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Fundamentos Generales

El sindrome de Williams es una condicion genética en la cual
existe la pérdida de un segmento de ADN en uno de los
cromosomas del par numero 7 (7q11.23).

Este segmento contiene alrededor de 28 genes. Al perderse
dicha region en uno de los cromosomas numero 7, el nifo tendra

solo una copia de dichos genes, en lugar de las dos copias
normales.

La “haploinsuficiencia” de esa region origina los signos vy
sintomas de los pacientes.
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Fundamentos Generales

La prevalencia de este sindrome es de 1 caso por cada
7.000 a 10.000 ninos recién nacidos.

Suele presentarse de forma esporadica, con bajo
riesgo de recurrencia en la futura descendencia de la pareja.

La probabilidad de que una persona con Sindrome de
Williams tenga un hijo con la misma condicion genética es
de un 50% en cada embarazo.



Diagnostico

*Orientacion clinica genética (aspectos fenotipicos vy
conductuales)

*Confirmacion por laboratorio:

* Técnica con sonda de FISH especifica para la region involucrada
(7911.23).

* Técnica de MLPA.

* Técnica de array-CGH.



Diagnostico

4 N

El estudio citogenético (cariotipo), con técnica
convencional y bandeo G, no permite su diagnostico
definitivo, dado que la region involucrada escapa a la
resolucion dada por el microscopio optico.
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Procedimiento Diagnostico mas Frecuente

con FISH para la localizacion 7911.23.

LEstudio cromosomico con técnica convencional y bandeo G,J




Principales Caracteristicas




Apariencia Facial

*Patron estrellado del iris.
* Fullness periorbitario.
*Narinas antevertidas.

* Filtrum largo.

*Boca ancha.

*Labios gruesos.
*Menton pequeio.






Alteraciones Cardiovasculares

* Estenosis supravalvular aortica.
* Estenosis valvular aortica.
* Estenosis de la valvula pulmonar.

*Estenosis de diversas arterias (puede originar hipertension
arterial).

*Prolapso de véalvula mitral / regurgitacion mitral.
*Comunicacion interauricular o interventricular.



Estenosis
Supravalvular
Adértica

En este defecto hay una
obstruccion que produce
resistencia a que la
sangre salga del corazén
a la aorta, arteria
que distribuye la sangre
rica en oxigeno a los
tejidos del cuerpo.
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Hipercalcemia

*En ocasiones, los ninos con sindrome de Williams pueden
presentar niveles elevados de calcio en sangre, por lo que

el laboratorio de rutina debe contener el dosaje de
calcemia.

°La  hipercalcemia pueden ocasionar irritabilidad,
convulsiones y rigidez muscular.

*El calcio en sangre elevado durante mucho tiempo puede
causar problemas renales (nefrocalcinosis) y vasculares.



Bajo Peso vy Baja Talla

*Son frecuentes en estos ninos un bajo peso de
nacimiento. En ocasiones existe una dificultad en Ia
alimentacion y recuperacion nutricional posterior.

*La altura final suele ser mas baja que |la esperada en base
a la altura de sus padres.



Alteraciones Dentales

*Suelen presentar anomalias en la forma y localizacion de
las piezas dentarias:

*|ncisivos conicos.
* Apinamiento dentario.
* Esmalte hipoplasico.

*Susceptibilidad a caries






Anomalias Oftalmologicas

*Estrabismo (40% de los casos)

* Trastornos de la refraccion




Hiperacusia

*Sensibilidad aumentada a los sonidos.

*Mayor audicion que otros ninos de su misma edad.

* Algunas frecuencias sonoras pueden resultar dolorosas.



Timbre de Voz Particular

*Los pacientes suelen presentar cierta “ronquera” en la
voz, bastante caracteristica.

*En ocasiones se evidencia un temblor laringeo.




Personalidad muy Sociable

*Las personas con sindrome de Williams presentan grandes
nabilidades en el lenguaje expresivo y un gran interés en
a comunicacion con otras personas, incluso con adultos
desconocidos.

*Son individuos respetuosos y cordiales.



Retraso Madurativo y Discapacidad Intelectual.

°Los ninos con sindrome de Williams suelen presentar
retraso madurativo a predominio motor desde los

primeros meses de vida.

°La discapacidad intelectual y los problemas del
aprendizaje en la ninez pueden ser desde leves hasta

severos, dependiendo de cada nifo.



Desarrollo Intelectual

Fortalezas:

*Lenguaje.
*Socializacion.
*Memoria de largo término.

* Habilidades musicales.






Desarrollo Intelectual

Debilidades:

* Control motor fino.
* Construccion visuo-espacial.

* Atencion.
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"Lo que un elefante es, es uno de los
animales. Y lo que un elefante hace es vivir
en la jungla. También puede vivir en el
parque zooldgico. Y tiene unas enormes
orejas grises, orejas como abanicos, orejas
gue hacen soplar el viento. Tiene una
trompa larga que puede atrapar hierba o
atrapar heno. Si se ponen de mal humor,
puede ser terrible. Si el elefante se enfada,
puede dar trompazos. A veces los elefantes
pueden atacar. Tienen unos colmillos
grandes vy largos. Pueden estropear un
coche. Puede ser peligroso. Cuando estan
acorralados, cuando estan de mal humor,
puede ser terrible. No se tiene un elefante
como animal doméstico. Se tiene un gato, un
perro o un pajaro."




Muchas gracias
por la atencion.

Gabriel Ercoli,
26/11/2016.




