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Diagnostico pré-natal da sindrome de Beckwith-Wiedemann
pela ultrassonogr afia bidimensional e tridimensonal*

Prenatal diagnosis of Beckwith-Wiedemann syndrome by two- and three-dimensional ultrasonography

Edward Araujo Junior®, Christiane Simioni?, Luciano Marcondes Machado Nardozza', Antonio
Fernandes Moron®

A sindrome de Beckwith-Wiedemann é uma sindrome genética caracterizada por macroglossia, onfalocele, gigantismo
fetal e hipoglicemia neonatal. Apresentamos um caso de sindrome de Beckwith-Wiedemann em uma primigesta de 32
anos, em que a ultrassonografia bidimensional evidenciou presenca de cisto de parede abdominal, macroglossia e rins
policisticos. A ultrassonografia tridimensional modo de renderizacdo foi de grande importancia ao confirmar os achados
da ultrassonografia bidimensional.

Unitermos: Diagnostico pré-natal; Sindrome de Beckwith-Wiedemann; Ultrassonografia bidimensional; Ultrassonogra-
fia tridimensional.

Beckwith-Wiedemann syndrome is a genetic syndrome characterized by macroglossia, omphalocele, fetal gigantism and
neonatal hypoglycemia. The authors report a case of Beckwith-Wiedemann syndrome diagnosed in a 32-year-old
primigravida in whom two-dimensional ultrasonography revealed the presence of abdominal wall cyst, macroglossia and
polycystic kidneys. Three-dimensional ultrasonography in rendering mode was of great importance to confirm the previous
two-dimensional ultrasonography findings.

Keywords: Prenatal diagnosis; Beckwith-Wiedemann syndrome; Two-dimensional ultrasonography; Three-dimensional
ultrasonography.
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INTRODUCAO

A sindrome de Beckwith-Wiedemann
(SBW) é uma condic¢&o congénitade hiper-
crescimento caracterizada por macroglos-
sia, gigantismo, onfalocele, visceromegalia
e aumento no risco de neoplasias embrio-
narias. Apresenta incidéncia de um caso
para13.500 nascidosvivos®Y. A maioriados
casos é esporadica, entretanto, a heranca é
complexa einclui padréo autossdmico do-
minante com expressividade variavel e
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desregulagéo de genes naregido cromosso-
mal 11p15.5@,

O diagnostico destacondicdo, em geral,
é realizado no periodo pds-natal por meio
dos achados de macroglossia, onfalocele,
gigantismo, visceromegalia, idade 6ssea
avancgada, displasia renal, nevos faciais e
pregas na orelha®. O diagndstico pré-na-
tal desta condicéo é de grande importancia
para o seguimento perinatal, como o modo
de nascimento, cuidado pediatrico decor-
rente da hipoglicemia neonatal, obstrucéo
de vias aéreas superiores, faéncia cardiaca
congestiva, risco de malignidade e teste
genético paramembros dafamilia. O diag-
nostico pré-natal da SBW pela ultrassono-
grafia bidimensiona (US2D) pode ser rea
lizado por meio dedoiscritériosmaioresou
um critério maior e dois menores. Os cri-
térios maiores incluem macroglossia, ma-
crossomia (estimativa de peso acima do
percentil 90 para idade gestacional) e um
defeito da parede abdominal. Os critérios
menoresincluem polidramnio, nefromega-
lia, displasia renal e citomegalia adrenal
confirmada por diagndstico patolégico. A
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ultrassonografiatridimensiona (US3D) no
modo de renderizacdo permite melhor ava-
liagdo dasuperficiefetal, contribuindo para
melhor entendimento das malformagtes
pelos pais. H& apenas uma descricéo de
diagndstico pré-natal daSBW pelaUS3D®.

Apresentamos um caso da SBW diag-
nosticada na 282 semana de gestacdo pela
US2D e enfatizamos 0s seus principais
achados aUS3D no modo de renderizacao.

RELATO DO CASO

Mulher branca de 32 anos, primigesta,
encaminhada ao Departamento de Obstetri-
cia da Universidade Federal de Sdo Paulo
(Unifesp) devido adiagndstico de displasia
renal e polidramnio. Apresentavaidade ges-
tacional de 28 semanas e 5 dias, com base
na data da ultima menstruagcdo. Negava
antecedentes de doencas génicas em fami-
liares.

A US2D evidenciaram-se biometria
compativel com 29 semanas, polidrémnio
(indice de liquido amnidtico de 255 mm),
estimativade peso fetal de2.661 g (percen-
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til 90 = 1.416 g), aumento na espessura da
placenta, rim direito multicistico, imagem
cistica em abdome medindo 5,4 X 5,7 x
5,9cmemacroglossia(Figural). Combase
nestes achados, |evantou-se a hipétese de
SBW, sendo realizada ecocardiografia e
cariétipo. A ecocardiografia revelou cora
¢80 normal, enquanto a andlise cariotipica
realizada por amniocentese demonstrou
cariétipo masculino normal (46,XY). De
modo a complementar o diagndstico bidi-
mensional, realizou-se US3D por meio um
aparelho da marca Voluson 730 Expert
(General Electric Hedlthcare; Zipf, Austria)
equipado com transdutor convexo multifre-
quencial (RAB 4-8L). A US3D no modo de
renderizacdo demonstrou de forma claraa
grande distensdo do abdome fetal e a ma-
croglossia (Figura 2).

Sindrome de Beckwith-Wiedemann: 2D e 3DUS

A paciente manteve seguimento de pré-
natal no servico, tendo apresentado, como
intercorréncia, trabalho de parto pré-termo
com 30 semanas e 1 dia, sendo este inibido
com terbutalina intravenosa. Durante esta
internac&o, identificou-se centralizagéo he-
modinamica fetal a0 modo Doppler. Rea-
lizou-se ciclo Unico de corticoide (betame-
tasona— 12 mg/dia por 2 dias), sendo rea
lizada operacao cesariana trés dias depois.
A paciente deu & luz um recém-nascido
masculino com peso de 2.450 g (acimado
percentil 97 para a idade gestacional). O
recém-nascido apresentou acentuada hipo-
glicemia logo ap6s o nascimento, tendo
evoluido parainsuficiéncia respiratéria e
Obito apdstréshorasdevida. O exameana-
tomopatol 6gico confirmou o diagndstico
de SBW.

Figura 1. Achados a US2D em um feto com SBW na 282 semana de gestacdo. A: Circunferéncia abdo-
minal compativel com idade gestacional de 37 semanas e 6 dias (> percentil 98). B: Displasia cistica no

rim direito.

Figura 2. Achados a US3D no modo de renderizagdo em um feto com SBW na 282 semana. A: Grande
distensao do abdome fetal. B: Macroglossia.
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DISCUSSAO

A SBW foi descrita inicialmente por
Beckwith em 1963 e por Wiedemann em
1964, De acordo com Eliott et a.®, que
reportaram o seguimento de 74 pacientes
pediétricos com SBW, os achados mais
frequentes foram: macroglossia (97%), gi-
gantismo (88%), defeito de parede abdomi-
nal (80%), pregas na orelha (76%), hipo-
glicemia (63%), nevos faciais (62%), dis-
plasia multicistica ou nefromegalia (59%)
e hemi-hipertrofia(24%b). A hemi-hipertro-
fia € 0 Unico sinal associado significativa
mente com o desenvolvimento de tumores
embrionérios, principalmente o tumor de
Wilms.

Em nosso caso observamos amacrosso-
mia e a macroglossia, que sdo dois sinais
maiores para o diagnostico de SBW, adém
do polidrémnio e displasia renal, que sdo
sinais menores. O’ Connor et a.© descre-
veram um caso de SBW diagnosticado pela
US2D na 222 semana associado a onfalo-
cele e placentomegalia com éreas cisticas.
Em nosso caso também observamos a pla-
centomegalia, entretanto, sem éreas cisti-
cas. A ultrassonografia pré-natal e neona-
tal tem sido utilizada ha vérios anos na
avaliagio das malformag@es fetais™®. A
US3D no modo de renderizagdo demons-
trou de forma clara a grande distens&o do
abdome fetal e a macroglossia. H4 vérios
anosaUS3D no modo de renderizagdo tem
sido utilizada na avaliagdo de malforma-
¢Oes fetais, de maneira a permitir um me-
Ihor entendimento dos pais em relagéo a
anomalia fetal, auxiliando na tomada de
condutas durante o pré-natal**™. Apesar
deaUS3D nép ter semostrado essencia no
diagnostico de SBW, esta foi de grande
importancia para um melhor entendimento
da doenga pelos pais e pela equipe médica
multidisciplinar. H& um Unico relato de
diagndstico pré-natal da SBW por meio da
US3D, em artigo de Eckmann-Scholz et
a.®. Estes autores descreveram um caso
também diagnosticado na 28% semana, no
qual a US3D evidenciou de formaclaraa
macroglossia, da mesma forma que em
NOSSO Caso.

Em sintese, acreditamos que a US3D
possa contribuir com a US2D para uma
melhor avaliac8o de algumas malforma-
¢0es no pré-natal como a SBW, possibili-
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tando melhor compreensgo desta doenga
pelos pais, bem como para a equipe médica
multidisciplinar.
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