SINDROME WOREE: UM RELATO DE CASO
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INTRODUCAO

O gene WWOX é importante na supressao tumoral, apoptose e metabolismo de esterdides. Sua
deficiéncia, causada por lesdes autossOmicas recessivas, esta associada a doencas neuroldgicas
graves, como as sindromes SCAR12 e WOREE. A WOREE se manifesta nos primeiros meses de
vida, com convulsdes, dificuldades motoras, visuais e respiratérias. O diagndstico é realizado por
exame neuroldgico e teste genético. Embora nao haja cura, o tratamento é paliativo, com uso de
anticonvulsivantes, fisioterapia, fonoterapia e terapia ocupacional para controlar os sintomas e
melhorar a qualidade de vida dos pacientes.

DESCRICAO DO CASO

Paciente feminina, 1a5m, apresenta encefalopatia epiléptica tipo 28 relacionada ao gene WWOX
(Sindorme WOREE). A gestacdao foi planejada, sendo a primeira de um casal higido e nao
consanguineo. A mae teve diabetes gestacional, realizou um pré-natal adequado, com controle
glicémico por dieta. O parto foi cesareo, a termo (39 semanas e 1 dia), com peso de 3.570 g e
Apgar de 8/9. Teve alta com aleitamento materno exclusivo e testes neonatais normais.

Aos dois meses, iniciaram crises epilépticas com piscamento unilateral e movimentos
involuntarios no membro inferior direito. Apesar de exames iniciais como ressonancia magnética
e EEG normais, foi iniciado o tratamento com levetiracetam, o que diminuiu a frequéncia das
crises. Em janeiro de 2024, a persisténcia das crises levou a realizacdao de um painel genético,
confirmando o diagndstico de encefalopatia epiléptica tipo 28 relacionada ao gene WWOX
(sindrome WOREE).

A paciente apresentou atraso motor significativo, hipertonia dos membros, auséncia de fixacao
ocular, interacao social limitada e sem controle cefalico. As crises epilépticas evoluiram para
espasmos flexores, acompanhados de alteracdes eletroencefalograficas. Em dezembro de 2024,
com 1 ano e 1 més, apresentou bronquiolite associada a pneumonia, necessitando de ventilacao
mecanica. Teve dificuldade no desmame devido a hipotonia, necessitando de tragueostomia com
1 ano e 3 meses.

DISCUSSAO

A sindrome WOREE apresenta grande variabilidade clinicas e o quadro pode levar ao dbito
precoce. O diagnostico é feito por meio de exames clinicos e genéticos e o tratamento é paliativo,
focado no controle dos sintomas com medicamentos e terapias.

CONCLUSAO

A WOREE é uma condicao genética rara que acomete o sistema nervoso. O diagndstico e
tratamento precoce sao fundamentais para garantir o melhor desenvolvimento da crianca, uma
vez que essa sindrome nao tem cura até o momento.
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