Sindrome de Denys Drash: Um Relato de
Caso
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A Sindrome de Denys Drash € uma doenca rara caracterizada pela assocacao de nefroblas-
toma, insuficiéncia renal progressiva e pseudo-hermafroditismo masculino resultante de mu- | Autores

tacBes no gen supressor TW | localizado no cromossomo | Ip 13.0O objetivo é fazer um re- | Pereira, PR.; Carrer, |; Migliora, M.; Lima, F;
lato de caso de lactente com genitdlia externa feminina, tumor de Wilms e insuficiéncia renal | Peixoto, L

mas que apos exame de imagem e cariotipagem confirmou-se o diagnostico de Sindrome de
Denys Drash. G. LK, 6 meses, iniciou quadro de pneumonia, evoluiu com retencao das escorias | Instituicao
nitrogenadas e anasarca, sendo submetida a tomografia computadonzada gue mostrou massa | Hospital Prontobaby
em rim esquerdo com compressao do hilo rena. Realizou-se nefrectomia a esquerda e lau-
do histopatoldgico evidenciou tumor de Wilms com predominio de blastoma. Clinicamente
evoluiu mal, realizando hemodidlise e novo exame de Imagem que mostrou massa em rim
direito e auséncia de ovarios sendo |levantada a suspeita de Sindrome de Denys-Drash com
cariotipo mostrando crianca 46 XY embora apresentasse genitdlia externa de aspecto femi-
nino. Apos quimioterapia e nefrectomia bilateral, apresentou infeccao e trombose de fistula
arteriovenosa confeccionada para hemodialise, evoluindo com coagulacao intravascular dis-
seminada e obito. A literatura afirma que geralmente a Sindrome de Denys Drash apresen-
ta-se como pseudo-hermafroditismo masculino, o que pode ter retardado o diagnostico no
caso. Quando a genitalia tem aspecto masculino, a sindrome esta descartada, porem mesmo
com genitalia externa de aspecto feminino, caso exista a suspeita da sindrome, a Investigacao
deve Incluir cariotipagem. kste caso ilustra a importancia do conhecimento da doenca pelos
pediatras para que, mesmo d frente de uma apresentacdo inusitada, exista a suspelcao da do-
enca e investigacao da mesma para que o diagnostico precoce possa proporcionar melhor
qualidade de vida a crianca.
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