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Resumo: Objetivo: Determinar a prevalência de doença celíaca (DC) e do HLA DQ2/8 em pacientes com 
Síndrome de Williams-Beuren (SWB) Métodos: Estudo de prevalência com delineamento 
transversal e descritivo. 56 pacientes com diagnóstico confirmado de SWB em seguimento no 
ambulatório de genética de hospital terciário, no período compreendido de janeiro de 2020 até 
Julho de 2021. Os dados clínicos e laboratoriais foram extraídos do prontuário eletrônico. A 
triagem para DC foi realizada através do anticorpo IgA anti transglutaminase (IgA-TG2) e 
dosagem de IgA total. Foram coletadas amostras para realização do HLA susceptível para doença 
celíaca. Resultado: Dos 56 pacientes, 32 completaram o estudo. Foram excluídos 3 sem teste 
genético confirmatório de SWB, 10 se recusaram a participar e 14 não participaram devido a 
acompanhamento on-line exclusivamente, devido a pandemia). 32 pacientes incluídos no estudo, 
18 masculino, 15/32 apresentavam dor abdominal, 16/32 constipação intestinal, 9/32 diarreia, 
8/32 baixa estatura e 2 vômitos. Nenhum paciente apresentou teste sorológico positivo para 
doença celíaca. Foi realizado HLA em 28 pacientes e 10 pacientes (10/28: 35 %) eram 
geneticamente predispostos à doença celíaca. Apresentaram HLA DQ2 (7/10) ou DQ8 (3/10) 
positivos. Como o a triagem sorológica foi negativa em todos os pacientes, não foi realizado 
endoscopia e biópsia nos pacientes do estudo. Conclusão: Este estudo brasileiro não confirma 
maior risco de DC em pacientes com SWB. A prevalência de HLA de predisposição de DC são 
semelhantes à da população brasileira. Nossos dados questionam se a triagem sorológica de DC 
deve ser realizada em todos pacientes com SWB com a periodicidade recomendada para 
pacientes do grupo de risco, de acordo com as diretrizes internacionais.
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