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Resumen
El Sindrome de Beckwith Wiedemann, es una enfermedad de origen genético autosémico dominante, caracterizado por macrosomia, onfalocele,
dismorfismo craneo-facial, macroglosia, visceromegalia, hemihipertrofia y tumores como el de Wilms. El diagndstico se fundamenta en criterios
clinicos ( criterios mayores y menores ). EL mismo se realiza con la asociacion de los tres criterios mayores o de dos criterios mayores y tres menores.
(2) Presentacion de caso: a continuacion se presenta el caso clinico de un paciente de género masculino de 4 horas de nacido atendido en el Servicio de
Neonatologia del hospital del nifio Francisco de Ycaza Bustamante de la ciudad de (Guayaquil), portador del Sindrome de Beckwith Wiedemann. Se exponen
los resultados del examen clinico y de las investigaciones complementarias.
PALABRAS CLAVE: onfalocele, macroglosia, hipoglucemia, hemihipertrofia, nevus flammeus facial.

Abstract
Beckwith Wiedemann syndrome is a disease of autosomal dominant genetic origin, characterized by macrosomia, omphalocele, craniofacial dysmorphism,
macroglossia, visceromegaly, hemihypertrophy and tumors such as Wilms tumor. The diagnosis is based on clinical criteria (major and minor criteria). This
is done with the association of three major criteria or two major criteria and three minor ones. (2) Case presentation: This is the clinical case of a 4-hour-old
male patient seen at the Neonatology Service of the Francisco de Ycaza Bustamante Hospital of the city of (Guayaquil), which presents with the Beckwith
Wiedemann syndrome. The results of the clinical examination and the complementary investigations are exposed.
KEYWORDS: omphalocele, macroglossia, hypoglycemia, hemihypertrophy, nevus flammeus facial.

Resumo
A sindrome de Beckwith Wiedemann é uma doenca de origem genética autossomica dominante, caracterizada por macrossomia, onfalocele, dismorfismo
craniofacial, macroglossia, visceromegalia, hemi-hipertrofia e tumores como o Wilms. 0 diagndstico é baseado em critérios clinicos (critérios maiores
e menores). 0 mesmo é feito com a associacdo dos trés critérios principais ou dois critérios principais e trés menores. (2) Apresentacdo do caso: 0 caso
clinico de um paciente do sexo masculino de 4 horas de idade visto no Servigo de Neonatologia do Hospital Francisco del Ycaza Bustamante da cidade de
Guayaquil, portador da Sindrome, é apresentado abaixo. de Beckwith Wiedemann. Os resultados do exame clinico e das investigacdes complementares
estao expostos.
PALAVRAS-CHAVE: onfalocele, macroglossia, hipoglicemia, hemi-hipertrofia, nevo flammeus facial.
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INTRODUCCION
Elsindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) es
una enfermedad genética, descrita por primera
vezen 1963; esuno de los sindromes congénitos
mas frecuentes,’® con hiper-crecimiento,
macroglosia, onfalocele, anomalias
umbilicales, hipoglicemia sintomdtica.? las
manifestaciones en cabeza y cuello son de
expresion variable.?

Puede presentarse aproximadamente en 1 de
cada 14000 nacimientos (20), aunque es posi-
ble que no sean diagnosticados los casos con
manifestaciones clinicas menos notorias. La
incidencia en sexo femenino y masculino es
similary la frecuencia de presentacion es igual
enindividuos deraza blanca onegra. Estd esta-
blecidolalocalizacién de los genes causantes en
el cromosoma 11 (11p15.5).37 Su diagnéstico es
importante por el riesgo asociado de desarrollo
de tumores embrionarios, ademas tiene un pa-
trén de herencia que afecta morfolégicamente
al paciente y pone enriesgo la vida.®

CASO CLINICO
Se presenta el caso de un nifio de 4 horas de
vida, sexo masculino, peso 4 kg superior a
P90, en el Servicio de Neonatologia del hospital
del nifio Francisco de Ycaza Bustamante
procedente de la Maternidad Mariana de Jests
por onfalocele, macroglosia, macrosémico,
hipoglucemia, siendo tratado con fluido
terapia, antibioticoterapia, terapia del dolor,
intervencién quirurgica.

Figura 1. Onfalocele, defecto de pared abdominal central, a nivel del anillo y
cordon umbilical, cubierto por una membrana formada por amnios con gelatina
de Wharton.®?

Nace por parto distdcico, a las 40 semanas de
gestaciéon con Apgar de 8 - 9, sin antecedentes
paternos de importancia; gestas previas 2
sin ninguna anomalia; no abortos; controles
prenatales por 7 ocasiones, sin exposicién
materna a ningun factor externo; existe
consanguinidad entre los padres.

Al examen fisico: Producto macrosémico, fascie
dismorfica, macrocefilico, con fontanelas
anterior, amplia; y posterior, abierta; suturas
cabalgadas, macroglosiay cuello corto (Figura 2).

/ i o

Figura 2. Paciente masculino de 3 dias de vida; se observa macroglosia.'*'®
A la auscultacién ruidos cardiacos ritmicos
sin soplos agregados; campos pulmonares
ventilados; murmullo vesicular audible;
abdomen con presencia de defecto de pared
de tipo onfalocele. (Figura 1), extremidades
superiores e inferiores simétricas.

Se decide resolucion quirtirgica. El paciente fue
intervenido por 2 ocasiones para reduccién de
asas a través del defecto del cordén umbilical
(Figura 3). Recibié esquema antibiético con
oxacilina 200mg/kg/dia -amikacina 15mg/kg/
dia por 10 dias por la manipulacién quirdrgica
asi como también por aumento de reactantes de
faseaguda: leucocitosis 20300,mm3 neutrofilia
76.6%, procalcitonina 18 ng/ml.

Recibi6 terapia del dolor con paracetamol 15mg /
kg/dosis intravenoso. Permaneci6 hospitalizado
15 dias; buena respuesta clinica, tolerando la
viaoral.

Resultados de laboratorio: leucocitos

11200mm3, linfocitos 22,3 %, neutrdéfilos 70%
hcto 50% hb 16,6 g/dl, plaquetas 250000 mm3,
PCR 1,8mg/dl; por subuena evoluciéon clinica es
dadodealta.

- :
Figura 3. Neonato masculino de 5 dias de vida, posoperatorio: reduccion de
onfalocele, mal rotacion completa de asas intestinales, laparoplastia, cierre de
ileostomia, yeyustomia.
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EXAMENES DE LABORATORIO

BHC INGRESO EGRESO
LEUCO 20300 11.2
HCT 54,3% 50%
HB 173g. 16.6g.
GR 5.76 5.37
SEG 77.6%* 70%
LIN 15.6% 22,3%
MON 6.2% 4,6%
PLAQ 360000 250000
PCR 0.3mg/L 1.8mg/L
VDRL NO REACTIVO
CA 9.3mg/dL 10,4
GLUCOSA 50g. mg/dL 89 mg/dL
NA 135 mEq/L 137megq
K 4 meq mEg/L 4,5 meq
Proteinas totales 5,80. 5,7g.
Albumina 3g. 3.5g.
160 58 60
TGP 24 23
Procalcitonina 18mg/mL 0,5mg/mL
*Factor reactantes de fase aguda, e hipoglicemia

DISCUSION

El Sindrome de Beckwith-Wiedemann es una
entidad clinica subdiagnosticada debido a que
algunos casos de menor severidad, pueden con-
fundirse con defectos simples de pared abdomi-
nal o nifios grandes para la edad gestacional,®
genéticamente en este sindrome, se han descrito
tres formas de herencia, a saber: la esporadica,
la familiar y las alteraciones cromosémicas. En
la primera forma de herencia no se ha estable-
cido riesgo de recurrencia, para la segunda se
describe un patrén autosémico dominante que
puede presentar penetrancia incompleta y ex-
presividad variable. En los dos primeros casos no
hay alteraciones citogenéticas a diferencia de la
en la que se pueden encontrar duplicaciones del
cromosoma 11pl5.5, inversiones en el 11p distal,
o translocaciones balanceadas que rompen esta
region.'?

Se tienen datos de una prevalencia de 1/14000
en la poblacién en general,?® aunque dado que
existen fenotipos que desarrollan la enfermedad
de forma muy leve, es posible que sea una
estimacién baja con respecto a la real. Se trata
deunaenfermedad que afecta a diversos grupos
étnicos y tanto a hombres como a mujeres, tras
el nacimiento, las manifestaciones clinicas son
muy diversas; es muy frecuente la hipoglicemia,
que se relaciona con hiperplasia de los islotes
de Langerhans del pancreas.* También la
macroglosia es un signo caracteristico,

pudiendo causar dificultad en la alimentacién
e incluso obstruccién de la via aérea.>!1?2 Otras
malformaciones asociadas pueden ser hipoplasia
infraorbitaria, fisura palatina, criptorquidia y
cardiopatias congénitas diversas.

Por esta variabilidad clinica, el diagnéstico puede
plantear dificultades. En la literatura sélo Elliot
y cols? han establecido criterios diagndsticos:
Criterios mayores: macroglosia, defectos de la
pared abdominal (onfalocele, hernia umbilical,
diastasis de los rectos abdominales) y peso
prenatal y/o postnatal superior al P90. Criterios
menores: signos auriculares caracteristicos,
nevus flammeus facial, hipoglicemia,
nefromegalia y hemihipertrofia.

Eldiagnostico se haria conlaasociacién de los tres
criterios mayores; o de dos criterios mayores y tres
menores. En este caso, no se pudorealizar estudio
citogenético; sin embargo, el paciente retine las
caracteristicas descritas en la literatura médica
para ser diagnosticado como SBW; presenta tres
criterios mayores: macroglosia, defectos de la
pared abdominal tipo onfalocele y peso elevado al
nacimiento (4000g. superior a P: 90) y un menor
(hipoglucemia neonatal (glicemia50mg/dl).

La hipoglicemia se presenta hasta en un 50%
de los casos, se relaciona con hiperplasia de los
islotes de Langerhans del pancreas.!? Hussain
y cols. Reportaron un caso de SBW donde se
evidencio la presencia de mosaico para disomia
uniparental paterna del cromosoma 11p15, donde
la persistencia del hiperinsulinismo estuvo
asociada a pérdida dela funcién de los canales de
K-ATP de las células  pancredticas.’

Enlamayoria delos casos, 1a hipoglicemia puede
ser transitoria e incluso asintomdtica y resolverse
en los primeros dias de vida; sin embargo, en
el 5% de los casos puede persistir y extenderse
hasta después del periodo neonatal, requiriendo
alimentacién continua y tratamiento médico
como diazéxido, octreotide, glucagén, adrenalina
e hidrocortisona;”!? en raras ocasiones puede
requerirse la pancreatectomia parcial, con
resultados satisfactorios y disminucién de la
respuesta aguda de la insulina al estimulo con
leucina y la prueba con glucosa, asociado con la
reduccion de la masa pancreatica.>!3

En el caso clinico descrito, la hipoglicemia fue
de inicio temprano (3 dias de vida) requiriendo
tratamiento con dextrosa endovenosa (infusion
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de glucosa 6cc /kg/min) y alimentacién
continua; con respuesta satisfactoria; en
valoraciones sucesivas se evidencia euglicemia,
con controles rigurosos de glicemias capilares,
se concluye que se traté de una hipoglicemia
transitoria.

TRATAMIENTO.
Los pacientes con hipoglicemia se pueden tratar
con liquidos suministrados via parenteral.
Puede ser necesario reparar los defectos de la
pared abdominal. Al nifo se le debe realizar un
cuidadoso seguimiento para vigilarla aparicién
de tumores.!*

En el paciente se procedié a corregir la
hipoglicemia transitoria con infusiéon de glucosa
6¢ce/kg/min, intervencién quirtrgica en dos
tiempos. Reduccion de onfalocele, malrotacién
completa de asas intestinales, laparoplastia,
cierre deileostomia, yeyunostomia.

EXPECTATIVAS (PRONGSTICO)
Los nifios con el sindrome de Beckwith-
Wiedemann que sobreviven al periodo de la
lactancia tienen buen pronéstico, aunque no se
dispone de informacién sobre un seguimiento
a largo plazo de la enfermedad. El desarrollo
mental parece ir de normal a ligeramente
disminuido. La hinchazén de la lengua puede
causar problemas con la alimentacién y el
suefo.!® Las complicaciones neonatales son:
apnea, cianosis, convulsiones, hipoglucemia,
policitemia y trastornos respiratorios.

CONCLUSION
El caso clinico descrito se trata de SBW, por
presentar tres criterios mayores: onfalocele
(defectos de la pared abdominal), macrosomia,
macroglosia. y un criterio menor: hipoglicemia
de inicio temprano y transitorio, con evolucién
clinica favorable; es de suma importancia la
historia clinica y los criterios referidos en la
literatura para no subestimar el diagnéstico

al momento del nacimiento; actuar
oportunamente, disminuir la mortalidad,
secuelas y complicaciones, realizar un

seguimiento riguroso por procesos neoplasicos
amediano - largo plazo, y mejorar de esta forma
la calidad de vida.
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