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Resumo: A Sindrome de Williams (SW) é um distarbio genético raro que envolve ateracdes do sistema
cardiovascular, neurolégico e do tecido conjuntivo. As principais manifestacGes cardiovasculares
s80 estenose supravalvar adrtica (ESVA), estenose arterial pulmonar e defeito da valva adrtica ou
mitral. A ESVA € a mais frequente, acometendo 79% dos casos. Hipertensdo arterial sistémica
(HAS) também é observada com alta prevaléncia. Este é um relato de caso de portador de SW
com evolugdo clinica pouco usua da doenca cardiaca. Escolar masculino, 7 anos, com
diagnostico de cardiopatia congénita e indicacéo cirdrgica no primeiro ano de vida. No entanto,
houve perda do seguimento clinico por recusa familiar a cirurgia. Encaminhado a cardiologia
devido a presenca de sopro com frémito. Na consulta apresentava relato de febre, adinamia e
perda ponderal ha 3 meses. O ecocardiograma evidenciou ESVA grave, espessamento das
vélvulas mitrais com insuficiéncia mitral grave e pseudoaneurisma em aorta transversa. Ao
exame fisico, apresentava fendtipo tipico de SW. Internagdo para tratamento clinico, investigacdo
diagndstica e transferéncia para intervencdo cirdrgica. Submetido ao reparo da aorta com
implante de enxerto tubular e substituicéo da valva mitral nativa por protese valvar bioldgica com
sucesso. Descricdo da equipe cirlrgica de lesdes macroscopicas sugestivas de multiplas
vegetagdes. Diante desse achado e da clinica compativel, iniciada antibioticoterapia para
endocardite infecciosa (El) pela impossibilidade de exclusdo do diagnéstico, mesmo com
hemoculturas prévias negativas. No poOs-operatorio, evoluiu com hemopericardio com
estabilidade hemodindmica, necessitando de pericardiocentese ainda em vigéncia de
anticoagulagdo. Recebeu ata hospitalar para seguimento ambulatorial em uso de anti-
hipertensivos por HAS refrataria e investigacdo para doenca de etiologia renovascular. O
desenvolvimento de pseudoaneurisma de aorta € uma complicacdo rara, grave e potenciamente
fatal. O escolar evoluiu com pseudoaneurima em aorta transversa devido a alteragoes vasculares
relacionadas a SW e a persisténcia de fluxo aterado na aorta, justificado pela ESVA. Td
complicagdo talvez pudesse ser evitada com abordagem cirargica da ESVA em momento
oportuno, caso ndo houvesse a perda do seguimento por anos. O diagndstico de El foi desafiador
pois apesar da clinica e aspecto macroscopico sugestivos, ndo foi confirmado na avaliacéo
histopatoldgica do material adquirido na cirurgia. Além disso, mantém HAS refratéria as
medicagdes, caracteristica frequente na SW, sendo fundamental a investigacdo de HAS
secundéria de etiologia renovascular. A SW deve ser uma hipdtese diagnéstica diante de
alteracOes fenotipicas suspeitas. O pediatra deve estar atento ao diagndstico e suspeitar de
cardiopatia congénita associada. O diagnostico e a abordagem precoces, possibilitam a prevencéo
de desfechos desfavoraveis, como o0s observados neste caso.
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