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A síndrome de Wolf-Hirschhorn resulta de uma alte-
ração cromossómica rara, causada por uma deleção 
do braço curto do cromossoma 4.1 É mais frequente 
no sexo feminino. Fenotipicamente, manifesta-se por 
microcefalia e dismorfismo facial com hipertelorismo, 
ptose palpebral, glabela proeminente e nariz largo 
(fácies de capacete grego).1-4 Outras alterações possíveis 
são estrabismo, proptose, catarata, coloboma, altera-
ções da íris e das fendas palpebrais, nistagmo congénito, 
fenda lábio-palatina, micrognatia, implantação baixa 
das orelhas, com alterações dos pavilhões auriculares 
e fossetas pré-auriculares.1-3 Esta síndrome associa-se 
a restrição do crescimento intrauterino e baixo peso 
de nascimento, má progressão ponderal, hipotonia e 
atraso do desenvolvimento psicomotor.1,2 Malformações 
cardíacas e renais, epilepsia, surdez neurossensorial e 
imunodeficiência estão frequentemente presentes.1,2 
Malformações pulmonares, gastrointestinais, urogeni-
tais e osteoarticulares são também possíveis.1,2 Esta 
síndrome apresenta então uma expressão fenotípica 
variável, com variabilidade também no prognóstico a 
longo prazo.2,3 Dada a presença de várias malformações 
sugestivas, é geralmente diagnosticada no período neo-
natal precoce.4 
Apresenta-se uma criança do sexo feminino, com 21 
meses de idade. Ecografias fetais com restrição de cresci-
mento fetal, polihidrâmnios, síndrome polimalformativo 
e artéria umbilical única. Realizada cesariana às 36 sema-
nas e quatro dias, com índice de Apgar 8/9. Somatome-
tria ao nascimento: peso 1640 g, comprimento 42 cm, 
perímetro cefálico 30 cm. Feito o diagnóstico clínico de 
síndrome de Wolf-Hirschhorn no período neonatal pre-
coce, pelas características fenotípicas, e posteriormente 
confirmado por estudo genético - cariótipo 46,XX,del(4p). 
Mantêm-se atualmente evidentes as características dis-
mórficas sindromáticas, com fácies típico de capacete 
grego (Fig. 1) e hipotonia axial marcada (Fig. 2), sendo 
evidentes também alterações das fendas palpebrais (Fig. 
1) e as fossetas pré-auriculares (Fig. 3). 
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Figura 1. Fácies de capacete grego, com fronte alta e proeminente, 
hipertelorismo, epicanto, ptose palpebral, nariz largo, filtro curto 
e lábio superior em tenda.

Figura 2. Hipotonia axial.
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Com este caso os autores pretendem relembrar as 
características fenotípicas da síndrome de Wolf-Hirs-
chhorn, melhorando a rapidez diagnóstica perante um 
recém-nascido ou lactente com fácies típico.
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O QUE ESTE CASO ENSINA

• As características fenotípicas da síndrome de Wolf-Hirschhorn 
permitem muitas vezes o diagnóstico no período neonatal.

• O diagnóstico precoce possibilita uma abordagem e seguimento 
adequados destas crianças, considerando a elevada prevalência de 
complicações associadas.
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Figura 3. Fosseta pré-auricular.




