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SINDROME DE BECKWITH-WIEDERMANN COM
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Introdugéo: O Sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) é
um sindrome com uma prevaléncia de 0,7: 10 000 nascimen-
tos, caracterizado por um disturbio do crescimento e com uma
variedade de achados clinicos. Mais frequentemente, as crian-
¢as com SBW apresentam, gigantismo, com macrossomia pré
ou pos-natal, macroglossia, visceromegalia, defeitos da parede
abdominal e dismorfia facial. O criptorquidismo e a diminuigdo
da fecundidade estdo entre os sinais descritos nestes doentes.
O testiculo ndo descido é o disturbio de diferenciagdo sexual
mais comum nos rapazes, sendo bilateral em apenas 10% dos
casos. Nao existem casos descritos de testiculos impalpaveis
bilaterais no SBW.

Caso Clinico: E. X,, é, atualmente, um adolescente de 17
anos, com diagndstico pds-natal de SBW, que foi observado pela
Cirurgia Pediatrica no primeiro ano de vida por testiculos impal-
paveis ao nascimento.

E.X. foi submetido a exploragéo inguinal bilateral aos 16
meses. Intra-operatoriamente, a direita, exploragdo inguinal ne-
gativa; a esquerda, exploragdo inguinal com testiculo localizado
ao nivel do anel inguinal interno, sendo realizada a fixagéo do
testiculo na regido inguinal com ajuda de rede de silastic. Por
rejeicdo da rede, submetido a orquidectomia esquerda. Aos 8
anos, foi submetido a exploracédo laparoscépica sendo, nessa
altura, observado a direita, testiculo em posi¢ao muito alta, junto
o polo inferior do rim. Aos 16 anos, feito abaixamento do testi-
culo direito para a bolsa escrotal homolateral, pela técnica de
Stephens-Fowlers via laparoscépica, com colocagdo de protese
testicular esquerda no mesmo procedimento. Actualmente segui-
do na consulta externa.

Comentarios: Os testiculos ndo descidos podem ser classi-
ficados em palpaveis (na raiz do canal inguinal) e ndo palpaveis
(intra-abdominais, canaliculares ou atréficos). A maioria destes
sdo palpaveis, sendo impalpaveis em apenas 20% dos casos.
Destes 40% sao atroficos, 40% séo canaliculares, e apenas
20% s&o intra-abdominais. Diferentes técnicas séo usadas para
o tratamento dos testiculos intra-abdominais. O tratamento das
criangas com testiculos intra-abdominais € ainda um assunto
controverso, apesar de varios anos de pesquisa e experiéncia
neste tema. Ainda ndo existem resultados a longo termo deste
procedimento, e quais os seus efeitos na vascularizagéo testicu-
lar e fertilidade.
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CONHECER PARA TRANQUILIZAR - SINDROMA DE
BUSCHKE OLLENDORFF, CASO CLINICO
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Introdugéo: O Sindroma de Buschke Ollendorff (SBO) é uma
entidade rara de transmissao autossdmica dominante caracteri-
zada por nevos de tecido conjuntivo e osteopoiquilose. Resulta
de uma mutag&o com perda de fungdo do gene LEMD3 que codi-
fica uma proteina reguladora negativa do fator de transformacéao
de crescimento 8 e da proteina 6ssea morfogénica.

Caso Clinico: Crianga do sexo masculino, 7 anos de ida-
de, previamente saudavel. Com lesdes cutaneas indolores e ndo
pruriginosas na coxa direita e abdoémen desde os 2 anos de ida-
de com aumento progressivo em numero e tamanho. Do exame
objetivo destacam-se lesdes nodulo-papulares com coalescén-
cia em placa na superficie anterior da coxa direita e regides lom-
bossagrada e hipogéstrica esquerda, de contornos irregulares e
tonalidade amarela, com superficie lisa e consisténcia elastica.

Da histéria familiar materna destacam-se bisavo, avo, mae
e 3 tias com lesbes cutaneas semelhantes, mde com multiplos
focos hiperdensos na radiografia dos pés, e tia materna em
investigagdo por suspeita de neoplasia/metastases Ossea(s).
A histopatologia do fragmento de bidpsia da les&o na coxa direita
foi compativel com dermatofibroma mixéide. Perante a suspeita
de SBO realizou radiografia das méaos, punhos, joelhos, torno-
zelos e pés que revelou pequenos focos radiopacos no 2° me-
tacarpo, cuboide, e regido distal da tibia e perénio esquerdos. O
eletrocardiograma e ecocardiograma foram normais. Foi pedido
estudo genético que detetou mutacéo em heterozigotia no gene
LEMD3 compativel com o diagnéstico clinico de SBO.

Trés anos depois verifica-se aumento discreto do numero de
lesbes cutaneas, e refere queixas esporadicas de dor ligeira nos
membros inferiores sem limitagao das atividade da vida diaria.

Comentarios: O SBO tem uma penetrancia e expressao fe-
notipica variaveis, estando descritos casos de lesdes cuténeas
e Osseas isoladamente. A osteopoiquilose é progressiva e mais
evidente a partir da puberdade, e a dor 0ssea esta descrita em
apenas 25% dos casos e é habitualmente ligeira. Esta é uma
entidade benigna sem sequelas a longo prazo, e o seu conheci-
mento e suspeicéo sdo fulcrais para o diagndstico precoce per-
mitindo tranquilizar a familia e evitar investigagdes dispendiosas
e desnecessarias.
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