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A Sindrome de Denys Drash e uma doeno;a rara caracterizada pela associao;ao de nefroblas­

toma. insuk iencia renal progressiva e pseudo-hermafroditismo mascu lino resultante de mu­

tao;oes no gen supressor TW I localizado no cromossomo I I P I 3.0 objetivo e fazer um re­

lato de caso de lactente com genita lia extema feminina. tumor de W ilms e insuficiencia renal 

mas que apos exame de imagem e cariotipagem confi rmou-se 0 diagnostico de Sindrome de 

Denys Drash. G.TF. 6 meses. iniciou quadro de pneumonia. evoluiu com reteno;ao das esc6rias 

nitrogenadas e anasarca, sendo submetida a tomografia computadorizada que mostrou masS<! 

em r im esquerdo com compressao do hila rena. Realizou-se nefrectomia a esquerda e lau­

do histopatol6gico evidenciou tumor de W ilms com predominio de blastoma. Clinicamente 

evoluiu mal, rea lizando hemodialise e novo exame de imagem que mostrou massa em rim 

direito e ausencia de ovarios sendo levantada a suspeita de Sindrome de Denys-Drash com 

carietipo mostrando crian~a 46 X Y embora apresentasse genitalia externa de aspecto femi­

nino.Apes quimioterapia e nefrectomia bilateral, apresentou infec o;ao e trombose de fistula 

arteriovenosa confeccionada para hemodialise, evoluindo com coagulao;ao intravascular dis­

seminada e ebito. A literatura afirma que geralmente a Sindrome de Denys Drash apresen­

ta-se como pseudo-hermafrod itismo mascu lino. 0 que pode ter retardado 0 diagnestico no 

caso. Quando a genitalia tem aspecto masculino. a sindrome esti descartada, porem mesmo 

com genita lia extema de aspecto feminino. caso exista a suspeita da sindrome. a i nvest i ga~ao 

deve incluir cariotipagem. Este caso ilustra a importancia do conhecimento da doeno;a pelos 

pediatras para que. mesmo a fre nte de uma apresenta~ao inusitada, exista a suspeio;ao da do­

en~a e i nvestiga~ao da mesma para que 0 diagnestico precoce possa proporcionar melhor 

qua lidade de vida a criano;a. 
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