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Resumo: Introducdo:a Sindrome de Williams-Beuren é uma aneusomia segmentar devido a delegdo de
genes no braco longo do cromossomo sete (regido 7g11-23), incluindo os genes responsaveis
pela producéo de elastina. Criangas com esta patologia podem apresentar: baixo peso ao nascer,
dificuldade na alimentacéo, irritabilidade, hipotonia, atrasos no desenvolvimento cognitivo,
hiperacusia, déficit de atencdo, clinodactilia, cardiopatias congénitas, sendo a estenose adrtica
supravalvar a mais encontrada. Tragos faciais, como ponte nasal achatada, pregas epicanticas,
estrabismo, dentes espacados, sdo as grandes caracteristicas desta sindrome Descricdo do caso:
Identificacgo: L.M.C.R, 3 anos, feminino. Q.P: "fraqueza e magreza’. H.D.A. e exame fisico:
paciente apresentando face caracteristica, hipotonia generalizada, atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, baixo peso e estenose de artéria pulmonar ao Ecocardiograma. Discussdo: a
Sindrome de Williams-Beuren é uma desordem genética que, talvez, por ser rara, frequentemente
ndo é diagnosticada. N&o tem predilecdo por sexo e a transmissdo ndo € genética, poréem ha 50%
de chance de transmissdo a prole. Conclusdo: pode-se concluir a relevancia da publicac@o deste
caso clinico diante da raridade mesmo e devido a necessidade de divulgacdo da sindrome para
gue mais diagndsticos sejam feitos.
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