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Escala diagnostica




Escala diagnostica

Scored Points*

Growth (Past or Present Evidence of) If 3 of 5 items are checked, score 1 point

[ ] Post-term birth > 41 wk gestation [ ] Prolonged colic > 4 m irritability
[ ] Failure to thrive/height and weight < 5th percentile [ ] Chronic constipation
[ ] Vomiting or gastroesophageal reflux

Behavior and Development If 3 of 6 items are checked, score I point

[ 1.Overly friendly personality [ ] Visuospatial problems

[ ] Hypersensitivity to sound [ ] Delayed speech acquisition, followed by excessive talking
[ ] Anxiety

[ 1 Developmental delay or mental retardation

Facial Features If 8 of 17 items are checked, score 3 points

[ ] Broad brow

[ 1 Periorbital fullness

[ ] Stellate lacy iris pattern

[ ] Bulbous or full nasal tip

[ ] Malar hypoplasia (flat cheek bones)
[ ] Full prominent lips

[ ] Malocelusion

[ ] Small jaw

[ ] Bitemporal narrowing

[ ] Epicanthal folds or flat nasal bridge
[ ] Strabismus (present or past)

[ ] Short nose or anteversion of nares

[ ] Full cheeks

[ ] Long philtrum

[ ] Small, widely spaced teeth

[ 1 Wide mouth

[ ] Prominent ear lobes

Cardiovascular Problems

(by Echocardiography) (a) If 1 of 2 items are checked, score 5 points

O diagnostico precisa ser
confirmado por exame
genético laboratorial.

[1SvaAs! [ 1 Peripheral pulmonary artery stenosis

Cardiovascular Problems (b)

If 1 of 3 items are checked, score 1 point

[ ] Other congenital heart disease
[ ] Cardiac murmur

[ ] Hypertension

If 2 of 6 items are checked, score 2 points

Connective Tissue Abnormality

[ 1 Hoarse voice
[ ] Inguinal hernia
[ ] Bowel or bladder diverticula

[ ] Long neck or sloped shoulders
[ ] Joint limitation or laxity
[ ] Rectal prolapse

Calcium Studies If 1 of 2 items are checked, score 2 points

I[ ] Hypercalcemia [ ] Hypercaleiuria

Crescimento

Comportamento e desenvolvimento
Caracteristicas faciais
Comprometimento cardiovascular (a)
Comprometimento cardiovascular (b)
Anormalidades no tecido conjuntiivo
Alteragoes do calcio

Total Points:

(American Academy of Pediatrics, 2001)



Crescimento

Conferir 1 ponto se 3/5 critérios positivos

Pés-maturidade (> 41 semanas)

Dificuldade para crescer e ganhar peso (< %til 5)
Vomitos ou refluxo gastro-esofagico

Codlicas prolongadas (Irritabilidade > 4 meses)
Constipacao cronica

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Comportamento e desenvolvimento

Conferir 1 ponto se 3/6 critérios positivos

Hipersocialidade
Hipersensibilidade a ruido

Ansiedade
Atraso de desenvolvimento ou deficiéncia intelectual

Dificuldades visoespaciais
Atraso na linguagem seguido de fala excessiva

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Caracteristicas faciais

Conferir 3 pontos se 8/17 critérios positivos

Estreitamento bitemporal

Prega epicantica ou ponte nasal plana
Estrabismo (atual ou passado)

Nariz curto ou anteversao das narinas
Bochechas rechonchudas

Filtro longo

Dentes pequenos e separados

Boca grande

Lébulos das orelhas proeminentes
Sobrancelhas grossas

Inchago periorbital

Iris estrelada

Ponta do nariz bulbosa

Hipoplasia malar (osssos das bochechas planos)
Labios grossos

Mandibula pequena

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Comprometimento cardiovascular (a)

Conferir 5 pontos se 1/2 critérios positivos
através de ecografia

Estenose adrtica supravalvular
Estenose pulmonar periférica

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Comprometimento cardiovascular (b)

Conferir 1 pontos se 1/3 critérios positivos
Outra malformacao cardiaca

Sopro cardiaco
Hipertensao arterial

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Anormalidades do tecido conjuntivo

Conferir 2 pontos se 2/6 critérios positivos

Voz rouca

Hérnia inguinal

Diverticulos de intestino ou bexiga
Pescoco longo ou ombros inclinados
Limitacao ou frouxidao de articulacoes
Prolapso retal

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Alteracoes do calcio

Conferir 1 ponto se 1/2 critérios positivo

Hipercalcemia
Hipercalciuria

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Interpretacao

Escore 2 3
Indicacao para exame laboratorial genético

Escores de 107 individuos com Williams
Média=9
Desvio-padrao = 2,86

O diagnostico precisa ser confirmado
por exame genetico laboratorial.

(American Academy of Pediatrics, 2001)
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Avaliacao inicial

Exame fisico

Exame neurolégico
Crescimento (tabela especifica)
Avaliacao cardiolégica
Cardiopediatra com experiéncia
Pressao arterial nos 4 membros
Ecografia

Avaliacao uronefrologica
Ultrassom de rins e bexiga
10.Func¢ao urinaria (creatinina)
11.Exame de urina

12.Calcemia e calciuria
13.Hormonios tiredideos

14. Avaliagao oftalmolégica

15. Avaliacao multidisciplinar do desenvolvimento
16.(Criancas > 2 anos)

17.Exame genético laboratorial

1.
2,
3.
4.
5.
6.
7.
8.
9.

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Crescimento
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(American Academy of Pediatrics, 2001)
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Recomendacoes gerais

Nao usar vitamina D, evitar polivitaminicos, evitar
exposicao excessiva ao sol.

Avaliacao cardiolégica periodica, mesmo quando a
avaliacao inicial for normal.

Avaliacao cardiologica inicial deve ser realizada por
um cardiopediatra com experiéncia em sindrome de
Williams.

Triagem periodica para hipertensao arterial.
Acompanhamento em um servico que garanta
continuidade do atendimento e envolvimento da
familia.

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Do nascimento

até 1 ano de idade




Cuidados clinicos

Revisao das caracteristicas diagnodsticas
Confirmacao diagnoéstico por exame laboratorial genético.
Puericultura de rotina
Curva de crescimento com normas proprias
Avaliacao cardiologica de base por cardiologista
experiente
Diagnoéstico e manejo de problemas com a alimentacao:
problemas com a succao, refluxo, recusa, vomitos,
colicas
Avaliacao oftalmologica: estrabismo, ambliopia,
problemas de refracao
Verificar hérnia inguinal
. Audiometria (entre os 6 e 12 meses)
. Pressao arterial medida nos dois bracos. Exame do pulso
femoral
11. Diagnoéstico e manejo de constipacao
12. Avaliacao clinica antes de anestesia

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Exames laboratoriais

Exames genéticos: FISH, MLPA
Creatinina sérica
Exame de urina

Calcemia

Calciuria

Hormonios da tireodide
Ultrassom de rins e bexiga

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Cuidados preventivos

1. Suporte para a familia
Parentes

Amigos

Grupos

2. Otite média

3. Dificuldades alimentares
4. Nao usar vitamina D

5. Estimulacao precoce

(American Academy of Pediatrics, 2001)




De 1 atée 5 anos




Cuidados clinicos

Consulta anual

Avaliacao do crescimento e desenvolvimento

Avaliacao cardiologica anual

Cuidados com alimentacao e digestao

Evitar constipacao

Averiguar prolapso retal

Avaliacao audiolégica e oftalmoloégica anual

Avaliacao ortopédica e neurologica

Avaliacao clinica antes de anestesia

0. Medida anual da pressaoarterial em ambos os bracos e

exame dos pulsos femorais

11. Avaliacao multidisciplinar do desenvolvimento e programas
de estimulacao do desenvolvimento

12. Consulta odontologica

1.
2.
3.
4,
S.
6.
7.
8.
9.
1

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Exames laboratoriais

Exame de urina anual

Exame anual da calcemia se estava elevada na
linha de base, caso contrario uma vez a cada
dois ou trés anos

Calciuria a cada dois anos

Funcao tireoidéia a cada quatro anos
Creatinina sérica a cada quatro anos

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Cuidados preventivos

. Suporte para a familia
Parentes
Amigos
Grupos
. Otite média
. Dificuldades alimentares
. Prevencao de constipacao
. Febre inexplicada: infeccao urinaria?
. Nao usar vitamina D
. Estimulacao precoce
7. Terapias especializadas conforme necessario:
fonoaudiologia, terapia ocupacional

(American Academy of Pediatrics, 2001)




De 5 até 12 anos




Cuidados clinicos

. Consulta anual

. Avaliagcao do crescimento e desenvolvimento

. Media anual da pressao arterial (ambos bracos) e
exame dos pulsos femorais

. Avaliacao cardiolégica se foi detectada algum
problema anterior (avaliacao cardiolégica na
puberdade)

. Avaliagao oftalmoldgica (estrabismo, hiperopia)

. Avaliacao audiolégica

. Avaliagao ortopédica (limitagcao articular, cifose,
lordose, escoliose, espasticidade)

8. Avaliagao clinica antes de anestesia

9. Avaliagcao da prontidao escolar aos cinco anos e
aconselhamento

10. Avaliacao multidisciplinar do desenvolvimento

11. Avaliacao para TDAH e ansiedade

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Exames laboratoriais

Exame de urina anual

Funcao da tiredide a cada 4 anos
Calcemia anual se alteracoes prévias,
caso contrario a cada quatro anos
Calciuria a cada dois anos

Creatinina sérica a cada 2 ou 4 anos

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Cuidados preventivos

Prontidao escolar e escolha da escola
Terapia especializada conforme necessario
(fisioterapia, fonoaudiologia, terapia
ocupacional, psicopedagogia)

Planejamento vocacional a longo prazo
Preparacao para adolescéncia e sexualidade
Obesidade

Ansiedade

Necessidade especiais: assisténcia social

(American Academy of Pediatrics, 2001)




De 13 até 18 anos




Cuidados clinicos

. Consulta anual com medida da pressao arterial em
ambos bracos e realizacao de exames laboratoriais
. Avaliacao do crescimento e desenvolvimento
. Avaliacao cardiolégica se houver problemas prévios
. Avaliacao clinica antes de anestesia
. Avaliacao oftalmolégica para hiperopia
. Avaliagao ortopédica (limitacao articular, cifose,
lordose, escoliose, espasticidade)
. Avaliacao audiolégica e oftalmolégica anual
. Avaliacao multidisciplinar do desenvolvimento,
avaliacao psicopedagogica, revisao do curriculo e
posicionamento escolar
9. Prevencao de problemas gastrointestinais: constipacao,
diverticulose, diverticulite, colelitiase
10. Triagem para ansiedade generalizada

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Exames laboratoriais

. Exame anual de urina

. Funcao tireoideana a cada quatro
anos

. Calcemia e calciuria a cada dois anos
na auséncia de sintomas

. Ultrassom de rins e bexiga na
puberdade e depois a cada cinco anos

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Cuidados preventivos

Escola
Terapias conforme necessario
Discutir diagnostico com adolescente
Grupos de apoio para adolescentes
Discutir sexualidade e reproducao
Aconselhamento vocacional
Promocao da independéncia
Transicao para cuidados clinicos com
meédico de adultos
Exercicios

. Tratamento imediato para sintomas urinarios
ou gastrointestinais

11. Saude mental

1.
2,
3.
4,
S.
6.
7.
8.

- O
o [ ]

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Complicacoes




Sistema cardiovascular

Complicacoes cardiovasculares Frequencia (%)

Alguma complicacéo 80
Estenose adrtica supravalvular
Estenose pulmonar supravalvular | = 25 |

_Estenose periféricadaa. pulmonar | 50
____Estenosedaartériarenal | 45
___Estenosedeoutrasartérias___ | 20
___Defeito do septo ventricular | 10
______ Hipertensaoarterial | 50

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Sistema urinario

Complicacoes uronefrologicas Frequéncia (%)

Anomalia estrutural

Nefrocalcinose
Infeccao recorrente do trato urinario

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Metabolismo do calcio

Alteracoes do metabolismo do | Frequéncia
calcio (%)

___Hipercalcemia | 15

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Sistema digestivo

Complicacoes gastrointestinais | Frequéncia (%)

___ Constipacdo | 40
_______ Prolapsoretal |} 15

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Sistema musculo-esquelético

Complicagoes musculo-esqueléticas | Frequéncia (%)

Hipermobilidade articular
Contratura articular
Sinostose radio-ulnar
Cifose
Lordose
Dificuldades de marcha

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Tegumento

Problemas tegumentares Frequéncia (%)

__ Pelefrouxa ] 90
___Hémiainguinal | 40
___Hérniaumbilical ___J] 50
_Embranguecimento do cabelo } 90

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Sistema endocrino

Complicacoes endocrinologicas | Frequéncia (%)

Hipotireoidismo
Antecipacao da puberdade
Diabetes mellitus
Obesidade

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Problemas neurologicos

Complicacoes neurologicas Frequencia (%)

__Malformacao de Chiaritipol J 10
__Hipotonia(central) ___J} 80
____Hipertonia (periférica) ___J 50

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Complicacoes odontologicas

Complicacoes odontologicas | Frequéncia (%)

Ma oclusao 85
Microdontia 95

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Complicacoes oftalmologicas

Complicacgoes oftalmologicas | Frequéncia (%)
___ FEstrabismo | 50

Problemas de refragao - 50

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Complicacoes audiologicas

Complicacoes audiologicas | Frequéncia (%)

Otite média cronica - 50
Hiperssensbilidadearuido | 90

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Caracteristicas cognitivas

Caracteristicas cognitivas Frequeéencia (%)

Atraso no desenvolvimento
Deficiencia intelectual
Inteligéncia limitrofe
Inteligéncia normal
Déficits visoespaciais e visoeconstrutivos

(American Academy of Pediatrics, 2001)




Problemas comportamentais

Problemas comportamentais | Frequéncia (%)

Impulsividade/hiperatividade
Ansiedade generalizada || 80

(American Academy of Pediatrics, 2001)
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