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SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN: UM
RELATO DE CASO

BECKWITH-WIEDEMANN SYNDROME: A CASE REPORT
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RESUMO

A Sindrome de Beckwith-Wiedemann (BWS) consiste em uma anomalia congénita rara, com manifesta¢do semelhante em ambos sexos e
prevaléncia aproximada de 1/13.700 nascidos vivos. Essa condi¢do tem como caracteristica principal a alteracdo do desenvolvimento de
determinados 6rgédos humanos, o que resulta em anormalidades do crescimento, a exemplo de macroglossia, gigantismo, hemihiperplasia e
visceromegalia, principalmente na segunda metade da gestacéo e nos primeiros anos de vida.

Relato do caso:TVM, feminino, 26 anos. Paciente foi submetida a USG 4D obstétrica com idade gestacional de 33 semanas (+/- 7 dias). Notou-se
presenca de lingua projetada entre Idbios, sugerindo macroglossia e com hipétese diagndstica de Sindrome de Beckwith-Wiedemann.
Discussdo: No caso relatado, foi observada uma SBW diagnosticada com USG 4D durante a 33° semana de gestagdo. Ainda que nem todos os
critérios para BWS pudessem ser confirmados no exame pré-natal, o achado de um sinal maior de possivel macroglossia - devido a presenca de
lingua projetada entre Idbios - sugeriu tal hipétese diagnéstica a qual foi confirmada apés o parto.

Concluséo: Por meio deste caso podemos observar que exames de imagem, como USG, mostram-se de grande valia, permitindo néo sé aconselhar
a paciente adequadamente, mas também preparar um suporte neonatal adequado no momento do parto.
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ABSTRACT

Beckwith-Wiedemann Syndrome (BWS) is a rare congenital anomaly, with similar manifestation in both sexes and an approximate prevalence of
1/13,700 live births. The main characteristic of this condition is the alteration in the development of certain human organs, which results in growth
abnormalities, such as macroglossia, gigantism, hemihyperplasia and visceromegaly, especially in the second half of pregnancy and in the first
years of life.

Case report: TVM, female, 26 years old. Patient underwent obstetric 4D US with a gestational age of 33 weeks (+/- 7 days). The presence of a projected
tongue between the lips was noted, suggesting macroglossia and with a diagnostic hypothesis of Beckwith-Wiedemann Syndrome.

Discussion: In the case reported, a SBW diagnosed with US 4D during the 33rd week of pregnancy was observed. Although not all criteria for BWS
could be confirmed in the prenatal examination, the finding of a major sign of possible macroglossia - due to the presence of a projected tongue
between the lips - suggested such a diagnostic hypothesis, which was confirmed after delivery.

Conclusion: Through this case, we can observe that imaging tests, such as the US, are of great value, allowing not only to adequately advise the
patient, but also to prepare adequate neonatal support at the time of delivery.
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A Sindrome de Beckwith-Wiedemann (BWS) consiste padrdo de desenvolvimento de determinados 6rgaos hu-
em uma anomalia congénita rara, com manifestacao igual manos, principalmente na segunda metade da gestacao e
no sexo masculino e feminino e com prevaléncia aproxi- durante os primeiros anos de vida, entretanto a altura dos
mada de 1/13.700 nascidos vivos.! Essa sindrome altera o adultos geralmente € normal. Nesse sentido, a anormalidade
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do crescimento € caracterizada por gigantismo, macroglos-
sia e/ou hemihiperplasia (pode acarretar em dificuldades de
fala e alimentacdo) visceromegalia, onfalocele e uma maior
incidéncia de tumores embriondrios.? Vale ressaltar que os
individuos afetados por essa sindrome podem apresentar to-
das ou so algumas das caracteristicas acima citadas, portanto
BWS € considerada como um espectro clinico.

A etiologia dessa condicdo advém de alteragoes epige-
néticas e/ou genéticas complexas que desajustam genes do
cromossomo 11p15.5, os quais estarao sujeitos a imprinting
nas regioes de controle (ICR). O padrao de heranca € do
tipo autossomico dominante.’

O diagnostico da Sindrome de Beckwith-Wiedemann
pode ser feito no pos-natal com achados clinicos (macroglos-
sia, idade Ossea avangada, onfalocele, hipoglicemia neonatal,
visceromegalia, entre outros).* No entanto, um diagndstico
pré-natal feito a partir de ultrassonografias, via critérios como
a macroglossia e estimativa ponderal para tal idade gestacio-
nal, € de enorme relevancia para continuidade da gestagcao
no periodo perinatal.’ Isso porque permite um suporte pedi-
atrico adequado a problemas recorrentes, tais como hipogli-
cemia no nascimento e neoplasias embrionarias. ©

Logo, apresentaremos um caso de BWS que foi diagnos-
ticado na 33% semana gestacional por meio de uma USG
“4D” com obstétrico.

RELATO DE CASO

TVM, feminino, 26 anos. Paciente foi submetida a USG
4D obstétrica com idade gestacional de 33 semanas (+/- 7
dias). Ao exame, foi observado feto de provavel sexo femi-
nino em situacao longitudinal, apresentacao cefalica, dorso
anterior e com presen¢a de movimentos cardiorrespiratorios
ritmicos (155 bpm). Canal endocervical fechado, liquido am-
nidtico normal e cordao umbilical com duas artérias € uma
veia normo-inseridas. Placenta de insercao topica anterior,
espessura de 25mm, textura heterogénea e maturidade grau
I. Foi evidenciada ainda estatura de 47,3cm (crescimento
condizente a idade gestacional), peso de 2263 g (+/- 10%),
auséncia de gordura pré-peritoneal, estadiamento intestinal
grau Il e demais parametros biométricos dentro dos valores
adequados. Por fim, notou-se presenca de lingua projetada
entre labios, sugerindo macroglossia e com hipotese diagnos-
tica de Sindrome de Beckwith-Wiedemann a qual foi confir-
mada apos o parto.
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Figuras 1 e 2: Macroglossia

DISCUSSAO

Em 1963 e 1964, Beckwith e Wiedemann, respectiva-
mente, relataram uma sindrome presente em recém-nasci-
dos, caracterizada por macroglossia, onfalocele, gigantismo,
visceromegalias, displasia renal, nevos faciais, idade Ossea
avancada, pregas nas orelhas e aumento de neoplasias em-
brionarias.” Referida como um dos principais aspectos cli-
nicos dessa sindrome, a macroglossia (97% presente dos
casos) se da, em sua maioria, pelo excessivo crescimento
antero-posterior da lingua ou hipertrofia muscular, causando
sua protrusao e, consequentemente, diversas possiveis alte-
ragdes funcionais no individuo, como distdarbios de respira-
¢ao, degluticao, fonagao e até consequéncias psicologicas.®

Embora, o diagnostico da SBW seja realizado, geralmen-
te, no periodo pos-natal por meio dos achados clinicos carac-
teristicos da afec¢ao; o diagnostico pré-natal da condigao ain-
da € de grande valia para a continuidade perinatal, tanto no
momento do nascimento, quanto nos posteriores cuidados
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médico-pediatricos (hipoglicemia neonatal, falencia cardiaca
congestiva, obstru¢ao de vias aéreas superiores e risco au-
mentado para neoplasia).* Dessa forma, a ultrassonografia
obstétrica € utilizada como padrao para deteccao dos sinais
sindromicos maiores - macrossomia, defeito de parede abdo-
minal e macroglossia -, bem como dos menores - polidram-
nio, nefromegalia, displasia renal e citomegalia adrenal.*

No caso relatado, foi observada uma SBW diagnosticada
com USG 4D durante a 33° semana de gestacao. Ainda que
nem todos os critérios para BWS pudessem ser confirmados
no exame pré-natal, o achado de um sinal maior de possivel
macroglossia - devido a presenga de lingua projetada entre
labios - sugeriu tal hipotese diagnostica.

Figuras. 3 e 4: RN com Macroglossia
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CONSIDERACOES FINAIS

Dessa maneira, acreditamos, por meio do caso relata-
do, que exames de imagem, a exemplo da ultrassonografia
obstétrica, apresentam grande utilidade e valia para o diag-
nostico pré-natal da Sindrome de Beckwith-Wiedemann.
Tornando possivel, assim, nao apenas o preparo psicologico
e a compreensao da doenga pelos pais, mas também a capa-
citacao adequada da equipe médica multidisciplinar.
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