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Soplo cardiaco y aismortia factal en lactante: del fenofipo al genotino.
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INTRODUCCION

El sindrome de Willlams (SW) es un trastorno multisistemico causado por una
deleccion en el cromosoma 7g11.23 con una prevalencia de 1/7.500.

Esta mutacion incluye el gen de la elastina que es responsable de sus rasgos faciales
tipicos (frente ancha, estrechez bitemporal, puente nasal plano y nariz corta con
filtrum largo) y de las anomalias cardiacas que es la principal causa de
morbi-mortalidad en el SW apareciendo en el 80-90% de los mismos, siendo la
estenosis aortica supravalvular (EASP) la mas frecuente con una incidencia del| -
35-65% de los SW. &
Ademas suele ir acompaiiado de alteraciones como hipercalcemia, pudiendo | ==&~
desembocar en nefrocalcinosis, talla baja, retraso en el neurodesarrollo, b
discapacidad intelectual y otras menos frecuentes como trastornos auditivos o|
alteraciones musculoesqueléticas. e
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RESUMEN DEL CASO

Paciente de 1 mes de vida derivado a la consulta de Cardiologia por soplo sistolico grado lI/VI en exploracion habitual.
Destacaba ademas facies "en duende"” y ambos miembros inferiores en rotacion externa.

Se realiza ecocardiografia que muestra EASP, asi como hipertension arterial por lo que ante estos hallazgos y el
fenotipo se decide extraer estudio genético que muestra deleccion en cromosoma 79g11.23, compatible con SW, y se
deriva a las siguientes especialidades para seguimiento multidisciplinar:

**Endocrinologia: Se realiza control analitico que muestra hipercalcemia leve sin hipercalciuria por lo que se
suspende vitamina D oral.

**Neurologia: A nivel motor destaca los primeros meses de vida hipotonia marcada con escaso sostéen cefalico a los 5
meses.

**Otorrinolaringologia: Presenta dificultades para la succion por frenillo sublingual tipo lll y no supera las dos
primeras fases de cribado neonatal auditivo. Se sospecha hipoacusia y se contraindica la frenectomia por hipotonia
de la lengua lo que podria provocar una obstruccion orofaringea.

**Traumatologia: acortamiento de miembro inferior izquierdo, se evidencio luxacion de cadera izquierda que preciso a
los 12 meses de vida reduccion en quirofano bajo control radiografico.

CONCLUSIONES

**Con este caso queremos destacar la importancia de una buena exploracion
fisica de todo recien nacido y la valoracion integral de todos los hallazgos que se
presentan durante la misma.

**Ademas queremos hacer hincapié en la alta sospecha de SW tras el
diagnostico ecografico de EASP, ya que aproximadamente 1 de cada 4 EASP
seran SW.
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**Tambien recalcar la necesidad de un abordaje multidisciplinar de estos
pacientes principalmente por parte de cardiologia, endocrinologia y neurologia,
asi como inicio precoz de rehabilitacion para potenciar su desarrollo psicomotor.
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