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Sindrome De Williams-Beuren (Swb): Uma Perspectiva Atualizada Sobre A Condicdo E Suas
Implicagdes
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A SWB é uma doenca genética rara caracterizada por uma sé&rie de caracteristicas fisicas,
cognitivas e comportamentais. Essa sindrome é causada pela delecgo de uma peguena porcéo do
cromossomo 7, resultando em uma variedade de complicacdes médicas e de desenvolvimento. As
manifestacdes clinicas incluem caracteristicas faciais Unicas, como uma ponte nasal plana e uma
boca larga, juntamente com problemas cardiacos congénitos, atrasos no desenvolvimento
cognitivo e dificuldades de aprendizagem. Além disso, os individuos com essa sindrome
frequentemente exibem uma personalidade sociavel e extrovertida, juntamente com habilidades
verbais avancadas."Relato de caso""Paciente recebida, apOs ser encaminhada por médica
geneticista, com diagnéstico de SWB. Gestacdo sem intercorréncias, ao hascimento necessitou de
suporte de O2, evidenciada uma Comunicacdo Interatrial tipo ostium secundum e evoluiu com
atraso do desenvolvimento neuropsicomotor. 5 Anos, 114.1cm, 22.85kg, inicio da fala aos 3 anos
e andado sem apoio ao 1 ano e 10 meses. Implantagcdo alta dos cabelos em fronte, edema supra
palpebral, olhos amendoados, padréo de iris estrelada, nariz curto, ponta nasal larga, achatamento
malar, filtro longo, boca larga, dentes pequenos e esparsos, bochechas cheias, hipermobilidade
articular e pés planos (grande presenca de sinais caracteristicos). A delecdo do gene ELN (exons
4, 6 e 27) na regido 7ql11.23, regido critica da SWB confirma o diagnostico. Observando as
possiveis alteragdes endocrinolégicas, a paciente encaminhada para investigar possiveis
alteragbes existentes ou que pudessem surgir no futuro, como hipercalemia, diabetes,
hipotireoidismo subclinico e osteopenia ou osteoporose. Assim, iniciou-se uma investigacao
aprofundada sobre o caso pela endocrinologia pediétrica. Ao exame fisico, percebe-se o atraso do
desenvolvimento psicomotor e sem outros detalhes que chamaram a atencdo, realizou-se 0
atendimento e solicitacdo de exames para andise das possiveis comorbidades. Realizou-se a
orientacdo sobre 0s prognosticos esperados, sobre os possiveis desenvolvimentos futuros."O caso
apresentado destaca a complexidade da SWB, o paciente exibiu uma variedade de caracteristicas
faciais tipicas da sindrome, incluindo ponte nasal plana, boca larga e outras manifestacBes faciais
distintivas, que sdo consistentes com o diagnostico de SWB. Além das caracteristicas fisicas, 0
paciente também apresentou atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, evidenciado pelo
inicio tardio da fala e da marcha independente. Esses atrasos no marco do desenvolvimento sao
comuns em individuos com SWB e podem resultar em desafios adicionais no aprendizado e na
interacdo social. A confirmag&o do diagndstico foi acancada por meio de testes genéticos que
identificaram a delecdo do gene ELN na regido critica associada a sindrome. A avaliacéo
endocrinol6gica detalhada, incluindo a investigacdo de possiveis ateragdes como hipercalemia,
diabetes e hipotireoidismo, € essencial no manejo da SWB.
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