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SINDROME DE WAGR: UM RELATO DE CASO

Introducdo: A sindrome de WAGR é uma condicdo genética rara, com
prevaléncia de aproximadamente 1 em 500.000 a 1 milhdo. E caracterizada
pela perda de funcdo do gene PAX6, devido a delecdo do brago curto do
cromossomo 11pl1l3 (delllpl3). O paciente com a sindrome apresenta
associacdo de Tumor de Wilms, aniridia, anomalias geniturinarias e retardo
mental, formando o acrénimo da sindrome. Relato de caso: Paciente feminina, 3
anos, histérico familiar de consanguinidade paterna. Com um més de vida
apresentou nistagmo, feita investigacdo oftalmolégica com diagnostico de
aniridia bilateral e catarata. Realizou-se cirurgia de correcéo de catarata no olho
direito em 2022, sem investigacdo de outros sistemas. Com 15 meses, paciente



apresentou distensdo abdominal com massa palpéavel, apos investigagdo foi
diagnosticado Tumor de Wilms no rim Direito e méa rotacdo medial com hilo em
posicdo cefalica no rim Esquerdo. A abordagem terapéutica do tumor envolveu
guimioterapia neoadjuvante durante 1 més, seguida por nefrectomia direita,
bem como ooforectomia e salpingectomia direita, devido a aderéncias.
Anatomopatologico apontou nefroblastoma de histologia favoravel sem
anaplasia do tipo regressivo: Estadio 1, risco intermediario. Apds cirurgia,
realizou quimioterapia. Também apresentou atraso em todos os marcos do
desenvolvimento neuropsicomotor, comec¢ou a andar com 2 anos, aos 3 nao
desenvolveu fala e tem dificuldade em interagdo social. Discutiu-se com a
neurologia a possibilidade de Transtorno do Espectro Autista e retardo mental.
Resultados: Embora a paciente ndo tenha exame especifico de MLPA (Multiplex
Ligation-dependent Probe Amplification) que demonstre dell1p13, o diagndstico
da sindrome de WAGR pode ser estabelecido através do cariotipo normal
(46,XX) e apresentacoes clinicas fenotipicas. Conclusdo: O caso reforca a
importédncia de acompanhamento multi-diciplinar ao identificar alteracdes
genéticas, com necessidade de pesquisar anomalias em outros sistemas.
Dessa forma, realizando diagndstico e tratamento oportuno de pacientes com
sindromes, como WAGR.
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