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SÍNDROME DE WALKER-WARBURG: UMA FORMA RARA DE DISTROFIA MUSCULAR 
CONGÊNITA. 
Neurorradiologia
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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 

ressonância magnética mostra hipoplasia do corpo caloso, do 

cerebelo e ponte, acotovelamento da transição mesencéfalo-

bulbar, hidrocefalia e lisencefalia tipo 2

HISTÓRICO CLÍNICO
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 

ressonância magnética mostra hipoplasia do corpo caloso, do 

cerebelo e ponte, acotovelamento da transição mesencéfalo-

bulbar, hidrocefalia e lisencefalia tipo 2.

ACHADOS RADIOLÓGICOS
A ressonância magnética (RM) no plano sagital ponderada 

em T1 (Figura 1) mostra afilamento e sinais de disgenesia do 

corpo caloso. Na região infra-tentorial, o paciente apresentava 

hipoplasia do vérmis, dos hemisférios cerebelares e da ponte 

e, ainda, acotovelamento da transição mesencéfalo-pontina 

com aspecto da ponte em Z. Na sequência T2 no plano axial 

(Figura 2), são identificados sinais de lisencefalia tipo II, 

caracterizados pela redução dos sulcos e espessamento do 

córtex cerebral, que se encontra levemente microlobulado. É 

possível notar, também, heterotopia da substância cinzenta 

com o sinal do duplo córtex (Figura 3). Além desses achados, 

ainda apresentava hidrocefalia assimétrica (Figura 4).  

DISCUSSÃO 
A síndrome de Walker-Warburg (SWW) é uma forma de distrofia 

muscular congênita, que se associa com anomalias cerebrais 

e oculares. É uma condição autossômica recessiva causada 

por mutações em genes como o POMT-1 e POMT-2, o que 

leva ao defeito da glicolisação da alfadistroglicano, proteína 

responsável pela estabilização das células musculares e 

migração neuronal [1].  A SWW frequentemente evolui de 
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forma rápida e progressiva e a maior parte dos indivíduos morre 

dentro dos primeiros três 3 anos de vida [2]. O diagnóstico é feito 

com base nos achados clínicos e de imagem principalmente 

pela ultrassonografia e ressonância magnética, raramente 

sendo necessária a confirmação através da análise genética. 

Os sintomas incluem fraqueza generalizada, atraso do 

desenvolvimento neuropsicomotor e, com menor frequência, 

convulsões [3].  O diagnóstico é baseado em quatro critérios 

[3,4]:  - Distrofia muscular congênita: hipotonia, atrofia muscular 

e rigidez articular.  - Malformações cerebrais: lisencefalia tipo II 

e hidrocefalia. - Malformação oculares: microftalmia, coloboma, 

malformações retinianas e da câmara anterior.  - Malformações 

da fossa posterior: malformações cerebelares, cefaloceles e 

agenesia do corpo caloso.  Outras alterações são encontradas 

menos frequentemente, como malformação de Dandy-Walker, 

lábio leporino, fenda palatina e malformações genitourinárias 

[4,5]. A suspeição pode ser feita no período pré-natal por 

meio de achados ultrassonográficos como ventriculomegalia 

e alterações oculares. A ressonância magnética é utilizada, 

principalmente, para confirmar a anomalia do desenvolvimento 

cortical [6]. O tratamento é feito com base no suporte clínico. 

As medidas costumam incluir o controle das convulsões, 

fisioterapia para a rigidez e o monitoramento da nutrição. O 

tratamento cirúrgico pode ser realizado e é feito para correção 

da Encefalocele de hidrocefalia. [1,6]

DIAGNÓSTICOS DIFERENCIAIS
• DMC de Fukuyama

• Distrofia muscular congênita tipo músculo-olho-cérebro (MEB)

• Distrofia muscular congênito tipo 1C

• Distrofia muscular congênito tipo 1D

O QUE APRENDI COM ESTE CASO?
Com o caso, foi possível aprender que a síndrome de Walker-

Warburg é uma condição rara do grupo das distrofias musculares 

congênitas e apresenta associação com malformações cerebrais 

(como a lisencefalia tipo II) e oculares (como Coloboma). Os 

métodos de imagem são utilizados tanto no período pré-natal 

como após o nascimento para avaliar as malformações, sendo a 

ultrassonografia e a ressonância 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 transição 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 II, caracterizados pela redução dos sulcos associada à superfície cortical 
espessa e discretamente microlobulada.
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Figura 3 - RM axial em T2 com heteropia da substância branca formando o sinal do duplo córtex (seta)
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Figura 4 - RM axial em T2 mostrando a hidrocefalia assimétrica com o cateter de derivação (parcialmente caracterizado).


