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RESUMO

Introducéo: A Sindrome de Wolfram (SW), descrita pela primeira vez em 1938 por
Wolfram e Wagner, € uma condicdo hereditaria e neurodegenerativa progressiva
caracterizada principalmente por diabetes mellitus e atrofia 6ptica desde o
nascimento. Sua heranca € autossémica recessiva, com prevaléncia de 1 em 770.000
nascidos vivos em certos paises europeus. A SW é causada por uma mutacdo no
gene WFS1, que codifica a proteina wolframina, essencial para a regulacdo da
concentragdo de calcio intracelular e dobramento de proteinas no reticulo
endoplasmatico. A wolframina esta presente em varios tecidos, incluindo cérebro,
figado e pancreas, onde é crucial para a formacao de insulina, e no ouvido interno,
onde mantém a fisiologia da audicdo. As manifestacdes clinicas mais comuns da SW
incluem diabetes mellitus, atrofia O6ptica, diabetes insipidus, surdez, disturbios
urinarios e anomalias no desenvolvimento sexual, surgindo em idades especificas. O
diabetes mellitus é frequentemente a primeira manifestacdo, diagnosticada na
primeira década de vida. A atrofia 6ptica ocorre dos 9 aos 14 anos, com reducéo da
acuidade visual. Até os 20 anos, diabetes insipidus e surdez podem surgir, reforgando
a suspeita de SW. O diagnéstico é baseado na clinica, considerando diabetes mellitus
e atrofia Optica como critérios minimos, complementados por testes genéticos como
sequenciamento dos genes WFS1 e WFS2. Devido a progressdao de distlrbios
neurolégicos criticos, os pacientes com SW tém um prognéstico desfavoravel, com
expectativa de vida média de 35 anos. Este relato de caso visa compartilhar a andlise
da vida de um paciente com SW, desde as primeiras manifestacdes clinicas e
diagnéstico, para auxiliar na compreensao da doenca pelos profissionais de saude e
expor a progressao da sindrome e os desafios enfrentados pelos pacientes e suas
familias. Objetivo: Elaborar um relato de caso de um menino maringaense com
Sindrome de Wolfram a fim de estudar as principais caracteristicas da sindrome.
Metodologia: Este estudo adotou a metodologia de relato de caso para descrever
detalhadamente um paciente com Sindrome de Wolfram. Serdo analisados
prontuarios médicos, exames laboratoriais e genéticos, além de entrevistas com 0s
familiares, para obter um historico médico abrangente do paciente. A pesquisa incluira
uma descricdo minuciosa dos tratamentos terapéuticos utilizados, documentando
efeitos esperados, inesperados e colaterais, com o objetivo de contribuir para o ensino
sobre essa sindrome rara. O periodo avaliado abrangerd desde o nascimento do
paciente até a data de publicacdo do estudo. Os dados coletados serdo organizados
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e analisados de forma sistematica para garantir a precisdo e a relevancia das
informacdes apresentadas. Este método permitirh uma compreensao aprofundada da
evolucéao clinica do paciente, proporcionando insights valiosos para profissionais de
salde e pesquisadores sobre a gestao e tratamento da Sindrome de Wolfram. Esta
pesquisa sera avaliada pelo Comité de Etica em Pesquisa da Unicesumar, uma vez
que tal estudo envolve seres humanos. Resultados Esperados: Espera-se que o
estudo sobre a Sindrome de Wolfram contribua significativamente para a
compreensao e manejo desta rara condicdo neurodegenerativa. Espera-se que a
analise detalhada do caso clinico forneca insights valiosos sobre a progresséo da
doenca desde o0 nascimento até a adolescéncia, incluindo o impacto dos tratamentos
farmacoldgicos e ndo farmacologicos na qualidade de vida do paciente. Através do
levantamento de dados do prontuario clinico, exames laboratoriais e genéticos, além
de entrevistas com os familiares, pretendemos delinear um panorama abrangente dos
sinais, sintomas e complicacdes associadas a Sindrome de Wolfram. Este estudo visa
identificar e documentar efeitos esperados e inesperados dos tratamentos
terapéuticos, incluindo potenciais efeitos colaterais, melhorando as abordagens
terapéuticas futuras e orientando profissionais de salude sobre as melhores praticas
no manejo da sindrome. Espera-se que estas informa¢Bes contribuam para um
diagnéstico mais precoce e preciso, possibilitando intervengdes antecipadas que
possam retardar a progressao da doenca. Adicionalmente, o estudo deveré elucidar
aspectos genéticos da Sindrome de Wolfram, proporcionando dados para o
aconselhamento genético, prevenindo a transmissdo da condicdo e fornecendo
suporte adequado as familias afetadas. Com a identificacdo precisa das mutacdes
nos genes WFS1 e WFS2, o aconselhamento genético podera ser mais assertivo,
ajudando as familias a tomar decisdes informadas sobre planejamento familiar e
cuidados de saude. Outro resultado esperado € a disseminacdo do conhecimento
adquirido entre a comunidade médica e cientifica, aumentando a conscientizacao
sobre a Sindrome de Wolfram, promovendo maior interesse e investimentos em
pesquisas futuras. Em ultima andlise, espera-se que este estudo contribua para
melhorar o diagndstico, tratamento e progndstico dos pacientes com Sindrome de
Wolfram, oferecendo-lhes uma melhor qualidade e expectativa de vida.
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