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A Sindrome de Williams, uma condicdo genética rara resultante de microdelecbes no
cromossomo 7, caracteriza-se por um conjunto tipico de anormalidades cardiovasculares,
dismorfias faciais, defeitos no tecido conjuntivo, deficiéncia intelectual, expressividade
linguistica preservada e personalidade excepcionalmente amigavel. No presente relato de caso
descrevemos o0 quadro de um paciente masculino, negro, brasileiro, nascido a termo, no qual
levantou-se a suspeita da sindrome durante avaliagdo cardiaca intradtero (verificando-se estenose
de artérias pulmonares) e confirmou-se o diagnéstico depois do nascimento por meio de técnica
de microarray de hibridizacdo gendmica comparativa. No entanto, ao longo do seguimento na
puericultura, observaram-se alguns desvios em relacdo ao fendtipo classico da sindrome. A
crianca ndo demonstrou o perfil neurocognitivo hipersociavel caracteristico e, em sua Ultima
avaliagdo pediatrica, j& aos 3 anos e 3 meses, confirmou-se atraso no desenvolvimento da
linguagem (mesmo quando comparado ao atraso tolerado para portadores dessa sindrome):
apenas vocalizava algumas silabas e sons incompreensiveis, apesar de interagir adequadamente.
Ademais, manifestava tragcos de autismo e hiperatividade, sendo também irritavel. Reviséo
bibliogréfica recente do tema revela que ateragdes na expressdo do gene General Transcription
Factor I1-1 (GTF2l), localizado na regido 7g11.23, sdo responsaveis por diferentes apresentactes
clinicas da Sindrome de Williams no que se refere a cognicdo e a personalidade, tais como
variagOes na sociabilidade e na ansiedade social, presenca de caracteristicas do espectro autista e
comportamentos psicéticos. Assim, 0 quadro apresentado pelo paciente pode ser justificado a luz
de tais estudos. Em suma, a reunido dos conhecimentos disponiveis acerca das alteracOes
genotipicas e fenotipicas presentes na Sindrome de Williams com o relato de caso descrito
demonstram a variabilidade de sua clinica e acrescentam ao repertério da literatura atual.
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