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Introducdo: O gene WWOX é crucial na regulacdo de varias fungées celulares e no desenvolvimento. A falta da proteina WWOX
resulta na Sindrome WOREE (Encefalopatia Epiléptica relacionada a WWOX). Relato de casos: Caso 1: Paciente masculino,
3a5m, primeiro filho de casal ndo consanguineo, encaminhado a genética médica aos 3 meses devido a atraso do desenvol-
vimento, epilepsia refratéria, sindrome de West e multiplas dismorfias. No periodo perinatal se apresentou hiporresponsivo,
com perda ponderal, e succdo débil. Aos 2 meses teve a primeira convulsdo tonico clonica generalizada (CTCG) e espasmos.
Ao exame fisico apresentava rigidez global, filtro longo, labios finos, ponte nasal baixa, l6bulos auriculares proeminentes,
narinas antevertidas, pescogo curto, mamilos hipoplasicos, microfalo, hidrocele e hérnia inguinal. Neuroimagem evidenciou
alteracdo do padrdo cortical difuso e simétrico. Eletroencefalograma evidenciou atividade disfuncional frontal. Aos 10 meses
foi realizado sequenciamento completo do exoma, identificando duas variantes c.107+1G>A e p.Tyr107* no gene WWOX, em
trans, confirmando o diagnéstico de WOREE. Caso 2: Paciente masculino, 1m20d. E irmao do paciente 1, fruto de gestacdo ndo
planejada. Apés o nascimento foi realizada pesquisa dirigida no gene WWOX, identificando as mesmas variantes familiares
e confirmando o diagnéstico de WOREE. Apresentou CTCG aos 30 dias de vida. No momento, apresenta crises epilépticas e
refluxo gastroesofagico. Ao exame fisico, mostrou-se ativo, apresentou ptose palpebral, narinas antevertidas e hidrocele leve.
Discussao: A WOREE é uma condicdo genética de heranca autossdmica recessiva. Os sintomas iniciam nos primeiros meses de
vida, com encefalopatia epiléptica, atraso do neurodesenvolvimento, hipomobilidade e dismorfias. O diagnéstico da WOREE é
fundamentado na identificagdo de variantes patogénicas nas duas cdpias do gene WWOX. Ressalta-se que a variante p.Tyr107*
é inédita na literatura médica e este é o primeiro relato de WOREE no Brasil. Comentarios finais: A sindrome WOREE é um
distarbio raro que acomete o sistema nervoso, apresentando como manifestagao classica epilepsia refrataria e atraso no neu-
rodesenvolvimento. Investigacao clinica e gendmica sdo essenciais para confirmar o diagnéstico. E fundamental o diagnéstico
e tratamento precoces, e 0 aconselhamento genético é indispensavel. A abordagem multidisciplinar é essencial para garantir
a estimulacdo necessaria para o melhor desenvolvimento da crianca.
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Introducdo: A colangite esclerosante primaria (CEP) é uma doenca colestatica cronica do figado e da via ductal, progressiva e pode
levar a doenca hepatica terminal. A prevaléncia ndo estd bem esclarecida, porém sua apresentacdo em idades pediatricas é rara
devido a sua apresentacdo atipica e é geralmente subdiagnosticada. Relato de caso: Paciente masculino de 3 anos apresentou equi-
mose no membro superior direito e artrite radiocarpiana a direita. Evoluiu 7 dias depois com artrites, edemas e limita¢ao funcional
em membros inferiores e inapeténcia. Procurou atendimento na sua cidade, onde exames evidenciaram leucocitose e elevagao das
enzimas hepaticas. Encaminhado a hospital de maior complexidade para investigacao diagnostica. Na chegada apresentou febre
de 38 °C, artrite em joelho esquerdo e hepatomegalia. Ap6s 2 dias, com edema na face e regido escrotal, dor abdominal difusa e
evidénciade diarreias mucosanguinolentas. Exames complementares com piora dafuncao hepatica, hipergammaglobulinemia, fator
antinuclear 1:160 com padrao nuclear pontilhado fino denso, anti-misculo liso 1:20 e sorologias infecciosas negativas. A ecografia
abdominal com hepatomegalia e reducao na ecogenicidade. Iniciado tratamento desverminante, antibiotico, furosemida 5mg/dia e
acido ursodesoxicélico 18 mg/kg/dia. Melhorou dos edemas porém com piora das enzimas hepaticas. Realizada colangioressonancia
magnética (CPRM) com moderada ectasia das vias biliares intra hepaticas, edema periportal circunjacente e biépsia hepatica com
achados que sugerem CEP em fase de transformacao nodular. Discussao: A CEP é uma hepatopatia autoimune, caracterizada por
inflamacdo progressiva, fibrose e estenose dos ductos biliares. E frequentemente associada com doenca inflamatéria intestinal (D).
A apresentacao clinica é inespecifica, incluindo astenia, perda de peso, ictericia, coldria, acolia fecal e prurido. Para o diagnéstico
baseia-se na combinacdo de critérios clinicos, analiticos, imagens e histolégicos. A CPRM é o método de escolha e a histopatologia
para estadiamento e a exclusdo de outras doencas hepaticas. Acido ursodesoxicélico, imunossupressores e antibiéticos sdo utiliza-
dos, porém o transplante hepatico é necessario no estagio terminal. Conclusao: A CEP é considerada como uma doenca inusual na
infancia e a revisao é pertinente para alertar o diagnostico que pode ser retardado pela clinica assintomatica inicial. Os pacientes
tém aumento significativo do risco de colangiocarcinoma ou cancer colorretal. A progressao e prognoéstico é variavel.




