SINDROME DE WAGR: UM RELATO DE CASO.
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Fundamentagdo: a sindrome de WAGR, definida pela presenca de aniridia, retardo mental, malformagdes do trato genito-
urinario e tumor de Wilms, € uma sindrome de genes contiguos associada a delegéo (11p13), com mutagdes nos genes WT1 e
AN2. A associagao de tumor de Wilms com surgimento precoce, entre 2 e 3 anos de idade, com outras anomalias congénitas foi
primeiramente descrita por Miller et al (1964), sendo subseqientemente designada sindrome de WAGR. Apresenta ocorréncia
esporadica, embora existam relatos de casos familiares. Dois tergos dos casos afetam o sexo masculino.

Relato de caso: RN de D.R.S., sexo indeterminado, branco, natural de Gravatai, nascido em 13/02/02, de parto vaginal,
com APGAR 8/9, peso ao nascimento 2390g, capurro 36 semanas, perimetro cefalico 32cm, perimetro toracico 31cm e
comprimento 42cm, com pais ndo consangliineos. A crianga foi transferida ao HCPA no primeiro dia de vida por apresentar
genitalia ambigua. Ao exame fisico, constatou-se auséncia de himen e vagina, falo de 2,5cm, meato uretral em regido ventral,
pregas laterais proeminentes, auséncia de pequenos labios ou testiculos, e massa medindo 1x1cm em regido inguinal esquerda
sugestiva de gbnada. As radiografias de térax e abdome foram normais. A radiografia pélvica apresentou alteragdes displasicas
e diastase nos ramos pubicos. A ecografia de vias urinarias, os 6rgdos sexuais internos ndo foram visualizados, e os rins
apresentaram-se normais. Realizou uretrocistografia, que mostrou fistula ureterovaginal, com uretra tipo Il ou Ill da classificagao
de Shopfner. Em avaliagdo oftalmoldgica, constatou-se iris atréfica 3600 em ambos os olhos e aspecto de membrana pupilar
remanescente no cristalino. O resultado do caridtipo foi 46XY, del(11)(p13). Os pais apresentaram cariétipo normal. Foi
sugerido diagnéstico inicial de pseudo-hermafroditismo masculino. O diagnéstico da causa hormonal da genitalia ambigua foi de
resisténcia parcial a agdo dos androgenos, através da exclusdo de defeito de sintese de testosterona pelo aumento desse
horménio apods teste curto de estimulagdo com gonadotrofina coridbnica humana (HCG), e exclusdo de defeito da enzima 5a-
redutase, devido a niveis elevados de di-hidrotestosterona basal e apds estimulagdo com HCG. O paciente apresentou resposta
a testosterona produzida durante teste longo com HCG, com aumento de 0,5 cm do falo, escurecimento da bolsa escrotal e
aumento das pregas da bolsa escrotal. Foi decidida realizagao de corregéo cirirgica da genitalia para o sexo feminino, aos oito
meses de idade.

Conclusdo: os achados clinicos e laboratoriais evidenciados para o caso relatado, além do resultado do cariétipo, séo
compativeis com o diagnéstico de sindrome de WAGR. Uma vez que pacientes com resisténcia parcial a andrégenos podem
ndo apresentar virilizagdo adequada durante a puberdade e na fase adulta, recomenda-se que sejam transformados em sexo

feminino, para melhor adequacéo funcional da genitalia.



