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RESUMO

Paciente do sexo feminino, em acompanhamento por
encefalocele occipital, corrigida no terceiro dia de vida.
Apresenta atraso do desenvolvimento neuropsicomotor,
microcefalia, hipotonia, hiporreflexia global e coloboma. A
ressonancia magnética mostra hipoplasia do corpo caloso, do
cerebelo e ponte, acotovelamento da transicdo mesencéfalo-
bulbar, hidrocefalia e lisencefalia tipo 2

HISTORICO CLINICO

Paciente do sexo feminino, em acompanhamento por
encefalocele occipital, corrigida no terceiro dia de vida.
Apresenta atraso do desenvolvimento neuropsicomotor,
microcefalia, hipotonia, hiporreflexia global e coloboma. A
ressonancia magnética mostra hipoplasia do corpo caloso, do
cerebelo e ponte, acotovelamento da transicdo mesencéfalo-
bulbar, hidrocefalia e lisencefalia tipo 2.

ACHADOS RADIOLOGICOS

A ressonancia magnética (RM) no plano sagital ponderada

em T1 (Figura 1) mostra afilamento e sinais de disgenesia do
corpo caloso. Naregiao infra-tentorial, o paciente apresentava
hipoplasia do vérmis, dos hemisférios cerebelares e da ponte
e, ainda, acotovelamento da transi¢ao mesencéfalo-pontina
com aspecto da ponte em Z. Na sequéncia T2 no plano axial
(Figura 2), sao identificados sinais de lisencefalia tipo I,
caracterizados pela reducao dos sulcos e espessamento do
cortex cerebral, que se encontra levemente microlobulado. E
possivel notar, também, heterotopia da substancia cinzenta
com o sinal do duplo cdrtex (Figura 3). Além desses achados,
ainda apresentava hidrocefalia assimétrica (Figura 4).

DISCUSSAO

A sindrome de Walker-Warburg (SWW) é uma forma de distrofia
muscular congénita, que se associa com anomalias cerebrais
e oculares. E uma condigdo autossdémica recessiva causada
por mutagdes em genes como o POMT-1 e POMT-2, o que
leva ao defeito da glicolisagao da alfadistroglicano, proteina
responsavel pela estabilizagdo das células musculares e

migragdo neuronal [1]. A SWW frequentemente evolui de
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forma rapida e progressiva e a maior parte dos individuos morre
dentro dos primeiros trés 3 anos de vida [2]. O diagndstico é feito
com base nos achados clinicos e de imagem principalmente
pela ultrassonografia e ressonancia magnética, raramente
sendo necessdria a confirmagao através da analise genética.
Os sintomas incluem fraqueza generalizada, atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor e, com menor frequéncia,
convulsdes [3]. O diagndstico é baseado em quatro critérios
[3,4]: - Distrofia muscular congénita: hipotonia, atrofia muscular
erigidez articular. - Malformagoes cerebrais: lisencefalia tipo Il
e hidrocefalia. - Malformacgao oculares: microftalmia, coloboma,
malformagdes retinianas e da camara anterior. - Malformacgodes
da fossa posterior: malformagbes cerebelares, cefaloceles e
agenesia do corpo caloso. Outras alteragoes sao encontradas
menos frequentemente, como malformagao de Dandy-Walker,
labio leporino, fenda palatina e malformagdes genitourinarias
[4,5]. A suspeicdo pode ser feita no periodo pré-natal por
meio de achados ultrassonograficos como ventriculomegalia
e alteragbes oculares. A ressonancia magnética é utilizada,
principalmente, para confirmar a anomalia do desenvolvimento
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cortical [6]. O tratamento é feito com base no suporte clinico.
As medidas costumam incluir o controle das convulsdes,
fisioterapia para a rigidez e o monitoramento da nutrigao. O
tratamento cirdrgico pode ser realizado e é feito para corregao
da Encefalocele de hidrocefalia. [1,6]

DIAGNOSTICOS DIFERENCIAIS

* DMC de Fukuyama

+ Distrofia muscular congénita tipo musculo-olho-cérebro (MEB)
* Distrofia muscular congénito tipo 1C

* Distrofia muscular congénito tipo 1D

O QUE APRENDI COM ESTE CASO?

Com o caso, foi possivel aprender que a sindrome de Walker-
Warburg é uma condigao rarado grupo das distrofias musculares
congeénitas e apresentaassociagado commalformagdes cerebrais
(como a lisencefalia tipo Il) e oculares (como Coloboma). Os
métodos de imagem sao utilizados tanto no periodo pré-natal
como apds o nascimento para avaliar as malformacgoes, sendo a
ultrassonografia e a ressonancia magnética os mais utilizados.
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IMAGENS

Figura 1 - RM sagital em T1 evidenciando afilamento e sinais de disgenesia do corpo caloso (seta branca). A imagem ainda monstra
hipoplasia do vérmis, dos hemisférios cerebelares (seta laranja) e da ponte, ainda, acotovelamento da transigao mesencéfalo-pontina
com aspecto da ponte em Z (seta amarela).
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Figura 2 - RM axial em T2 mostra sinais de lisencefalia tipo Il, caracterizados pela redugao dos sulcos associada a superficie cortical
espessa e discretamente microlobulada.
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Figura 3 - RM axial em T2 com heteropia da substancia branca formando o sinal do duplo cértex (seta)
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Figura 4 - RM axial em T2 mostrando a hidrocefalia assimétrica com o cateter de derivagao (parcialmente caracterizado).
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