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Apresentacao do Caso: T.L.A.B., masculino, 2 anos, nascido com 40 semanas,
atendido inicialmente em servigo externo, apresentando histéria de distensao
abdominal e vomitos recorrentes, associados a eliminacéo tardia de mecénio
com 15 dias de vida. O paciente foi mantido em UTI neonatal por 1 més, com
melhora apds tratamento clinico. Apds alta, continuou com episddios de
constipagcao refrataria, além de multiplas internagdes devido a distenséo
abdominal, febre e necessidade de lavagem retal. O paciente foi diagnosticado
ambulatorialmente com  Sindrome de Waardenburg, apresentando
heterocromia ocular e tio paterno com heterocromia e surdez. Foi realizada



manometria anorretal com reflexo inibitério anal inconclusivo e enema opaco
demonstrando importante distensao colénica, com aparente cone de transi¢cao
ao nivel do sigmoide. A bidpsia retal revelou auséncia de células ganglionares a
3, 5 e 7 cm da borda anal. Com 1 ano e 4 meses, o0 paciente foi internado
devido a quadro de megacoélon téxico, sendo submetido a colostomia em
angulo hepatico e bidpsia seriada do coélon, com resultado de auséncia de
células ganglionares em reto intraperitoneal e retossigmoéide. Foi realizado,
entdo, abaixamento de célon endoanal a Peterlini-Martins com 1 ano e 8 meses
de idade, seguido de reconstrugcdo de transito 6 meses apds, com boa
evolucéo pos-operatoria.

Discussao: A Sindrome de Waardenburg e a Doenga de Hirschsprung estao
associadas em uma entidade clinica especifica conhecida como Sindrome de
Waardenburg tipo IV (também chamada de Sindrome de Waardenburg-Shah).
Trata-se de uma sindrome rara, com incidéncia aproximada de 1 a cada 50.000
nascidos vivos, de padrao autossémico recessivo e alta mortalidade, em virtude
da associagdo com megacoélon aganglibnico alto. A fisiopatologia dessa
associagao pode ser explicada por mutagdes em genes que conferem defeitos
no desenvolvimento embrionario das células da crista neural, responsaveis
pela formacdo dos melandcitos, células ganglionares entéricas e estruturas
auditivas.

Comentarios Finais: A Sindrome de Waardenburg-Shah € uma condigao grave,
com alta morbimortalidade, como evidenciado no estudo original de Shah, no
qual todos 12 pacientes faleceram de 3 a 38 dias apds o nascimento. Portanto,
a deteccado antecipada dos sintomas e o diagnédstico precoce sdo de essencial
importancia para possibilidade de uma intervengao cirurgica bem-sucedida e
obtencdo de um progndstico favoravel, como demonstrado no caso
apresentado.
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