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Resumo: A Sindrome de Williams-Beuren € uma doenca genética rara causada por uma microdelecéo
cromossdmica na regido 7q11.23. E caracterizada como multissistémica, incluindo deficiéncia
mental, dificuldade de aprendizado, féceis dismorficas, baixa estatura, comportamento
hiperssociavel e, diversas maformagdes como cardiacas, endocrinas, esqueléticas,
gastrointestinais e oftalmolégicas. Seu diagnostico é tradicionalmente clinico, mas andlises
citogendmicas podem ser utilizados, como o exame de hibridizacdo in situ por fluorescéncia,
permitindo uma melhor caracterizag@o etioldgica da sindrome. Assim, nosso objetivo foi relatar
um caso de um menino com a Sindrome de Williams-Beuren apresentando a microdelecéo na
regido 7911.23 em Manaus’Amazonas.Paciente sexo masculino, 12 anos de idade, filho de casal
ndo consanguineo e sem histérico de doenca heredofamiliar. O paciente foi encaminhado para
ambulatorio de genética devido a suspeita de sindrome genética e ao exame fisico foi identificado
face de gnomo com nariz arrebitado, |&bios cheios, sorriso frequente, baixa estatura, dificuldade
de aprendizado, displasia de vévulas atrioventriculares com insuficiéncia leve e cisto rena
esguerdo. O resultado do exame de caridtipo foi normal e o exame de hibridizac8o in situ por
fluorescéncia revelou a presenca de apenas um sina fluorescente correspondente a regido critica
da sindrome, comprovando a microdelecdo da regido 7g11.23. ApOs retorno a consulta com
geneticista, foi diagnosticado com a Sindrome de Williams-Beuren. O paciente segue em
acompanhamento multiprofissional, com énfase em terapias com psicologo, fonoaudiélogo e
terapia ocupacional. aTais achados revelaram diagnéstico etiologico de microdelecdo
cromossdmica na regido 7qg11.23 corresponde a Sindrome de Williams-Beuren. Essa
microdel ecdo ocasiona em perda de varios genes que afetam a dosagem génica/haploinsuficiéncia
génica, resultando em um desequilibrio citogendmico, e consequentemente contribuindo para o
fendtipo do paciente. Portanto, a andlise citogendmica foi primordial no diagnéstico etioldgico,
no qual identificou a microdelecdo 7q11.23, permitindo auxiliar no desfecho do diagnéstico bem
como no prognostico, aconselhamento genético e na tomada de decisdes médicas, garantindo a
melhor qualidade de vida para o paciente.
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