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Resumen

Casos clinicos en Digestivo

Irritabilidad y sindrome de Williams
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El sindrome de Williams es una enfermedad genética poco frecuente que fue descrita por primera vez
en 1961. Entre su espectro clinico, destaca la aparicion de dismorfia facial, cardiopatia (en especial,
estenosis adrtica supravalvular), discapacidad intelectual e hipercalcemia idiopética. En estos nifios es
frecuente la aparicion de irritabilidad en el periodo lactante. Se presenta el caso de un lactante con este
problema, y se aprovecha el mismo para hacer el diagnéstico diferencial de sus posibles origenes.
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Abstract

INTRODUCCION

Williams syndrome is a rare genetic disease that was first described in 1961. Among its clinical spec-
trum, the appearance of facial dysmorphia, heart disease (especially supravalvular aortic stenosis), in-
tellectual disability and idiopathic hypercalcemia stand out. In these children, irritability in the lactat-
ing period is frequent. We report the case of an infant with this problem, and it is used to make the
differential diagnosis of its possible origins.

CASO CLINICO

El sindrome de Williams-Beuren es una enferme-
dad genética poco frecuente que fue descrita por
primeravez en 1961. Entre su espectro clinico, des-
taca la aparicion de dismorfia facial, cardiopatia
(en especial, estenosis adrtica supravalvular), dis-
capacidad intelectual e hipercalcemia idiopatica.
En estos nifos es frecuente la aparicion de irritabi-
lidad en el periodo lactante®.

Lactante de seis meses de vida derivada a consul-
tas externas de Digestivo Infantil por llanto irrita-
ble frecuente desde las primeras semanas de vida,
sin claro desencadenante. Diagndstico genético de
sindrome de Williams-Beuren, en seguimiento por
parte de Cardiologia por estenosis supraaodrtica
leve-moderada, en situacion estable. Desde el pun-
to de vista digestivo, destaca la presencia de vomi-
tos alimentarios atdnicos frecuentes, sin repercu-
sion ponderal ni complicaciones sobreafadidas.
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Alimentacién inicial con lactancia materna, suple-
mentada con tomas de biberdn de leche artificial.

En un centro de consulta previo se orient6 el diag-
noéstico como una alergia a las proteinas de leche
de vaca no mediada por inmunoglobulina E, y se
hizo una prueba terapéutica con leche semiele-
mental, sin conseguirse respuesta. Prueba tera-
péutica infructuosa con un inhibidor de bomba de
protones. Posteriormente, se escalo el tratamiento
a una leche elemental, con lo cual se aprecié una
cierta respuesta terapéutica. Ya en nuestro centro,
se pidi¢ estudio analitico en sangre y orina, donde
se descarto la presencia de alteraciones en la ho-
meostasis del calcio. Se decidio realizar prueba de
provocacion con leche de continuacién, que fue
positiva, en forma de vémitos. Por dicho motivo, se
decidio continuar con leche elemental durante seis
meses mds, con nueva provocacion posterior, que
fue negativa. A pesar de ello, la nifa ha continuado
con cierta tendencia a la irritabilidad y al sobresal-
to, en relacion con ruidos intensos.

DISCUSION

El llanto excesivo del lactante es un cuadro mu-
chas veces enigmatico, pero su evolucion suele ser
satisfactoria. De forma espontanea, suele ceder
hacia los 3-4 meses. Nos solemos referir a este pro-
ceso como “colico del lactante”. Como tal, suele ser
aceptado por los padres, dentro de los posibles
“males menores” propios de este rango de edad.
Aproximadamente un 5% de los célicos del lactan-
te guardan relacion causal con una alergia a las
proteinas de leche de vaca no mediada por inmu-
noglobulina E. Hay que pensar en la posibilidad de
este proceso subyacente ante la concurrencia con
otros sintomas digestivos, como la presencia de
vomitos. El caso clinico expuesto fue enfocado en
esos términos, si bien la orientacion del lactante
irritable ha de hacerse teniendo en cuenta los an-
tecedentes clinicos.

El sindrome de Williams-Beuren es una enferme-

dad multisistémica condicionada por la delecion
del cromosoma 7q11.23. Su prevalencia es de
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1/7500,y afecta porigual aambos sexos. Su espectro
clinico se expone en la Tabla 12 En estos nifos, la
irritabilidad es un sintoma frecuente, y puede te-
ner diversos origenes, ademas de los propios de
cualquier lactante. En primer lugar, conviene des-
cartar la presencia de hipercalcemia o hipercalciu-
ria, y ademas evitar la profilaxis con vitamina D.

Tabla 1. Espectro clinico del sindrome de Williams

Facies peculiar

Frente abombada
Estrechez bitemporal
Plenitud periorbitaria
Nariz achatada

Boca ancha

Labios prominentes

Problemas oculares

Estrabismo convergente
Hipermetropia

Problemas auditivos

Otitis media recurrente
Hipersensibilidad acustica
Sordera neurosensorial progresiva

Problemas dentarios

Maloclusion
Microdontia

Problemas
cardiovasculares

Estenosis adrtica supravalvular
Estenosis pulmonar

Estenosis arteriales
Hipertension arterial

QT largo
Problemas Anomalias estructurales
genitourinarios Enuresis

Nefrocalcinosis
Diverticulos de Bladder

Problemas digestivos

Hiporexia

Reflujo gastroesofagico
Diverticulos colénicos
Estrenimiento

Prolapso rectal

Problemas
musculoesqueléticos

Hiperlaxitud articular
Contracturas musculares
Cifosis

Lordosis

Escoliosis

Problemas del
metabolismo calcico

Hipercalcemia
Hipercalciuria

Problemas
endocrinoldgicos

Hipotiroidismo
Pubertad precoz
Diabetes mellitus
Obesidad

Problemas
neurocognitivos y del
comportamiento

Retraso del desarrollo
Discapacidad intelectual

Dificultad para la integracion vista-
espacio

Ansiedad

Hiperactividad con déficit de
atencion

Trastornos del suefio




Por otro lado, conviene tener presente que el reflu-
jo les afecta mas que a la poblacion general, y que
este puede expresarse no solo como vomitos, sino
en ellos, de forma especialmente caracteristica con
llanto y rechazo de tomas. Por ultimo, en el sindro-
me de Williams, la personalidad es bastante carac-
teristica, y hay una clara tendencia hacia la ansie-
dad; esta ansiedad muchas veces se desencadena
ante ruidos intensos (Tabla 2). No todo es negativo
en esta percepcion acustica exacerbada, pues mu-
chos pacientes con sindrome de Williams tienen el
llamado “oido absoluto”>.

Varios de estos factores expuestos se daban en
nuestro paciente. En especial tres: los vomitos, la
personalidad ansiogénicay la sensibilidad acustica
exagerada. De fondo, ademas, estaba la sombra de
una hipotética alergia a las proteinas de leche de
vaca, evidenciada de forma correcta con un test cli-
nico de supresion-provocacion. Todos estos facto-
res parecian confluir en una deriva de irritabilidad.

Nos ha parecido interesante traer a colacion este
caso, pues el abordaje de procesos similares puede
ser llevado de manera integral y eficaz en las con-
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paciente con sindrome de Williams
Hipercalcemia-hipercalciuria
Reflujo gastroesofagico

Ansiedad
Hipersensibilidad acustica

sultas de Atencion Primaria. Ademas, viene a ilus-
trar que el llanto como motivo de consulta es algo
mucho mas complejo de lo que parece, y su abor-
daje debe ser individualizado, y condicionado por
posibles problemas subyacentes. En el caso de la
irritabilidad en el contexto del sindrome de Wi-
lliams, sin menoscabo de otras posibilidades etio-
logicas, es importante descartar la presencia de
hipercalcemia e hipercalciuria (ambos procesos
tratables de forma concreta), y tener en cuenta su
particular percepcién de las sensaciones auditivas.

CONFLICTO DE INTERESES

Los autores declaran no tener conflictos de intereses en re-
lacion con la preparacién y publicacion de este articulo.

4. Royston R, Waite J, Howlin P. Williams syndrome: re-
cent advances in our understanding of cognitive,
social and psychologial funtioning. Curr Opin
Psychiatry. 2019;32:60-6.

5. Lacroix A, Pezet M, Capel A, Bonnet D, Hennequin M,
Jacob MP, et al. Williams-Beuren sindrome: a multi-
disciplinary approach. Arch Pediatr. 2009;16:273-82.

Rev Pediatr Aten Primaria. 2021;23:313-5
ISSN:1139-7632 - www.pap.es

315



