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El Síndrome de 

Williams-Beuren

 MIM # 194050

 Se origina por una microdeleción de un pequeño 

segmento cromosómico localizado en 7q11.23. 

 Los pacientes presentan rasgos faciales 

característicos, retardo mental moderado con un 

perfil cognitivo conductual muy atípico, estenosis 

de grandes vasos, anomalías neuro-anatómicas 

y renales, hernias e hipercalcemia en la infancia.
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 Entre 1969 y 2000 : 10 pacientes con sospecha de SWB

 Desde 2000 hasta la fecha: 172 pacientes con sospecha de
SWB

 2000: Inicio de colaboración con la Asociación Síndrome de
Williams de Investigación (ASWI) mediante convenio con el
Centro Nacional de Genética Médica (CeNaGeM). Inicio de los
estudios diagnósticos con FISH (sonda Vysis donada por la
ASWI)

 Incorporación definitiva del FISH a las técnicas citogenéticas
utilizadas en CeNaGeM y análisis de rutina para el diagnóstico
del síndrome de Williams-Beuren.

 Incorporación de técnicas psicodiagnósticas: batería de
socialización BAS 1-2 (características cognitivo-conductuales)
test de Bender adaptado (perfil viso-motor) minitest cognitivo.

 Inicio de colaboración entre el CeNaGeM y la Asociación
Argentina de Síndrome de Williams (AASW).
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Difusión en congresos , jornadas 

e internet

 2001  Los Músicos Desconocidos. 

Congreso Latinoamericano de Pediatría; Buenos Aires 

 2002 Guía para padres

 2003 El Gen de la Elastina y el Síndrome de Williams-Beuren.

Boletín del CeNaGeM

 2003 Evaluación clínica, psicológica y citogenética en síndrome

de Williams-Beuren Congreso Argentino de Genética; Córdoba

 2004 7ª Jornada de Actualización del síndrome de Williams 

(AASW)

 2007 Clynical, psychological and cytogenetical evaluation in 

Williams-Beuren syndrome. III International Conference on Birth

Defects Disabilities in Developing World; Rio de Janeiro

 2008 1ª Jornada Nacional del Síndrome de Williams-Beuren

7 de noviembre de 2008 Buenos Aires

Administración Nacional de

Laboratorios e Institutos de Salud

CENTRO NACIONAL DE GENÉTICA MÉDICA



3rd. International Conference on Birth Defects Disabilities in the Developing World. Rio de Janeiro, Brazil. 

17-21 de junio,  2007
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Difusión en congresos , jornadas 

e internet

 2009 Reunión Trilateral de Brasil-Argentina-Italia de Discusión de 
un proyecto en conjunto de “Síndrome de Microdeleción”.

 Dept. de Genética. Instituto de Biociencias de Botucatú; UNESP Brasil.

 Curso “Genetic Special Topics: Genomic Diseases”; Prof. Dr. G. Merla.

 2009 Semana de Trabajo de Grupos de Estudio sobre SWB de 
Italia, Brasil y Argentina.

 25ª Jornada de la Sociedad de Genética Médica de la A.M.A. 30/10/09.

 1ra JORNADA INTERNACIONAL y 10ma JORNADA DE ACTUALIZACIÓN 

DEL SÍNDROME DE WILLIAMS  29 de octubre de 2009. (AASW)

 2010 “2nd Central and South American Workshop on Genomics 

and Comunity Genetics”

 Molecular Analysis and Functional Study of Williams- Beuren Syndrome. 

Buenos Aires, Argentina.
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Difusión en congresos , jornadas e 

internet

 2010 Semana de capacitación e intercambio de conocimientos 

en la técnica de MLPA. Universidad Nacional de Cuyo. Facultad de 

Ciencias Médicas, Mendoza, Argentina.

 2010 Síndrome de Williams: Red  de Trabajo Multidisciplinario

 VI Jornadas de Actualización en Clínica Pediátrica y Neonatología Hospital de 

Niños “Sor María Ludovica”, La Plata
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Proyectos

 2000 Evaluación citogenética y molecular en pacientes con síndrome de 

Williams-Beuren

 2007 Investigación cardiológica en pacientes con síndrome de Williams-

Beuren.

 2008 Proyectos de intercambio científico-tecnológico: Síndrome de 

Williams- Beuren

 2008 Protocolos diagnósticos y análisis moleculares y funcionales en el 

estudio del síndrome de Williams-Beuren.  Proyecto conjunto con Dr. 

Giuseppe Merla ( Casa Sollievo Della Sofferenza) y equipo (Aprobado- En 

curso).

 2009 Investigación de la calidad de vida en pacientes con síndrome de 

Williams-Beuren 

 2009 Comparación de scores destinados al diagnóstico clínico del 

síndrome de Williams-Beuren. 

 2010 Detección de inversiones y variantes en el número de copias (LCR) 

en progenitores de pacientes con SW-B
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 Es el Hospital pediátrico más antiguo del país y se ha convertido en el hospital 

pediátrico  más moderno de América Latina , dado que se logro renovar su edificio 

después de muchas dificultades.

Creado en el año 1779 por el Virrey Vertiz, como Casa de Niños Expósitos,  

enfrentó la historia de tres siglos
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La Sección Genética 



La Sección Genética consta de :

•Área de atención de Genética Clínica  

• Área de Citogenética 

con un Bioquímico especialista

en Citogenética.

Se han evaluado 80 niños con SWB, 

realizando las correspondientes 

interconsultas.

Se respetan los tiempos de la familia , se implementan las técnicas adecuadas 

y se realiza el asesoramiento familiar .

El afecto y la sonrisa de nuestros niños estimula el vinculo y el deseo de 

trabajar en consulta.



PROPUESTAS

•La conformación de una Red Latino-americana de diagnóstico, 

investigación y tratamiento del síndrome de Williams-Beuren en el 

ámbito de la Salud Pública. 

• Contactos iniciados con:

• Hospital de Niños de Córdoba, Argentina

• Instituto de Biociências, UNESP, Botucatu, SP, Brasil

• Instituto de Invest. en Ciencias de la Salud, Universidad de 

Asunción, Paraguay

• Hospital Pediátrico Docente “Williams Soler”, La Habana, 

Cuba

• Elaboración de un Convenio Marco entre CNGM e Instituto de 

Biociências, Universidad del Estado Paulista (UNESP) – São 

Paulo/Brasil.
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Scores SWB: Primeros resultados 

Conclusiones:

Scores
Con deleción (FISH +): 23 Sin deleción (FISH -): 8

inclusión exclusión inclusión exclusión

Sugayama 1 22 0 8

Lowery 21 2 4 4

AAP 23 0 7 1

• Algunos signos clínicos no son evaluables en niños muy pequeños (< 3 años), por lo cual en muchos

casos los diferentes scores resultan inconcluyentes.

• Se evaluaron historias clínicas de 48 pacientes: 39 con deleción y 9 sin deleción. Para muchos de

ellos no se contó con todos los datos requeridos.

• Sin embargo, los datos disponibles permitieron estimar el resultado de inclusión / exclusión sin

ambigüedad en 31 de los 48 pacientes.

• De los 31 pacientes, cuyos scores pudieron ser comparados, 23 tenían la deleción detectada por

FISH, y 8 no presentaban deleción.
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• El score de la AAP para nuestro medio social de evaluación en una primera entrevista no es práctico

ni económico por la cantidad de datos evaluados si bien tiene una mejor correlación fenotípica.

• Para nuestra muestra el score de Lowely que cuenta solo con seis rasgos fenotípicos solo 5

pacientes se determinaron como inciertos por tener solo un puntaje 0-3. Destacamos que la edad de

evaluación de estos pacientes fue menor de 3 años donde el RM no puede ser evaluado y solo la facie

es el signo clínico más característico.

• En todos los casos la facie peculiar resulta el signo más característico del síndrome.



Gracias a todos………….




