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Resumo: O presente estudo trata-se de um relato de caso de sindrome de Wolf-Hirschhorn (SWH),
desordem genética rara marcada por quadro clinico heterogéneo e complexo com multiplas
malformagdes congénitas. Paciente feminina, 7 anos, em acompanhamento desde 0s 6 meses por
diagndstico de SWH. Apresentava-se com tragueomalacia, comunicagdo interatrial moderada e
aneurisma de septo atrial com repercussdes leves, comprometimento retrococlear e deficiéncia
auditiva neurolégica bilateral, atraso do desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM), dificuldade
de alimentac&o liquida no primeiro ano de vida e necessidade de gastrostomia para alimentacéo
em diversos periodos, intercalando com periodos de alimentacéo via oral, com aceitacdo restrita
dos alimentos, restricdo de crescimento por deficiéncia de somatotrofina, calculose rend, e
recente diagndstico de autismo secundério, apesar de nunca ter necessitado internacéo hospitalar.
JA realizou acompanhamento com nefropediatra, neurologista, geneticista, gastropediatra,
bucomaxilo, endocrinologista, imunologista, pneumologista e oftamologista, aém de
fonoterapia, acupuntura, fisioterapia e paradesporto. Atualmente, apresenta melhora de marcos de
DNPM e frequenta creche regular. A SWH é uma desordem genética rara, descrita pela primeira
vez em 1961, e incidéncia estimada entre 1:50.000 a 1:20.000 nascidos vivos, afetando mais o
sexo feminino numa proporcao de 2:1. N&o ha fatores de risco conhecidos. A alteracdo genética
implicada na sindrome € a delecdo parcia na porcdo terminal do brago curto do cromossomo 4
(4p-16). O quadro clinico varia de acordo com o tamanho da delecdo. As principais
caracteristicas sdo ‘rosto em capacete grego” (microcefalia, testa larga, glabela proeminente,
hipertelorismo, sobrancelhas curvas e altas, filtro labial curto e micrognatia), restricdo de
crescimento pré e pos-natal, epilepsia, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, e,
frequentemente, malformagBes congénitas mudltiplas (principalmente muscul oesguel éticas,
urogenitais e cardiovasculares). O periodo de maior fragilidade corresponde aos primeiros 3-5
anos de vida, devido a distlrbio epiléptico e falha em atingir os marcos de desenvolvimento.
Com acompanhamento multidisciplinar e terapéutica adequada, os portadores da SWH atingem
expectativa de vida similar a encontrada em outras desordens convulsivas e deficiéncia
intelectual. A SWH representa um desafio na prética clinica devido a sua variabilidade fenotipica
e impacto consideravel sobre o desenvolvimento e a qualidade de vida dos pacientes e de suas
familias. O diagndstico precoce é fundamental para tracar um plano terapéutico individualizado e
multidisciplinar, a fim de minimizar possiveis complicagdes e ajudar o paciente a atingir seu
potencial de desenvolvimento fisico e cognitivo. A continuidade dos esforcos de pesquisa € a
melhoria das préticas clinicas so essenciais para 0 avango no cuidado e no suporte as pessoas
com esta condicdo genéticarara.
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