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MUCHOS SINTOMAS DISTINTOS A VECES SON UN UNICO DIAGNOSTICO. SINDROME DE WILLIAMS A PROPOSITO DE UN CASO.

Velasco Guijarro, Olga. Peralta Ibafiez, M Luz. Pediatria. CS. Huerta de los Frailes. Leganés. MADRID.

Relatamos el caso de ABG, varon de dos afios al que llevamos siguiendo en la consulta de Atencién Primaria desde su nacimiento. |
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Neurologia
Sindrome de Williams: trastorno multisistémico del neurodesarrollo
» Autosémico dominante poco comun (OMIM #194150) i : 2
» Apariencia facial caracteristica, ' Endocrinologia
» Anomalias cardiacas (estenosis aortica supravalvular),
» Trastorno cognitivo, del desarrollo y del tejido conectivo (laxitud articular). J Card|o|og|a,
» La dismorfia facial se caracteriza por frente amplia, estrechamiento bitemporal, plenitud periorbitaria, patron
estrellado del iris, nariz corta y con la punta elevada, filirum largo, boca ancha, labios gruesos y leve Oftalmologia
micrognatia.
» Talla baja armonica, poco incremento ponderal los 2 primeros afios,
» Hipotonia y laxitud articular.
» Retraso del desarrollo psicomotor,
» Estenosis pulmonar valvular leve.
La ocurrencia del Sd de Williams es esporadica, NO suele ser heredada de un progenitor, ocurre de novo en la casi
totalidad de los casos.
La recurrencia de Sd de Williams para futuros hijos no esta aumentada.
Presente al nacer con una prevalencia de 1 en 7.500 y afecta por igual a nifios y nifias.
Los nifios con SW se caracterizan por facies dismorfica (100%), enfermedad cardiovascular (80%; mas
comunmente estenosis aortica supravalvular), discapacidad intelectual (75%), un perfil cognitivo caracteristico
(90%) e hipercalcemia idiopéatica (15% a 45%).

Lalabor fundamental del pediatra de atencion Primaria es el conocimiento de las
manifestaciones clinicasy la historia naturaldel SW para anticipar problemas
meédicosyacompafary educaralafamilia.
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