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Resumen

Se presenta el caso clinico de un nifio de 1 afio y 5
meses de edad, que fue atendido en el Hospital Materno
Infantil de la ciudad de Trinidad y que por las caracteris-
ticas clinicas se concluye que se trata de un sindrome de
Williams Beuren. Se aprovecha el caso para hacer una
revision del tema.
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Introduccion

El sindrome de Williams Beuren es un desorden de
etiologia genética que presenta principalmente fa-
cies dismorfica con caracteristicas tipicas, anoma-
lfas cardiovasculares: la mayor parte de las veces
se trata de estenosis aortica supravalvular, retraso
mental, alteraciones neuroldgicas, pero también
deficiencia del crecimiento, alteraciones del tejido
conectivo y en edades mayores una personalidad ti-
pica; asimismo se encontraron en algunos reportes
hipercalcemia aunque esta no es constante en todos
los pacientes portadores del sindrome.

Fue descrito por primera vez en 1961 por Williams y
luego en 1963 por Beuren, y su diagndstico se reali-
za por las caracteristicas fisicas, que siendo tan tipi-
cas no deja muchas dudas; en 1993 se logr6 un gran
avance en la metodologia diagndstica ya que Ewart
y cols, demostraron que una delecion en el locus del
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Abstract

We present a case of a child of 1 year and 5 months of
age,who was treated at the Hospital “Materno Infantil” of
the city of Trinidad and because of the clinical features it
is concluded that this is a Williams Beuren syndrome. We
take advantage of the case to make a review of the topic.
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gen de la elastina que se localiza en 7q11.23 se aso-
cia al sindrome de Williams Beuren, demostrada en
la actualidad por medio de la técnica de hibridacién
fluorescente in situ (FISH).

Se presenta el caso de un paciente con estas carac-
teristicas debido a que es un proceso no muy fre-
cuente.

Caso clinico

Paciente de sexo masculino, de 1 afio y 5 meses de
edad, que ingresa al servicio de Pediatria del Hospi-
tal Materno Infantil de Trinidad, con cuadro clinico
de 48 horas de evolucién caracterizado por fiebre
no cuantificada, medicada con paracetamol, no ce-
diendo el cuadro con la medicacidn. Antecedente
de padecer cardiopatia congénita aciandtica, por lo
cual recibe propranolol. Ingresa con diagndstico de
enfermedad febril en estudio.
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Fue producto del segundo embarazo de madre de
24 afios, obtenido por parto vaginal eutdsico a las
37 semanas de gestacidn, con peso de nacimiento
de 3.600 g, no se tiene datos del perimetro cefalico
ni de la talla de nacimiento, no refiriendo la madre
antecedentes prenatales ni perinatolégicos de im-
portancia.

Al momento del ingreso peso de 7 kg (< percentil
5), talla de 71 cm. (< percentil 5), perimetro cefdlico
46 cm. (percentil 10), se evidencia retraso desarro-
llo psicomotor, no camina, no se sienta, asimismo
pobre desarrollo del lenguaje. Vacunas completas
para la edad.

Al examen fisico llama la atencién la facies del
paciente donde destaca, frente amplia, prominen-
cias periorbitarias, epicanto bilateral, implantacién
baja de los pabellones auriculares, hélix prominen-
te, orejas ovaladas, nariz chata con punta bulbosa,
narinas antevertidas, pestafias largas y rectas, fil-
trum largo y fino, boca entreabierta, labios grue-
sos, comisura labial hacia abajo, micrognatia, lo
cual da la apariencia de “facies de duende”, perfil
plano, ademds de pliegue de piel prominente en la
nuca, implantacién baja del cabello. Se evidencia
poco desarrollo de la masa muscular en los cua-
tro miembros con predominio de los miembros in-
feriores, dedos de las manos anchos y de similar
longitud. A la auscultacién cardiaca soplo sistdlico
en borde esternal izquierdo inferior, irradiado ha-
cia borde esternal izquierdo superior y derecho su-
perior, intensidad 4/6. Hipotonia de los miembros
inferiores. Resto del examen fisico sin particula-
res. La Radiograffa de térax mostr6 la presencia
de cardiomegalia con indice cardiaco de 0.66 y la
ecocardiograffa doppler color detecté una esteno-
sis valvular aortica.

Por las caracteristicas clinicas del paciente se plan-
tea el diagndstico de Sindrome de Williams Beuren.
La fiebre fue causada por una gastroenteritis aguda
por Shigella Flexneri, se trat6 con antibidticos y fue
dado de alta en buen estado general con evolucién
favorable.

Figura 1. Caracteristicas fisicas del paciente.

Discusion

El sindrome de Williams Beuren se presenta con
una frecuencia de 1 en 20.000 a 30.000 nacidos vi-
vos y aparentemente no existe preferencia por sexo
o raza. En su gran mayoria se presenta de manera
esporddica, aunque se han reportado algunos casos
familiares en los que la enfermedad se transmite de
forma autosémica dominante, es decir que el riesgo
de recurrencia es del 50 %. Como ya mencionamos
la causa de este sindrome es una delecién en el lo-
cus del gen de la elastina localizado en 7q11.23, la
que se denomina submicroscépica ya que no se Vvi-
sualizan bien los cromosomas al microscopio, que
estéd presente en alrededor del 95 % de los pacientes
portadores de esta enfermedad. El niimero de genes
implicados en esta pérdida no se ha determinado
pero se cree que oscila entre 20 a 30 de los aproxi-
madamente 80.000 que existen. La delecién se pro-
duce casi siempre durante la meiosis que da origen
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al espermatozoide o al 6vulo, esto explica el por qué
de la condicién no hereditaria de la afectacion y el
riesgo de tener otros hijos con el sindrome no es
mayor que en el resto de la poblacion.

Entre las caracteristicas clinicas las peculiaridades
faciales se presentan en méas del 99% de los pacientes
y consisten en prominencias periorbitarias, epican-
to, puente nasal bajo, nariz corta con punta bulbosa,
narinas antevertidas, filtrum liso y largo, boca con
labios gruesos siempre abierta o entreabierta, orejas
ovaladas, micrognatia, todo lo cual da la tipica “fa-
cies de duende”, como el caso de nuestro paciente.
Los signos que con mayor precision ayudan en el
diagnéstico son la prominencia de la regién perior-
bitaria, el filtrum largo y la presencia de cardiopatia
congénita, en cuanto a esta dltima caracteristica la
que con mayor frecuencia se presenta es la estenosis
adrtica supravalvular en un 75% de los casos, pero
también se presentan estenosis pulmonar, estenosis
adrtica, estenosis de arterias pulmonares periféricas
y renales.

Las manifestaciones neuroldgicas se caracterizan
por el retraso mental moderado, situando la mayo-
ria de los expertos de nifios afectados el coeficiente
intelectual entre 40 y 80, con tendencia a disminuir
conforme pasan los afos, existe asimismo impor-
tantes dificultades visuo-espaciales y de la coordi-
nacién motriz fina y gruesa, por lo que presentan
dificultades para sentarse, caminar, y tareas como
cortar con tijeras, sujetar un lapiz, etc. pueden ser
particularmente dificiles. Todo esto contrasta con
la facilidad de la adquisicion del lenguaje, aunque
algunas publicaciones hablan de retraso en la adqui-
sicion del mismo en los primeros afios de la infancia
para luego ser una de las dreas mds fuertes, se pre-
senta al parecer una habilidad musical mayor que
otras capacidades generales, esto ultimo aparente-
mente producto de hiperacusia.

También se presenta déficit de atencidén con o sin
hiperactividad, trastornos del comportamiento, asi-
mismo falta de progresion de talla y ganancia de
peso, sin que esto tenga relacidn aparente con la

afectacion cardiaca, hipercalcemia, hipotonia mus-
cular, alteraciones renales, vasculares, oftalmolo-
gicas como la miopia, el estrabismo, alteraciones
musculares, esqueléticas, de la piel y tejido conecti-
VO presentan arrugas tempranas, canas prematuras.

Para el diagndstico es necesaria la sospecha clinica
que dada las caracteristicas fisicas deja pocas dudas,
y se confirma por medio de la hibridacion fluorescen-
te in situ (FISH) que demuestra la alteracion genética,
que puede ser leve a severa, y por lo tanto se obser-
van diferencias en la intensidad de la enfermedad.

Al ser un trastorno genético no existe un tratamiento
especifico, el manejo y la conducta dependen de los
trastornos presentes, asi la hipercalcemia si se pre-
senta debe ser tratada, le estenosis valvular puede
requerir sélo tratamiento médico y dependerd de su
severidad, la fisioterapia ayuda a aquellos que pre-
sentan rigidez articular. También existen terapias
del lenguaje y del desarrollo.
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