ASSOCIACAO BRASILEIRA DA SINDROME DE WILLIAMS

e O que é a Sindrome de Williams-Beuren?
“Sindrome” significa conjunto de sinais clinicos.
A Sindrome de Williams-Beuren (SWB) foi
descrita a partir de um conjunto de sinais e
sintomas caracteristicos, descritos em um
grupo de pacientes pelo Dr Williams e Dr
Beuren ha cerca de 60 anos na Nova Zelandia
e na Alemanha. Atualmente, sabemos que h3
pacientes com a SWB em todo o mundo e com
quadros clinicos extremamente variaveis, ou
seja, hem todos os sinais e sintomas vao estar
presentes em todos os pacientes. A SWB
ocorre em 1 a cada /.500 nascidos vivos., e
acomete ambos o0s sexos
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° Principais aspectos
Os principais aspectos clinicos da SWB sao as
caracteristicas faciais tipicas, cardiopatia
congénita, atraso de desenvolvimento
neuropsicomotor, deficiéncia intelectual leve a
moderada, déficit de crescimento,
anormalidades oftalmoldgicas, urinarias,
hipersensibilidade sonora, musicalidade
aflorada e personalidade hipersocidvel. Nao
existe atualmente cura para a SWB.
Entretanto, existe tratamento clinico,
medicamentoso e/ou cirdrgico para a maioria
das manifestacoes da doenca, incluindo
reabilitacao, fisioterapia, fonoaudiologia e
estimulacao psicomotora global para a melhora
do desenvolvimento
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.Sinais clinicos que mais chamam a atencao

A personalidade amigavel, socidvel, sem medo
de estranhos.

A face bastante caracteristica, com discreto
inchaco em volta das palpebras, nariz curto,
baixo, com a ponta arrebitada, |abios grossos e
sorriso amplo.

Problemas no coracao e vasos, com destaque
para a Estenose  Supravalvar  Adrtica
(estreitamento da regidao de saida de sangue do
coracao pela artéria aorta) ou a Estenose da
Artéria Pulmonar (que leva sangue do coracao
para os pulmoes).
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Dificuldade de alimentagcao nos primeiros meses
de vida.

Atraso de desenvolvimento neuropsicomotor e/ou
deficiéncia intelectual.

Atraso de crescimento, com baixa estatura na
Idade adulta.

ris (“menina dos olhos”) muitas vezes de cor clara
e com padrao estrelado.

Auséncia de alguns dentes, dentes pequenos e
espacados e, as vezes, mau fechamento das
arcadas dentarias.

Voz rouca.

Aumento da sensibilidade ao som (intolerancia a
ruidos altos e desagraddveis, como sirenes e
alarmes) e, em alguns individuos, habilidade
musical nata.



09 de fevereiro A3 VY,

e Qual a causa da SWB?

A SWB é causada pela delecao (perda) de 28 genes no
braco longo do cromossomo /, regiao /g11.23, Entre os
genes importantes para os achados clinicos estao o da
elastina (gene ELN), um dos responsaveis pelos defeitos
cardiacos, e LIM quinase 1 (gene LIMK1), associado ao
déficit visuoespacial.

e -Existe risco de recorréncia da SWB?

O risco de recorréncia (repeticao) para um casal que ja teve
um filho(a) com SWB é de 1 caso para 7.000 gestacoes,
sendo assim considerado baixo risco. Na maioria das
vezes, a SWB acontece em um Unico filho de um casal
normal (ocorréncia esporadica), mas em alguns casos
(raros), o pai ou a mae pode ter uma forma muito leve, que
pode nao ter sido diagnosticada antes, ou alteracoes
cromossOomicas especificas que nao causam sintomas
(translocacoes, inversoes ou mosaicismo gonadal), mas
que predispoem a ocorréncia da sindrome nos filhos.
Por isso, a consulta com o geneticista é fundamental para
se estabelecer esse risco.
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e E risco para os(as) filhos(as) de uma pessoa com
SWB?

O risco para os(as) filhos(as) de um individuo com SWB
é de 50% em cada gestacao, isto porque dos dois
cromossomos / , somente um tem a delecao. Caso
passe o cromossomo alterado para o(a) filho(a), a crianca
nascera com a mesma sindrome. Por outro lado, se for o
outro cromossomo, isso nao ocorrera.

e .Como é feito o diagndstico da SWB?
O quadro clinico é suficiente para o diagndstico, mas
existem exames laboratorias que confirmam o
diagnostico clinico. Sdo exames especificos, como a
técnica da hibridacao in situ (FISH) ou MLPA com sondas
para a regiao /ql1.23,. Outros exames mais sofisticados,
como o exame de array (CGH ou SNP-array), podem ser
solicitados em casos atipicos e também conseguem
detectar a delecao da regiao da SWB no cromossomo /.
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