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Introducao e Objectivos

A Sindrome de Williams é uma doencga genética multissistémica causada por uma microdelecdo no cromossoma 7q11.23.
A sua prevaléncia em Portugal é desconhecida, estando a populacdo portuguesa pouco caracterizada. Este trabalho tem
como objetivo caracterizar as manifestacdes clinicas e a adequacdo do seguimento.

Metodologia

Anélise retrospectiva de 3 casos de Sindrome de Williams em idade pediatrica, seguidos num Hospital Nivel Il entre 2006
e 2020.

Resultados

Os doentes, com idades entre 9 e 14 anos, foram diagnosticados entre os 18 meses e 6 anos, apos suspeita clinica pelo
facies caracteristico e atraso no desenvolvimento psicomotor (ADPM). Em todos os casos o diagndstico foi confirmado
por citogenética molecular.

Todos apresentaram ADPM grave e dificuldades de aprendizagem acentuadas, mesmo com acesso a multiplos apoios
educativos. Todos realizaram terapia da fala. Dois doentes foram descritos como socidveis. Em nenhum se
realizou estudo de perfil cognitivo.

Todos os doentes sdo seguidos em consulta de Cardiologia Pediatrica, apresentando individualmente estenose adrtica
supravalvular, estenose dos ramos da artéria pulmonar e ligeira dilatacdo da raiz da aorta. Todos foram seguidos em
consulta de Oftalmologia por estrabismo e/ou erros de refragdo. Nenhum dos doentes apresentou dificuldade alimentar,
ma progressao ponderal, hipercalcémia, patologia enddcrina, renal ou otorrinolaringoldgica.

Conclusoes

Os resultados obtidos sdo concordantes com o conhecimento actual, tendo sido realizado um seguimento médico
multidisciplinar.

Este trabalho visa alertar para o papel central do pediatra na area de desenvolvimento. Desde a suspeita diagnostica ao
seguimento, é importante conhecer a histéria natural da doenca de forma a antecipar problemas médicos e a apoiar a
familia.
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