sem linfonodomegalia, com aspecto de normalidade no restante. Logo, descartou-se a
possibilidade de neoplasia e foi feito o diagnéstico de nesidioblastose com inicio de uso de
Octreotide, que ndo controlou completamente os episodios de hipoglicemia. Realizou-se
pancreatectomia subtotal, bidpsia hepética e exérese de tumor retroperitoneal. O laudo
anatomopatol6gico foi linfangioma pancredtico, hiperplasia de adrenal, cirrose com colestase
moderada e proliferacdo de ductos biliares intra e extra hepéticos. No pds-operatério, apresentou
distarbios hidroeletroliticos e novos episodios de hipoglicemia (glicemia aleatéria 15 mg/dL /
insulina sérica 33,2 uU/mL). Assim, realizou-se o teste genético, no qual sequenciamento do
exoma e cariotipo com bandamento G ndo apresentaram variante patogénica. Porém, na andlise
da metilacdo 11p15, detectou-se hipermetilacdo em mosaico do centro IC1, hipometilacdo em
mosaico do centro IC2 e nimero de cOpias normal das regides estudadas, compativel com
dissomia uniparental paterna, que ocorre em aproximadamente 20% dos casos de BWS e
confirma o diagnostico da sindrome. O caso enfatiza a importancia do diagndéstico precoce da
BWS para um mangjo adequado, que inclui estratégias médicas de suporte padréo e vigilancia
cuidadosa. Devido ao risco aumentado de neoplasias, como tumor de Wilms e hepatoblastoma
nos primeiros 8 anos de vida, recomenda-se realizar ultrassom abdominal e dosagem de alfa-
fetoproteina a cada 3 meses até os 8 anos de idade. Apds esse periodo, recomenda-se ultrassom
renal anual até a adolescéncia. A incidéncia estimada da BWS é de 1:10.000 nascimentos e é
causada por alteractes em genes reguladores do crescimento no cromossomo 11p15. Portanto, 0
caso € relevante para estudo do manegjo clinico e cirdrgico da BWS em criancas e adolescentes,
visto suas manifestagoes graves.
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