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Objetivo - Avaliacdo dosachadoscardiovascularese
seguimento clinico de pacientes com sindrome de Wil -
liams-Beuren.

Métodos- Foramestudados 20 pacientes, idade média
ao diagnostico 5,9 anos avaliados nos aspectos cardio-
vasculares com el etrocar diografia e ecodopplercardiogra-
ma. Otestedehibridizagdoin situ comfluorescéncia (FISH)
foi utilizado para confirmar o diagndstico da sindrome.

Resultados- Amicrodelecdonolocusdogenedaelas
tinafoi detectadaem17 (85%) dosafetados(FI SH positivo)
etrésnao mostravamadelecdo (FI SH negativo). Dezesseis
pacientes FISH positivo (94%) apresentavam cardiopatia
congénita (idade média ao diagnostico: 2,3). Observaram-
se estenose adrtica supravalvar isolada (2/16) eassociada
(11/16) a estenose da artéria pulmonar (4/11), prolapso de
valva mitral (prolapso devalva mitral) (3/11), valva adrti-
cabivalvular (3/11), coartacdo de aorta (2/11), valva pul-
monar espessada (2/11), estenose pulmonar valvar (1/11),
estenose pulmonar supravalvar (1/11), estenose adrtica
valvar (1/11), estenose subadrticafixa (1/11); estenosede
artéria pulmonar associada (2/16), a estenose pulmonar
valvar (1/2) eaprolapso devalvamitral (1/2); prolapso de
valvamitral isolada (1/16). Quatro pacientescomestenose
adrtica supravalvar grave foramoperados (idade média:
5,7 anos) ehouvenormalizacdo do gradientede pressdoem
2 (seguimento médio: 8,4 anos).

Conclusdo - Uma avaliaco cardiaca detalhada deve
ser realizada emtodos os pacientes com sindrome de W1 -
liams-Beuren devido a elevada frequiéncia de anomalias
cardiovasculares.
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A sindromedeWilliams-Beuren @éumararasindrome
dedelecdo de genescontiguos que se caracterizapor facies
peculiar, anomalias ocul ares, dentérias, cardiovasculares,
renais e esquel éticas, deficiénciamental, personalidade
amigével e, ocasiona mente, hipercalcemianalactanciat*.
Williamsecols.em 1961 eBeurenecols.2em 1962 descre-
veramasindromeindependentemente. A incidénciaestima-
daédel: 13.700a1: 25.000 nativivos®®. A ocorrénciaége-
ralmente esporadicanamaioriadasfamilias®®, emborahaja
relatosderaros casosfamiliais, aparentemente de heranca
autossdmicadominante 2.

Asanomaliasfaciaiscaracteristicas, descritascomoféa
ciesde"duende”’, incluem depressdo bitemporal, edemasu-
praorbitario, nariz arrebitado, filtro nasal longo, bochechas
proeminentes, |&bi osespessos, bocagrandeequeixo peque-
no 4. Estes dismorfismosfaciais sio reconheciveis geral-
mente ao redor de quatro meses deidade, tornando-se evi-
dentes nalactanciae nainfancia4. Naidade adulta, aface
assumeum formato alongado e 0s14bios, mais espessos®.

OdiagnosticodasindromedeWilliams-Beuren éclini-
co 34, Aproximadamente 90 a95% dos af etados apresentam
umadel ecéo submicroscopicanolécusdo genedadasting,
localizadanobrago curto do cromossomo 7 (7g11.23), detec-
tavel pelo teste dahibridizac&o in situ por fluorescéncia
(FISH) ™, Esseteste é (til paraconfirmacao diagndstica,
poisexistegrandevariabilidadeclinica, podendodificultar o
diagnaostico, particularmenteno primeiro ano devida.

Asanomalias cardiovascul ares ocorrem em 80% dos
afetadospelasindromedeWilliams-Beuren 341114, A este-
noseadrticasupravalvar €odefeito cardiaco maisfrequente,
presente em 64% dos pacientes it. Outras cardiopatiasin-
cluem estenose da artéria pulmonar, hipoplasiada aorta,
coartacdo daaorta, prolapso de vavulamitral e defeitos
septais 14, Nasindrome de Williams-Beuren podem tam-
bém ocorrer estenoses|ocalizadasedifusasdaaortatoraci-
caeabdominal 3, dasartériascoronariasecerebrais'”8,

A histérianatural daestenoseadrticasupravalvar évar
ridvel nos af etados, podendo ser umalesdo progressiva,
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caracterizada por aumento no gradiente de presséo do
ventriculo esquerdo devido ahi poplasiadaaortaascenden-
te’2, Estaanomalia é, geralmente, diagnosticadanos dois
primeirosanosdevida; pode porém, ndo ser detectadadu-
rante anos, até ocorrer aumento no gradiente de pressao
sistdlico. Os sintomas e as compli cagBes sdo semel hantes
aosdaestenose davalvaadrtica®?.

O objetivo deste trabalho foi 0 estudo dos achados
cardiovasculares e 0 seguimento clinico das cardiopatias
em 20 pacientescom sindromede Williams-Beuren.

M étodos

A casuisticadeste estudo retrospectivo e prospectivo,
consistiude20 pacientes(11M: 9F) com diagndsticoclinico
desindromedeWilliams-Beuren, acompanhadosnaUnidade
deGenéticado| Cr-HC-FMUSR, no periodode 1991 a2001.

A idade médiaao diagnostico clinico dasindromede
Williams-Beurenfoi de5,9 anos(8 meses- 10,7 anos). Todos
0s casos foram esporédicos, ou sgja, 0s progenitores eram
normais.

O diagnéstico da sindrome de Williams-Beuren foi
confirmado pel otestedeFI SH. Essatécnicapermitealocali-
zacéo de umaseguiénciaespecificadedcido desoxirribonu-
cléico(DNA) numabandacromossdémica’®. Consistenahi-
bridizag&o de umasondamarcadacom corantesfluorescen-
tesou radioativos, paraidentificar o seu segmento comple-
mentar dentro de uma metafase cromossdmica espalhada
numalamina. O DNA doscromossomosmetafasicosédes
naturado napréprial &mina(dai atécnicaser denominadade
insitu), iniciando-se, aseguir a hibridizagdo com asonda
marcada. A sondaé visualizadapor fluorescéncia, no caso
datécnicadeFISH, oupor umfilmederaio X %°.

Neste trabalho, amicrodel e¢do no 6cus do gene da
elastinafoi pesquisadanascélulasdainterfaseedametafa-
se, utilizando-seasondaV'Y SIS®L S| Williams Syndrome
Region (fig. 1), seguindo o protocolo de Pinkel ecals. %,
Trata-sedeumasondal 6cus especificamarcadacom o co-
rante Spectrum Orange™, que contém o |6cus do gene da
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Fig.1- Regido7q11.23esondaVY SISLSI WilliamsSyndrome.

elasting, olécusdogenelL IMK 1 eol6cusD7S613, ummar-
cador do cromossomo 7. A sondacontrole marcadacom o
Spectrum Green™ estaincluidanamisturaecorrespondeao
loci D75486 eD7S5221ocalizado nabanda7g31. A figura2
representaoideogramado cromossomo 7 mostrando asre-
giBesde hibridizagdo dasonda. A presencadesomenteum
sinal vermelho (gene daelasting) edoissinaisfluorescentes
verdes (marcadoresdo cromossomo 7) indicaadel ecdo do
genedael astinaem um doscromossomo 7, confirmando o
diagnostico desindromedeWilliams-Beuren. Nestasitua-
¢a0, 0 paciente é considerado FISH positivo. Aquele que
apresentadoissinaisvermelhos (presencado genedael as-
tinanos dois cromossomos 7) e doisverdes é classificado
como FISH negativo(figs. 3a, b).

|_, 7911.23LS ELN
( Spect rumQ ange)
70931 D7486, DrSc22
| ( Spect r umG een)

7

Fig. 2 - Ideogramado cromossomo 7: regidesde hibridizagdo dasonda.

Fig. 3a- Fotografiadotestede FI SH paraSWB mostrando metéfase com doissinaisvermel hos (gene de el astina) e doissinaisverdes (marcadores do cromossomo 7), portanto sem
adelecéo do gene dael astina (paciente FI SH negativo).
Fig. 3b- Fotografiadoteste de FI SH para SWB mostrando metéf ase com doissinai sverdes (marcadoresdo cromossomo 7) esomenteum sinal vermel ho (genedael asting), portanto
com delecéo do gene daelastina (paciente FISH positivo).
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A avdiagao cardiacabaseou-senoexamefisico, realiza-
¢ao deeetrocardiogramae ecodopplercardiograma. A este-
noseadrticasupravavar foi pesquisadas tematicamenteatra
vésde corte paraesterna longitudinal emtodos os pacientes.

Resultados

Todosos pacientesapresentavam féaciestipico (fig. 4).
Dezessete (85%) paci entes apresentavam adel ecéo (FISH
positivo) e somente 3 (15%) ndo eram portadores dadele-
¢do (FISH negativo). Ostrés pacientes sem delecdo apre-
sentavam faciestipico, deficiénciamental eanomaliases-
quel éticas; porém nenhum delesmostravacardiopatiacon-
génita. Osachadosclinicosdos 20 paci entes estao sumari-
zadosnatabelal.

Dezesseis pacientes FI SH positivo (94%) apresenta-
vam cardiopatia congénita. O sopro cardiaco estava pre-
senteem 14/17 (82%) dospacientescom cardiopatia. A ida-
demédiaaauscultafoi de3meses(15dias- 4 meses). Odiag-
nostico dacardiopatiafoi feito comidade médiade 2,3 me-
ses (1 més- 7 anos). Os pacientes foram subdivididos de
acordo comotipodecardiopatia(tab. I1). O periodo médio
de seguimento cardiaco dos pacientesfoi de 7,9 anos (26
meses- 11, 8anos).

A grande maioria dos pacientes era assintomatica.
Somente dois af etados com estenose adrtica supraval var
grave (casos 1 e 19) apresentavam dispnéia e cansago aos
grandes esforcos.

Fig.4- Criancacom SWB aosquatro anosdeidade comféciestipico.
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Seispacientes(6/10) com estenose adrticasupravalvar
ndo necessitaram de cirurgia. Dois pacientes (casos4 e 7)
apresentavam estenose adrtica supravalvar moderada,
cujos gradiente de pressdo (ventriculo esquerdo-aorta)
eram superioresa20mmHg. O caso 4 evol uiu comdiminui-
¢a0 para estenose adrtica supravalvar discreta, com gra
diente de pressdo de 20mmHg. Apesar daestenose adrtica
supravalvar ser de grau importante no caso 7, 0 paciente
evoluiu com reducéo do gradiente de pressio e ndo neces-

Tabela | - Achados clinicos em 20 pacientes com sindrome de
Williams-Beuren

Caracteristicas FISH positivo FISH negativo
(n=17) (n=3)

Baixo peso 10/16 (63%) 0

a0 nascimento

Atraso de DNPM 17/17 (100%) 3/3 (100%)

Personalidade amigavel 17/17 (100%) 3/3 (100%)

Anomalias dentérias 17 (100%) 0
Estrabismo 9 (53%) 0
iris estrelada 8/16 (50%) 0
Tort.vasos retinianos 8/16 (50%) 0
Fécies tipico 17 (100%) 3/3 (100%)
Cardiopatia 16 (94%) 0
Disfungdes vesicais 10/13 (77%) 0
Pregas extra-sacrais 12 (71%) 0
Microcefalia 8 (47%) 0
Anomalias de SNC 9 (53%) 0
Hiperacusia 10 (59%) 0
Loquacidade 9 (53%) 0

Tabela Il - Defeitos car diacos em 20 pacientes com sindrome de
Williams-Beuren

Cardiopatia n (%)
EASV Isolada (casos 8 e 10) 2/16 (19%)
Associada 11/16 (63%)
Estenose de artéria pulmonar 4/11(36%)
(casos 1,7,13 e 15)

Valva adrtica bivalvular
(casos 4, 13 e 19)
Prolapso de valva mitral

311 (27%)

311 (27%)

(casos 1, 3e15)
Coartagdo de aorta 2/11 (18%)
(casos 10 e 20)
Valva pulmonar espessada 2/11 (18%)
(casos 7 e 11)
Estenose pulmonar vavar 1/11 (9%)
(caso 10)
Estenose pulmonar supravalvar 1/11 (9%)
(caso 15)
Estenose adrtica valvar 1/11 (9%)
(cas0 1)
Estenose subadrtica fixa 1/11 (9%)
(caso 19)
EAP Associada (casos 2 e 5) 2/16 (13%)
Estenose pulmonar valvar 1/2 (50%)
(caso 5)
Prolapso de valva mitral 1/2 (50%)
(cas0 2)
Isolada (caso 18) 1/16 (13%)
Prolapso de valva mitral
Total 16/16 (100%)

EASV - Estenose adrtica supravalvar; EAP- estenose de artéria pulmonar.
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sitou decirurgia. Quatro criangas com estenose adrticasu-
pravavar discreta(casos10, 11, 13e15), cujosgradientede
presséo (ventricul o esquerdo-aorta) eram em torno de
20mmHg, evoluiram com regressao esponténeadaestenose
(tab. 111).

Quatro pacientes com estenose adrtica supraval var
importante (casos 1, 3, 19 e 20), cujo gradiente de presséo
erasuperior a60mmHg, foram submetidosacirurgiacom
idademédiade5,7 anos(1anoe7 meses- 10anos). A cirur-
giaconsistiu naampliacdo daaortano local da estenose
com enxerto depericérdio bovino. Todosevoluirambemno
po6s-operatdrio com reducdo do gradientede pressdo. O pe-
riodo médio de seguimento apdsacirurgiaemtréspacientes
(casos1, 3e19)foi deb,7 anos. Houvenormalizagdo dogra
dientede pressdo apdsacirurgiaem doispacientes(casos 1
e 3) durante seguimento meédio de 8,4 anos e ndo houve
reestenose.

Doispacientesapresentavam coartacdo de aortaasso-
ciada a estenose adrtica supravalvar (casos 10 e 20), com
discreta repercussdo hemodinémica, cujos gradientes de
pressdo eram de 22 e 37mmHg, respectivamente. Ambos
eram assi ntomati cos.

NatabelalV constam amédiados gradiente de pres-
s80 eo periodo de seguimento dos pacientes com estenose
deartériapulmonar associadaaestenose abrticasupraval -
var (6/16=38%).

Estenosederamosdasartériaspulmonareseestenose
davalvapulmonar foram diagnosticadas no caso 5 aos

Tabelalll - Seguimento da estenose adrtica supravalvar

Casos Gradiente Gradiente Periodo de
Inicial Final seguimento
1 >70 0 11,8 anos
3 >70 0 9,3 anos
4 45 20 7,1 anos
7 75 60 13,5 anos
8 55 51 4,7 anos
10 25 6,8 anos
11 15 0 8,4 anos
12 6
13 23 17 6,3 anos
14 30 13,3 anos
15 19,5 0 9,6 anos
19 >70 14 2,2 anos
20 94 0 9,3 anos
Média > 49,4 18,1 7,9 anos

Tabela IV - Seguimento da estenose de artéria pulmonar

Casos Gradiente Gradiente Periodo de

Inicial final seguimento

1 - 0 11,8 anos

2 26 0 10,3 anos
5 92 28 6,9 anos

7 65 0 13,5 anos
13 59 0 6,3 anos
15 24 0 9,6 anos
Média 44,3 4,7 9,7 anos
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novemeses. O estudo hemodinamico, aosdoisanos, reve-
|ou estenoses multiplas das artérias pulmonares com ramo
direito hipoplasico e 0 esquerdo com estenose nasuaori-
gem enaperiferia; ventriculo esquerdo eaortanormais. A
cirurgiandofoi indicada, poiso paciente estavacompensa-
doeaslesBeseramdedificil acesso. O gradientedepressdo
diminuiu espontaneamente para28mmHg em 6,6 anos de
seguimento.

A estenosedeartériapulmonar nocaso 1foi corrigida
aons 10 anosconcomitanteacirurgiadaestenose adrticasu-
pravalvar. Noscincorestantes(casos2, 5, 7, 13e15) aeste-
noseregrediu espontaneamente, mesmonoscasos7el3em
gqueaestenosedeartériapulmonar eramoderada.

Discussio

No presente estudo, a cardiopatiafoi diagnosticada
em 81% dospacientes, semel hantealiteratura, cujaincidén-
ciaéde75a80% . NastabelasV eV estdo sumarizados
os tipos de cardiopatia e suas freqiiéncias na presente
amostraenos principaisestudosdaliteratura.

A freqUiénciadaestenose adrticasupravalvar (65% =
13/20) no presenteestudo foi semel hanteaobservadanali-
teratura'®®3, A estenosedeartériapulmonar (38%) foi ase-
gunda cardiopatia associada a estenose adrtica supraval -
var, como nostrabalhosdaliteratura(tab. V). A ecodoppler-
cardiografiaé o exame de escolhaparaadeteccéo daeste-
nose adrticasupravalvar e de outras cardiopatias %,

A védvulaadrticabivavularizadafoi visibilizadaem
19% dapresenteamostra, enquanto Hallidie-Smith, Karas®
observaram essaanomaiaem 12% dosafetadospel asindro-
medeWilliams-Beuren. Noentanto, afreqiiénciade prolap-
sodevalvamitral (19%) no presente estudofoi semelhante
adoreferidotrabal ho. Nosdemaisestudos, aproporcédo de
prolapso devalvamitral eramaishbaixo, emtornode 1% a
2% 3. Na presente amostra, afreqiiéncia de coartagéo
deaorta(13%) foi superior adaliteraturaque éde 295 a
7% **. Enquanto asfreqiiéncias da estenose pulmonar val-
var (1/16), estenose pulmonar supravalvar (1/16) edaeste-
noseadrtica(1/16) do presenteestudo foram semelhantesa
daliteratura*®.

TabelaV - Frequiéncia da estenose adrtica supravalvar e estenosede
artéria pulmonar nos pacientes com sindrome de Williams-Beuren

Autor n EASV EAP
Beuren, ecols. 2 23 23 (100%) 23 (100%)
Jones & Smith* 19 7 (37%) 3(16%)
Grimm & Wesselhoeft ® 79 79 (100%) 65 (82%)
Martin e cols. © 41 16 (39%) 11 (27%)
Hallidie-Smith & Karas 61 61 (100%) -
Morrisecols. 2 59 40 (68%) -
Zalzstein e cols. 13 49 39/49 (80%) 19 (39%)
Kececioglu e cols. 2 104 85/104 (82%) 80/93 (86%)
Pankau e cols. 124 96 (77%) 60 (48%)
(n&o publicado)

Wessel e cols. 59 57 (97%) 49 (83%)
Presente estudo 20 13/16 (81%) 6/16 (38%)

Modificado de Wessdl e cols. (1994).
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Estenose subadrticafixasem repercussdo hemoding-
micafoi diagnosticada em umade nossas pacientes. Essa
anomaliafoi descritanaliteraturapor Narinecols. Z2emum
menino de 8 anos de idade, af etado pela sindrome de
Williams-Beuren.

No presenteestudo, um paciente (caso 14) apresentava
estenosebilateral dasartériasrenais, além deestenoseadrtica
supravalvar e prolapso devavamitra . No estudo de Zal zs-
tein ecols. %, dentre 0s 8/11 pacientes com estenose adrtica
supravalvar eestenosedeartériapulmonar, um afetado apre-
sentava estenose da artéria esplénicae um outro, estenose
daaortaabdominal. A arteriopatianasindromedeWilliams-
Beuren € generalizada, podendo acometer qual quer artéria
do organismo devido adeficiénciade€ astina®™°.

Houveumagrandevariabilidade nogradientedepres-
s80 entre os af etados com estenose adrtica supravalvar do
presentetrabalho. Essesdadosforam semelhantesaosdali-
teratura, cujo gradiente de presséo variava de zero a
110mmHg no trabalho de Kececioglu e cols. 2, e zero a
105mmHg nasérie estudadapor Wessel ecols. 4.

No presente estudo, 0s paci entes com estenose adrtica
supravalvar leve, cujo gradiente de pressdo era< 20mmHg,
evoluiram com reducdo dos gradiente de pressdo, como ha
literatura. No estudo deWessel ecols.**, ogradientedepres-
s8o médiode9mmHg, permaneceuinalterado em 32/45 afe-
tados com estenose adrtica supravalvar leve nalactancia,
durante um periodo médio de seguimento de 13 anos.

Zazsteinecals. ** subdividiram ospacientescom este-
nose adrticasupravalvar emisoladaeassociadaaestenose
deartériapulmonar. A primeiraestava presente em 28/49
(57%) pacientes, em 17/28 (61%) delesndo houve progres-
s80 da estenose durante um periodo de seguimento médio
de6,3anos. Contudo, 7/24 (29%) af etadoscom gradientede
pressdoinicial superior a30mmHg, evoluiram comaumento
enecessitaram decirurgiacorretivadaestenose adrticasu-
pravalvar. Onze pacientes (11/49 = 22%) eram portadoresde
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estenose adrtica supravalvar e estenose de artéria pulmo-
nar; seis deles evoluiram com piorada estenose adrtica
supravalvar enquanto aestenose de artéria pulmonar per-
maneceu inalterada ou regrediu. Cinco deles (5/6) foram
operados da estenose adrtica supravalvar.

No estudo de Kececioglu e cols. 12, aestenose adrtica
supravalvar foi classificadaemtrésgruposdeacordo como
gradiente de pressdo: 1) estenose adrticasupravalvar leve
(0-30mmHg) - 54/85 pacientes; 2) estenoseadrticasupraval -
var moderada(30-50mmHg) - 12/85 pacientese 3) estenose
adrticasupravalvar grave (50-110mmHg) - 19/85 afetados. O
curso natural daestenose adrtica supravavar foi avaliado
em 21 afetados pelo estudo hemodinémico, em médiall
anosapbsaprimeiracateterizacdo. O gradiente de pressdo
aortico elevou-se em 11 pacientes e em quatro deles, o au-
mento foi >50mmHg; o gradiente de pressio permaneceu
inalterado em 9/85 (11%) pacientesediminuiu45mmHgem
1/85 afetado.

A frequiénciade pacientessubmetidosacirurgiadaes
tenose adrtica supravalvar no presente estudo foi seme-
Ihanteadaliteratura(tab. V1I). No estudo de Kececioglu e
cols. 2, o periodo médio de seguimento pés-operatorio foi
de 8,6 anosem 29/85 afetados pelasindrome de Williams-
Beuren submetidos a correcéo da estenose adrtica supra-
valvar. A cirurgiaresultou em reducdo de 30mmHgno gra
diente de pressio adrtico em 22 pacientes.

Observou-se na presente amostraque agravidade da
estenosedeartériapulmonar diminuiu duranteainfanciaea
adolescéncia, como naliteratura. Dentre os seis pacientes
com estenosedeartériapulmonar, somenteumfoi submeti-
doacirurgiacorretiva. Oscinco restantesevoluiramcomre-
ducédo espontaneado gradientedepressdoinicial médiode
44,3mmHg para4,7mmHg emum periodo deseguimentode
9,7 anos.

NotrabalhodeZalzsteinecoals. 3, 8/49 pacientes apre-
sentavam estenosedeartériapulmonar isoladae11/49, este-

Tabela VI - Freguéncia dostipos de car diopatias nos pacientes com sindrome de Williams-Beuren

Autor(es) n EPSV EPV EA CoA HAo Outros
Beuren, AJ? 23 - - 7 (30%) -
Jones & Smith* 19 - 5(26%) 1(5%) - 3(16%) 2CIA, 2CIV
Grimm & Wesselhoeft ® 79 2(3%) 4(5%) 4(5%) 55 (70%) 1CIA, 2CIV, 2PCA
Martin e cols. © 41 - 1(2%) 1(2%) - 3CIV
Hallidie-Smith & Karas 61 - - 1(2%) Prolapso de valva mitral
(15%) - 1CIA,1CIV (2%)
Morrisecols. 59 10 (17%) 6 (10%) 3(5%) - -
Zalzstein e cols. 13 49 - - 2 (4%) - 1prolapso de valva mitral
(2%)
Kececioglu e cols. 12 104 5/104 (5%) 1PCA, 1prolapso de
valvamitral, 1CIV
Pankau e cols. 124 1(1%) 1(1%) 2(2%) 8(6%) 36 (29%) 2CIA, 3CIV, I1TF, 1I1AA.
(n&o publicado)
Wessel e cols. 59 - - - 4(7%) 24 (41%)
Presente estudo 20 (13%) 2/16 (6%) 1/16 (6%) 1/16 (13%) 2/16 (19%) - (16%) 3prolapso de valva

mitral 2MH

interrupcdo do arco adrtico.

Modificado de Wessel, et al. (1994). EPSV- estenose pulmonar supravalvar; EP- estenose pulmonar; EA- estenose adrtica; CoA- coartacdo da aorta; HAo- hipoplasia
daaorta; CIA- comunicagdo interatrial; ClV- comunicagdo interventricular; PCA- persisténciade canal arteria; IM- insuficiénciamitral; TF- tetralogiade Fallot; IAAo-
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Tabela VIl - Frequénciadecirurgia corretiva na estenose aértica
supravalvar (EASV)

Autor EASV Idademédia

Zalzstein e cols. B
Kececioglu e cols. 12
Wessel e cols. 4
Presente estudo

12/39 (31%) -
29/85 (34%) 11 anos (2,5- 25)
17/57 (32%) -

413 (31%)

5,7 anos (19m-10 a)

nose de artéria pulmonar associada a estenose aortica su-
pravalvar. Em 5/8 afetadosndo houvealteracdo no grau da
estenosee 1/8foi submetido acirurgiaapos12 anos. Em6/11
pacientescom estenosedeartériapulmonar associadaaes
tenose adrtica supraval var, o grau da estenose pulmonar
mel horou espontaneamente em todos.

A estenose de artéria pulmonar foi diagnosticadaem
80/93 afetadospelasindromedeWilliams-Beurenno estudo
de Kececioglu e cols. 2. O gradiente de pressdo no ventri-
culodireito estavael evado em 55/80, sendo|leve ou modera-
daem 75 pacientesegrave em cinco af etados. Verificou-se
reducdo significativano gradientede presséo em 14 deles.

No estudo de Wessel e cols. 4, o gradiente de pres-
s80, verificado por estudo hemodinamico, diminuiu espon-
taneamentedeumamédiade 23 para9,5mmHgem 23/49 por-
tadores da estenose de artériapulmonar em um periodo de
14 anos. Nos adol escentes e nos adultos com idade >33
anos, osgradientede pressdo eraminferioresa20mmHgem
22/23 afetados.

No presente estudo, somente doi s pacientes apresen-

Sugayama e cols
Sindrome de Williams-Beuren. Anomalias cardiovasculares

tavam coartacdo de aorta de discretarepercussio hemodi-
namica. Noestudo deK ececiogluecols. 2, 5% (5/104) apre-
sentavam coartacdo de aorta e todos foram submetidos &
corregdocirlrgica. NasériedeWessel ecols. 4, acoartagdo
de aorta, presente em 4/59 (7%) dos af etados, também era
grave edoisdelesforam operados.

As alteracOes cardiovascul ares causadas pela defi
ciénciadad astinasio ascausasmaissignificativasdemorbi-
mortalidadenasindromedeWilliams-Beuren*2, A correcéo
cirtrgicadaestenoseadrticasupravavar gravedeve ser indi-
cada, umavez queospacientescomgradientedepressdo sig-
nificativosapresentam risco demortestibita2??. Kececioglu
ecols.2estimaram 3% demortesibitanumasériede 104 pa-
cientes com sindrome de Williams-Beuren seguidos por 30
anos. O estudo anatomopatol égico realizado por Bird e
cols®, emdez efetadospel asindromedeWilliams-Beurenque
morreram subitamente, mostrou estenose das artérias coro-
nériaseinfarto do miocardio em cinco pacientes.

Osresultados cirdrgicosimediatos em pacientes com
sindromedeWilliams-Beurenmostrarambaixamortalidadee
0s estudos prospectivos, delonga duracdo, evidenciaram
gueamaioriadospacientessubmetidosacirurgiaevoluiram
bem com gradientede pressfo estavei sesemreestenose %4,

Recomenda-se umaavaliagdo cardiovascular detalha-
danaocasi 80 do diagndstico em todosos pacientescom sin-
drome de Williams-Beuren, incluindo eletrocardiogramae
ecodoppl ercardiograma. Senenhumaanomaliacardiacafor
detectadanaavaiacoinicial, um seguimento anual deveser
realizado paradetectar eprevenir complicagdesfuturas.
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