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Resumo: Introducdo:A Sindrome genética de Williams-Beuren(SWB),caracteriza-se por delecdo de genes
contiguos na regido 7q11-23.0 presente trabalho descreve um relato de caso de uma crianca com
Sindrome de Williams que desenvolveu afecgbes endécrinas.Descricdo do Caso:E.F.R,11
anos,foi encaminhada 22/02/2012,a0s 4 anos de idade,ao ambulatério de Endocrinologia
Pedidrica com queixa de baxa estaturaepisddios de Hipercacemia e Deficiéncia
Intelectual Apresentava diagnostico genético anteriormente estabelecido de SWB.A paciente
evidenciava altura Z escore -3(93 cm),funcdo tireoidiana normal,IGF1 normal,idade 6ssea(lO)
compativel com idade cronoldgicaEm Agosto de 2013,apresentou velocidade de crescimento
menor que 4cm/ano somada a disfuncdo tireoideana(TSH:9.07),sendo  prescrita
LevotiroxinaApés introducdo do horméniohouve recuperagdo da velocidade de
crescimento,sendo atingido o canal familiar de estatura.Em Abril de 2017,a0s 9 anos,a crianca
apresentou sinais puberais(M2P2),foliculos ovarianos bilaterais,utero de volume acima do valor
esperado para a faixa eté&ria e aumento da velocidade de crescimento.Foi indicado o blogueio
puberal devido a paciente ndo apresentar-se apta fisicaemocional e intelectuamente para a
menarca,em consequéncia do atraso cognitivo.Entretanto,a idade Ossea superior a 12 anos
impediu-a de receber o medicamento na rede publica de salde.Desta forma,em Outubro de
2018,em consonancia com a Ginecologia,foi indicado o uso de anticoncepcdo oral em baixa
dosagem para tentar inibir o eixo.Menor segue em acompanhamento clinico do crescimento e
puberdade.Discusséo:A SWB atinge 1:20.000 a 1:50.000 nascidos vivos,afetando igualmente os
sexos.Ocorre na maioria dos casos esporadicamente,entretanto pode apresentar-se como heranca
autossomica dominante.Caracteriza-se por ser delecéo de 20 genes na regido 7q11-23 e abrange
1.5 a 1.8 milhGes de pares de bases,desta forma,exibe uma série de aspectos clinicos,dentre
elesos mas descritos sdo:Deficiéncia  Intelectual,Hipercal cemia,Hipotireoidismo,Baixa
Estatura,Hipertenséo,Estenoses Valvares,Hiperacusia e Alteracbes craniofaciais. A paciente em
guestdo apresentou repercussdes endocrinas peculiares da sindrome,que estdo sendo
acompanhadas e clinicamente minimizadas.Conclusdo: Os pacientes acometidos por essa
sindrome precisam ser avaliados de forma multiprofissional e continua,bem como necessitam ter
acesso ao diagnostico precoce e tratamento,pois apresentam aspectos clinicos variados,com
complicagoes perenes e deletérias.
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