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RESUMO: INTRODUGAO: as criangas fragilizadas por esta sindrome apresentam um conjunto de sinais
e sintomas caracteristicos, os quais variam de acordo com a extensdo do dano nos genes responsaveis pela
patologia. Considerando a caréncia de pesquisas e de literatura no Brasil no tocante a este agravo na satide da
crianga, resolveu-se pelo desenvolvimento desta temdtica como trabalho de conclusio de curso de enfermagem.
OBJETIVO: identificar na literatura atual aspectos clinicos e genéticos envolvidos no diagnéstico médico
precoce da sindrome de Williams-Beuren. METODOLOGIA: consistiu em um estudo de revisdo integrativa
de literatura, através de pesquisa nas bases de dados Literatura Latino-Americana e do Caribe Ciéncias da
Satde (LILACS), Medical Literatura Anélise e Retrieval System on-line (MEDLINE), Public Medline (Pu-
bMed) e as bibliotecas virtuais Scientific Electronic Library Online (SciELO), essas escolhidas por sua larga
difusdo académica. RESULTADOS E DISCUSSAOQ: evidenciou-se ser necessirio que os profissionais da sa-
tde, em especial os enfermeiros, de todos os niveis assistenciais, possuam competéncias e habilidades genera-
listas relacionadas a essa patologia, que englobem além dos conhecimentos fenotipicos e aspectos clinicos, que
possam direcionar de maneira répida, efetiva e segura seus processos de trabalho. CONSIDERACOES FI-
NAIS: o enfermeiro frente a essa condigdo clinica, precisa compreender a rede de desdobramento dos sinais e
sintomas envolvidos, para que em seguida possa alinhar o Processo de Enfermagem (PE) para uma assisténcia
mais qualitativa, auténoma, humana e interprofissional.

Descritores: Sindrome de Williams - Beuren; Diagnéstico; Aspectos Clinicos.

ABSTRACT: INTRODUCTION: children made fragile by this syndrome present a set of characteristic
signs and symptoms, which vary according to the extension of the damage in the genes responsible for the
pathology. Considering the lack of research and literature in Brazil regarding this grievance in children's
health, we decided to develop this theme as the final paper of the nursing course. OBJECTIVE: identify clin-
ical and genetic aspects involved in early medical diagnosis of Williams-Beuren syndrome in the current lit-
erature. METHODOLOGY: this was an integrative literature review study, by searching the databases Latin
American and Caribbean Health Sciences Literature (LILACS), Medical Literature Analysis and Retrieval
System on-line (MEDLINE), Public Medline (PubMed) and the virtual libraries Sci-entific Electronic Li-
brary Online (SciELO), chosen for their wide academic diffusion. RESULTS AND DISCUSSION: it was
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evidenced that it is necessary that healthcare professionals, especially nurses, from all levels of care, have
generic competences and skills related to this pathology, which include not only phenotypic knowledge and
clinical aspects, but also the ability to quickly, effectively and safely guide their work processes. FINAL CON-
SIDERATIONS: the nurse facing this clinical condition, needs to understand the unfolding network of signs
and symptoms involved, so that then can align the Nursing Process (NP) for a more qualitative, autonomous,
human and interprofessional assistance.

Descriptors: Williams - Beuren Syndrome; Diagnosis; Clinical Aspects.

RESUMEN: INTRODUCCION: los nifios fragilizados por este sindrome presentan un conjunto de signos

y sintomas caracteristicos, que varian segin la extensién del dafio en los genes responsables de la patologia.
Considerando la falta de investigacién y literatura en Brasil sobre este agravio en la salud infantil, decidimos
desarrollar este tema como trabajo final del curso de enfermeria. OBJETIVO: identificar en la literatura actual
los aspectos clinicos y genéticos implicados en el diagndstico médico precoz del sindrome de Williams-Beuren.
METODOLOGIA: se trata de un estudio de revisién bibliografica integradora, mediante la bisqueda en las
bases de datos Latin American and Caribbean Health Sciences Literature (LILACS), Medical Literature Anal-
ysis and Retrieval System on-line (MEDLINE), Public Medline (PubMed) y en las bibliotecas virtuales Sci-
entific Electronic Library Online (SciELO), elegidas por su amplia difusién académica. RESULTADOS Y
DISCUSION: se evidencié que los profesionales de la salud, especialmente los de enfermeria, en todos los
niveles de atencién, deben tener competencias y habilidades genéricas relacionadas con esta patologia, que
incluyen no sélo el conocimiento fenotipico y los aspectos clinicos, sino también la capacidad de orientar de
manera rapida, efectiva y segura sus procesos de trabajo. CONSIDERACIONES FINALES: la enfermera que
se enfrenta a esta condicién clinica necesita entender el despliegue de la red de signos y sintomas implicados,
para luego poder alinear el Proceso de Enfermeria (PN) para una asistencia més cualitativa, auténoma, humana
e interprofesional.

Descriptores: Sindrome de Williams - Beuren; Diagnédstico; Aspectos clinicos.

1 INTRODUCAO

O objeto de estudo desta pesquisa compreende os aspectos clinicos e genéticos da
Sindrome de Willams-Beuren (SWB). O interesse por essa temética se deu pela necessidade
de se explorar a respeito dessa doencga pouco abordada, a fim de gerar informacdes e conhe-
cimentos, os quais possam contribuir para os profissionais da satide no manejo da doenca e
diagnéstico precoce. E no caso, particular da enfermagem, para o delineamento dos focos e
julgamentos pertinentes ao Processo de Enfermagem (PE). Para abordar a temética se fez
necessario conhecer um marco teérico inicial da doenga.

A SWB foi descrita pelo médico neozelandés John Williams em 1961 e 1962 por
Adam Beuren na Alemanha, onde p6de-se observar um conjunto de sinais e sintomas seme-
lhantes e comuns em alguns pacientes pedidtricos, como: problemas cardiovasculares, atraso
mental, rostos com caracteristicas semelhantes, ocasionando i atencio para as peculiarida-
des da sindrome (AMARAL, et al. 2014).

Nesses pacientes ocorre a dele¢do, que é a perda de uma das cépias dos genes, situ-
ados na regido 7qi1.23, onde a mesma acontece em cinco a cada 10 mil recém-nascidos (MAT-
TOS, et al. 2017). Podendo haver a delegio de 20 a 28 genes na regido desse cromossomo
(VIDAL, et al. 2012; MATTOS, et al. 2017).

As criangas afetadas pela sindrome apresentam um conjunto de sintomas e caracte-
risticas clinicas, as quais variam de acordo com a extensio do dano nos genes responséveis
pela patologia (GRAZIANIA, et al. 2017). Uma das caracteristicas marcantes estdo as de
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cunho faciais, que s3o bem tipicas, como o nariz em sela, discreto inchago em volta das pal-
pebras, bochechas cheias, l4bios grossos, sorriso largo, sulco nasolabial longo (MATTOS, et
al. 2017; AMARAL, et al. 2013).

Porém a busca pelo diagnéstico, bem como a presenca dele em toda etapa, é muito
importante, visto que em muitas situagdes os mesmos passam por um processo longo de
procura, dificuldades e adversidades, uma caminhada dificil para obter uma resposta confir-
matéria (SANTOS, et al. 2013).

Partindo da hipétese que o diagndstico precoce é de crucial importincia para a rela-
¢do da familia com a crianca sindrémica e seu convivio em sociedade. O conhecimento a-
cerca dos aspectos clinicos e genéticos contribuem significativamente para o diagnéstico
prévio e a assisténcia de forma holistica, multiprofissional, interprofissional e direcionada
para conceder suporte para o paciente e sua familia no manejo da doenca.

Com isso, essa revisio se justifica diante da necessidade da ampliacdo de pesquisas
acerca da SWB, afim de produzir conhecimento cientifico baseado em evidéncias, oportu-
nizando fundamentagio tedrica para o processo de trabalho da equipe de satide, em especial
para enfermagem assistencial. Diante do exposto, a questdo disparadora aqui proposta foi:
quais sdo as carateristicas clinicas e genéticas no diagnéstico precoce da Sindrome de Willi-
ams-Beuren constante na literatura cientifica atual?

E o objetivo geral, proposto, foi identificar na literatura atual aspectos clinicos e ge-
néticos envolvidos no diagnéstico médico precoce da SWB.

2 METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo de revisio integrativa da literatura, que segundo
Olga et. al (2016), tem por finalidade “reunir e sintetizar achados de estudos realizados, me-
diante diferentes metodologias, com o intuito de contribuir para o aprofundamento do co-
nhecimento relativo ao tema investigado”. Contribuindo para o cuidado em sadde, sobre-
tudo para a enfermagem, 4 medida que se torna capaz de integrar o conhecimento produzido
em diversas disciplinas, compreendendo este mesmo cuidado como integral (RIBEIRO,
MARTINS, TRONCHIN, 2016).

O estudo foi realizado conforme rigor metodolégico nas seguintes etapas:
formulagdo da questdo para a elaboracdo da revisdo integrativa da literatura; especificacio
dos métodos de selecdo dos estudos; procedimento de extracdo dos dados; anélise e avaliagdo
dos estudos incluidos na revisdo integrativa da literatura; extracio dos dados e apresentacio
da revisio/sintese do conhecimento produzido e publicado.

O método adotado permite a sintese dos resultados de pesquisas relevantes e
reconhecidas, que facilita e acelera a incorporagio de evidéncias, novas descobertas na
pratica clinica, de pesquisa, educacio e administra¢do. Possibilitando, ao profissional,
fundamentacio para condutas e tomadas de decisdes a partir de um saber critico.

Para contextualizacio do estudo serd realizada revisio de literatura do tipo
bibliografica no banco de dados on-line: Literatura Latino-Americana e do Caribe Ciéncias
da Satde (LILACS), Medical Literatura Anélise e Retrieval System on-line (MEDLINE),
Public Medline (PubMed) e as bibliotecas virtuais Scientific Electronic Library Online
(SciELO). Para a selegdo dos artigos, serdo utilizados os descritores contemplados nos
Descritores em Ciéncias da Satde (DeCS), como: aspectos clinicos; diagnéstico; Sindrome
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de Williams.

Os critérios de inclusdo utilizados foram: artigos publicados de 2013 a 2021, nos
idiomas portugués e inglés, disponiveis gratuitamente e na integra em texto completo nas
bases de dados pré-estabelecidas. J4 os critérios de exclusio foram: artigos indisponiveis na
integra, que nio respondiam 3 questio desta pesquisa, repetidos na mesma ou em mais de
uma fonte de dados e estudos de revisdo/analise.

A fase da avaliagdo foi realizada a partir da anélise critica dos dados obtidos,
avaliando critérios de autenticidade, qualidade metodolégica e importincia das informagaes.

A revisio integrativa foi apresentada contendo detalhes explicitos das pesquisas a
fim de conceder ao leitor condi¢des de analisar a conformidade dos procedimentos
realizados. Os resultados serdo apresentados na forma de tabela, sendo as informacdes
apresentadas em dois seguimentos, um relacionado as caracteristicas de identificacdo do
artigo (base de dados, revista, ano de publicagdo, autor (es), titulo, idioma e tipo de
publicacdo) e outro relacionado as caracteristicas metodolégicas do estudo (tipo de estudo,
objetivo, amostra, tamanho da amostra, fatores, conclusio).

O cruzamento serd realizado utilizando os operadores booleanos AND, sendo
cruzados os descritores entre si, até alcancar uma quantidade de artigos para compor a
amostra de forma satisfatéria.

Para os resultados foram realizadas as etapas de identificacdo dos artigos que
respondessem a questio norteadora, analisadas através de um instrumento adaptado,
contendo o titulo do artigo, autores, ano de publicagio, objetivo da pesquisa, metodologia
utilizada e resultados da pesquisa.

Tabela 1 - Distribui¢do da quantidade de publicacdes obtidas nas bases de dados LILACS, SciELO

e MEDLINE de acordo com os descritores selecionados, Maceid, 2021.

803

ESTRATEGIA DE BUSCA* LILACS SCIELO MEDLIN | TOTAL
E
E S E S E S
“Aspectos Clinicos” AND “Sindrome de Willi- 3 1 3 o 2 I
ams-Beuren”
“Sindrome de Williams-Beuren” AND “Di- 42 3 12 1 27 o
agnéstico”
“Sindrome de Williams-Beuren” AND “Diagnés- | s o 8 1 2 o
tico” AND “Aspectos Clinicos”
Total

*A pesquisa foi realizada com os descritores na lingua portuguesa, utilizando os operadores booleanos AND.
*QOs artigos encontrados repetidamente nas bases de dados foram excluidos.
Legenda: E- encontrado; S- selecionado.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Foram selecionados 8 artigos que atenderam aos critérios de inclusio previamente
estabelecidos. Do total das amostras selecionadas, 6 artigos sdo producdes brasileiras e dois
internacionais. Quanto ao local de desenvolvimento dos estudos no Brasil, a regiio Sudeste
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encontra-se como a maior contribuinte da produgio cientifica encontrada, seguida da regido
Nordeste. A regido Centro-Oeste e a regiio Sul apresentam um artigo cada.

Dentre os resultados encontrados as revistas que tiveram publicacées foram: Cad.
Ter. Ocup. UFSCar; Psicol. pesq ; Rev. Health Qual Life Outcomes; R. Bioeducagio; Re-
vista Destaques Académicos; Psicol. esc. Educ; Brazilian Journal of Health Review; CES-

PUC.

Os achados descritos nos artigos tiveram aspectos importantes a serem avaliados

na seguinte revisdo, foram descritos abaixo, autor, tema e periédico (Tabela 1).

Quadro 1. Artigos cientificos selecionados nas bases de dados LILACS, SCIELO e
MEDLINE segundo o titulo, periédico e ano. Maceid, 2021.

AUTORES ARTIGO PERIODICO
A Avaliagio da influéncia dos sintomas clinicos na . .
. . . , Caderno Terapia Ocupacional.
qualidade de vida de individuos com Sindrome de UFSCar (Impr.) / 201
Wi illiams-Beuren. pr.) / 2017
Az Investigacdo dos dominios cognitivos de pacientes
com Sindrome de Williams usando as Escalas Psicologia pesquisa / 2014.
Wechsler.
A3 Avaliacio da qualidade de vida em familias com Rev. Health Qual Life Out-
pacientes com Sindrome de Williams. comes / 2021.
Asg
Sindrome de Williams-Beuren: artigo de revisdo. Revista Bioeducacio/ 2014
As Cuidado de,enfermagem r}a‘atengio primdria a cr%— Revista Destaques Académicos/
anc¢a com Sindrome de Williams-Beuren: uma revi- 020
sdo integrativa. 2020
A6 . ;
Estresse em criangas e adolescentes com Sindrome
de Williams-Beuren em idade escolar. Psicologia escolar e educacio/ 2014
Ay Correlagdes entre o fendtipo na Sindrome de Willi- Brazilian Journal of Health Re-
ams e os genes deletados. view / 2021
A8 A aquisi¢do da linguagem por parte de criancas com

Sindrome de Williams: um estudo de caso sobre a
compreensido de sentencas passivas.

Fonte: Dados da revisio integrativa, Macei6, AL, 2021.

Cadernos CESPUC De Pesquisa

Série Ensaios / 2018.

Apés analisados os titulos dos artigos e os que haviam rela¢io ao tema proposto,

sendo feita a leitura dos resumos, foram identificados focos norteadores para o objetivo pro-
posto, sendo 8 selecionados por terem correspondido & temitica do estudo bibliogréfico, a-
través da amostra previamente estabelecida.
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Quadro 2: Avaliagio e anélise das informagdes especificas dos artigos selecionados. Resumo

dos objetivos, resultados e conclusdo. Maceid, 2021.

Art

OBJETIVOS

RESULTADOS

CONCLUSOES

A1

Este estudo teve como Ob'

jetivo identificar possi-
veis sintomas clinicos nos
individuos com SWB e as
possiveis

na qualidade de vida.

consequéncias

Os resultados sugerem que os ado-
lescentes com SWB possuem uma
boa qualidade de vida, apesar de a-
presentarem maiores possibilida-
des de sintomas psiquiétricos. Es-
tes resultados sdo vélidos, j4 que
a qualidade de vida é mensurada a
partir da subjetividade do indivi-
duo avaliado.

Chega-se a hipétese de que os a-
dolescentes com SWB podem a-
presentar uma distorgdo da reali-
dade para o fator positivo/oti-
mista, possivelmente baseada em
algumas caracteristicas da pré-
pria sindrome, tais como sdo
sempre alegres e sorridentes, fa-
tores associados i deficiéncia in-

telectual.

Az

Analisar o perfil cognitivo
de uma série de ca-
sos de pacientes com
SWHB, utilizando a Escala

Wechsler de Inteligéncia.

Os resultados apontam para um pa-
drdo de desempenho semelhante
entre os participantes na escala ver-
bal, porém o QI de execucdo teve
maior correlagio com o QI total.

Foi observada uma discrepincia
entre habilidades verbais e nio
verbais em 409% dos participantes.

A3

Conhecer o nivel de
qualidade de vida descrito
por familias com

Sindrome de Williams.

A Sindrome de Williams é um
transtorno do desenvolvimento
caracterizado por uma deficiéncia
intelectual varidvel. Pessoas com
Sindrome de Williams precisam da
intervengdo de varios especialistas
clinicos e educacionais ao longo de
sua vida.

O impacto produzido por essa
deficiéncia em seu ambiente
imediato, especialmente nas

familias.

Ay

Conhecer as principais ca-
racteristicas ocasionam a

Sindrome de Willians.

Neste estudo foram examinados
artigos publicados no periodo entre
2000 e 2011. Foram selecionados 43
artigos, dos quais 34 foram usados
como base para esta revisdo. Crité-
rios de exclusdo: Os artigos exclui-
dos nio tinham como tema central
a SWB ou nio traziam atualizagio
relevante sobre o tema. Critérios de
inclusdo: Artigos e teses que tives-
sem como tema central a SWB, a-
bordando os mais diversos aspectos
da patologia. A coleta de dados o-
correu entre janeiro e abril 2011. As
alteracGes fisicas mais comuns sio
as cardiovasculares (estenose adr-
tica supravalvular e pulmonar peri-
férica), facies caracteristica, atraso
de crescimento, além das alteracées
comportamentais e atraso mental
que, pelas suas peculiaridades, mo-
tivam especial atengdo. Nio se co-
nhecem as interacdes gene-gene ou
gene-ambiente. O diagnéstico é cli-
nico, tendo como exame padrio-
ouro o teste de Fish. E necessério o

Conclui-se que a SWB necessita
ser mais conhecida e diagnosti-
cada pelos médicos, em especial
pelos pediatras, para fins terapéu-
ticos e de manejo adequado do pa-
ciente portador.
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encaminhamento desses pacientes
para equipes multiprofissionais.

As

O presente estudo foi o de
produzir e avaliar um vi-
deo informativo e de ori-
entacido direcionado a pais
e cuidadores sobre o ma-
nejo comportamental de
pessoas com Sindrome de
Wi illiams-Beuren.

A revisio (pesquisa) bibliogrifica
permitiu a posse de informagdes
sobre a SWB que constam nos tra-
balhos realizados por pesquisado-
res relacionados em nosso Referen-
cial Teérico. A Sindrome ¢é rara e
estd associada a fenétipos neuro-
cognitivos e comportamentais que
devem ser entendidos como a base
para a pesquisa de padrdes compor-
tamentais, emocionais e cogniti-
vos, sem desconsiderar a influéncia
do ambiente e sua ligagio com o dé-
ficit intelectual. Através do conhe-
cimento dos sintomas, é possivel a-
judar no diagnéstico precoce, pro-
porcionando melhor manejo com o
individuo e melhora na qualidade
de vida. Para contribuir, desenvol-
vemos e produzimos um video re-
para
pais/cuidadores, tendo como ob-
jeto central a disseminacido de in-
formagdes e cuidados com indivi-

portagem de orientagdo

duos com a Sindrome de Williams-
Beuren.

pode-se

que o video produzido e avaliado

Concluindo, ponderar
na presente tese apresenta rele-

vantes orientagdes através da
forma televisiva, e atende as ne-
cessidades informativas do pu-
blico alvo, com uma proposta de
ficil acesso. Entendemos que
com esta producio, podemos con-
tribuir de forma marcante com o
desenvolvimento social e infor-

mativo a pais e cuidadores.

A6

Objetivamos conhecer cri-

ancas e adolescen-

tes com sindrome de Wil-

liams-Beuren apresentam
;.

niveis elevados de es-

tresse. Avaliamos 40 indi-
, .

viduos em idade escolar,

com diagnéstico

da Sindrome de Williams-

Beuren e grupo controle.

Os instrumentos utilizados escala
de Estresse Infantil (ESI), Escala
de Inteligéncia para Crian-

cas (WISC), Escala de Inteligén-
cia para Adultos (WAIS) e
um questiondrio semiestruturado.
No grupo com o SWB, s50% tinham
altos niveis de estresse em compa-
ragdo com 28,6% no grupo controle,
diferenca altamente significativa
estatisticamente (p <o,001). De es-
cola de inclusdo, 40,7% apresenta-
ram maior estresse; de escola espe-
cial, 69,20 (p> 0,140). Individuos
com Sindrome de Williams mos-
tram indice elevado de estresse.

Este estudo destaca a necessidade
de orientagio sobre a sin-
drome a pais e gestdo escolar,

com foco na reducdo de possiveis

fatores ambientais estressantes.

Ay

Realizar uma pesquisa bi-
bliografica acerca da Sin-
drome de Williams-Beu-
ren e levantar estudos
mostrando o desenvolvi-
mento musical e social dos

portadores.

A Sindrome de Willians é causada
pela perda de um ou mais genes do
brago longo do cromossomo 7, ao
que se d4 o nome de sindrome dos
genes contiguos (Figura 1). Nessa
regido existem dois genes impor-
tantes para o aparecimento dos a-
chados listados pelos médicos pio-
neiros no relato da sindrome: o da

Quanto mais precocemente for
diagnosticada melhor serd o de-
sempenho neuropsicomotor da
crianca. Esses achados poderio
ainda auxiliar na compreensio de
mecanismos relacionados & per-
sonalidade, cognicio e linguagem
sob uma perspectiva genética,
nio somente de sujeitos com a
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elastina (ELN) — aparentemente
responséivel pelos defeitos cardia-
cos — e o LiMquinase, que estd as-
sociado & nogdo de visdo espacial.

SWB, mas da humanidade de

uma forma geral.

A8

Apresenta o resultado de
um estudo de caso que teve
como foco a verificagio da
compreensdo de sentencas
passivas por parte de uma
crianca com a Sindrome
de Williams, uma rara do-
enca genética que revela,
nas pessoas com essa con-
di¢do, um perfil cognitivo,
comportamental e comu-
nicativo bastante peculiar.

Os resultados obtidos revelam um
desempenho  significativamente
inferior da crianca SW na compre-
ensio de sentencas passivas longas
quando comparadas ao grupo con-
trole, o que sugere que a sintaxe na-
quele sujeito ndo esteja intacta.

Os resultados dos testes do es-
tudo ora reportado revelam um
desempenho na compreensio de
sentengas da crianga
SW consideravelmente inferior
ao do grupo controle, formado

passivas

por criangas tipicas, sobretudo
em sentencas passivas longas, nas
quais h4 a presenca de um by-
phrase explicito e foneticamente
realizado.

Fonte: Dados da revisio integrativa, Maceié, AL, 2021.

Relacionado ao ano de publicagio de mais predominio dos estudos selecionados, fo-
ram os anos de 2014 e 2021 com 2 artigos cada, sendo sucedido pelos anos de 2013, 2017, 2018 e
2020 que tiveram apenas 4 artigos no total.

Quadro 3. Distribuicdo da quantidade e percentagem dos artigos selecionados, indexados nas
bases de dados LILACS, MEDLINE e SCIELO, no periodo 2013 a 2021, segundo o ano de
publicacdo. Maceid, 2021.

Ano de Publicagio Quantidade de Artigos %

2021 02 25%
2020 - -
2019 - -
2018 o1 12,5%
2017 o1 12,5%
2016 = @
2015 o1 12,5%
2014 02 25%
2013 o1 12,5%

TOTAL 08 100%

Fonte: Dados da revisio integrativa, Macei6, AL, 2021.

Os artigos foram especificados quanto ao modelo de sistematizacdo de estudo, sendo

assim distribuidos em: 4 estudos qualitativos com abordagem descritiva; 3 estudos quantita-
tivo e 1 Estudo sistematico (Tabela 4).
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Quadro 4. Distribuicdo dos artigos selecionados, indexados nas bases de dados, LILACS,
SCIELO e MEDLINE, segundo tipo de estudo. Maceid, 2021.

Tipo de estudo N %
Estudo qualitativo 4 50%
Estudo quantitativo 3 37,5%
Estudo sistematico 1 12,5%

Fonte: Dados da revisio integrativa, Maceid, AL, 2021.

A SWB é uma doenga relativamente rara, pouco conhecida popularmente por sua
baixa incidéncia na populagio geral, porém vem despertando cada vez mais as necessidades
de pesquisas mais especificas, acerca das possiveis causas dessa variabilidade (GRAZIA-
NIA, et al. 2017). Estima-se que a cada 10.000 mil criangas nascidas vivas, apenas cinco apre-
sentam a Sindrome de Williams no mundo (SANTOS, et al. 2013). Um dos grandes desafios
para as familias de criancas com a SWB ¢é o diagnéstico, que muitas vezes por despreparo
profissional é realizado de forma tardia e equivocado, retardando o acompanhamento dire-
cionado para essa crianga, dificultando dessa forma um maior desenvolvimento e suporte
para as familias (SEPULVEDA; RESA, 2021).

Embora seja uma doenga com caracteristicas fisicas, clinicas e comportamental mar-
cante, nio existe regra para que a crianca possua todos esses sinais. Fator esse que pode di-
ficultar o diagnéstico, principalmente quando a equipe multiprofissional que presta assis-
téncia ndo possuir um embasamento satisfatério acerca de todos os aspectos clinicos e gené-
ticos da SWB (MATTOS, et al. 2017).

As caracteristicas ficies é outro fator determinante para a condugio diagnéstica. Vale
ressaltar que as caracteristicas ficies sio conhecidas também como "face de gnomo ou fadi-
nha”, onde na maioria dos casos sio facilmente perceptiveis, quando se possui o conheci-
mento de suas similaridades. As mais comuns estdo descritas no quadro a baixo (Quadro 5).

Quadro 5: Caracteristicas ficies citadas nos artigos selecionados.

CARACTERISTICAS FREQUENCIA DE CARACTERISTICAS CI-
TADA NOS ARTIGOS SELECIONADOS

Nariz pequeno e empinado 30%

Dentes pequenos 11%

Sorriso largo e frequente 25%

Estrabismo 7%

Aumento do volume da regiio das

péalpebras 159

Nariz em cela 806

Sulco nasolabial caracteristico 4%

Fonte: Dados da revisio integrativa, Maceié, AL, 2021.
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Imagem 1: Representacio da Sindrome de Williams.

Imagem 1: Representagio da Sindrome de Williams. Fonte: CASA DE NOTICIAS, 2019

A SWB se caracteriza por um conjunto de alteragdes clinicas que envolvem diver-
sos sistemas do organismo, sendo essas caracteristicas mais acentuadas em uns, e menos
acentuadas em outros. (SOUZA, et al. 2013). A crianga pode possuir problemas cardiovas-
culares, principalmente estenose adrtica supra valvular ou estenose da artéria pulmonar,
sendo esse um dos critérios que podem nortear o diagndstico precoce (SEPULVEDA;
RESA, 2021).

Os perfis de personalidade e comportamento da SWB sio bem complexos. Geral-
mente sio criangas com personalidade amigével e muito socidvel, se apresentando frequen-
temente com entusiasmo, possuindo sensibilidade com as emocdes alheias e preocupagio
excessiva com determinados assuntos ou objetos (SANTOS, et al. 2013). J4 Graziania, et al.
(2017); Fernandes, (2014) destaca a irritabilidade, hiperatividade e dificuldade de aprendi-
zado, podendo ser esse um dos fatores que levam a investigagio a respeito de sindromes que
possam influenciar a fase escolar.

O retardo intrauterino significativo pode influenciar as alteragdes de crescimento
em criangas com a sindrome, apresentando abaixo do normal por 1 ou 2 cm/ano, possuindo
como caracteristica uma estatura menor nos adultos (SEPULVEDA; RESA, 2021). As alte-
racdes endocrinoldgicas, incluindo problemas de tireoide, alteracdes osteomusculares, como
frouxiddo dos ligamentos, que podem atrapalhar no desenvolvimento motor (interferindo
na capacidade de sentar, andar e correr) (SOUZA, et al. 2013).

Medeiros, Praxedes, (2021); Pilar, et al. (2018) abordam que a deficiéncia mental
(DM) est4 presente em todos os casos de SWB, porém, de forma leve a moderada e apre-
sentam dificuldades pontuais como raciocinio espacial, coordenacio e equilibrio, apresen-
tando um atraso psicomotor, no entanto, possui um alto nivel de desenvolvimento verbal,
solucionar problemas e motricidade fina. Além disso, a crianga portadora de SWB possui
um atraso no cognitivo e no processo de aprendizagem na escolariza¢do, devido ao déficit
global de desenvolvimento que afeta a sua fase de escolaridade.
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Para Souza, et al. (2014), Fernandes (2014), corroboram ao afirmar que esta sindrome
apresenta maiores potencialidades em habilidades de linguagem contrastada com o severo
déficit em habilidade visual e espacial assim como problemas de atengio, ansiedade nio-
social, fobias e dificuldades com o processamento sensorial. Além do que, a presenca de pro-
blemas gastrointestinais, como: refluxo gastro esofdgico, célicas, dificuldade em alimentar-
se, hiperacusia, onde o paciente possui uma sensibilidade maior aos sons, tolerando mal ru-
idos altos, é muito frequente (FERREIRA, 2018; SEGUIN, et al. 2015).

As caracteristicas ficies sio muito notdveis em criangas com SWB, inclui volume
periorbital, iris estrelada em individuos com olhos azuis, ponte nasal plana, pequeno nariz
arrebitado, filtro longo, perfil facial plano, queixo pequeno e pele delicada, essa aparéncia
facial sofre mudancas, frequentemente com engrossamento dessas caracteristicas nos adul-
tos (MEDEIROS; PRAXES, 2021; RENGEL et al., 2015). Outras caracteristicas s3o os pro-
blemas dentérios e orais que sio comumente encontrados em pacientes com SWB. Achados
evidentes incluem dentes pequenos e amplamente afastados, mé oclusdo e auséncia de um
ou mais dentes (GONZALES; MARTINS; PELAEZ, 2016). O “prazer pela musica é outra
caracteristica quase uninime em pacientes com SWB, que inclui habilidades de canto, ma-
nuseio de instrumentos musicais e reconhecimento de cancées” (PILAR, et al. 2018; SEPU-

LEDA, RESA 2021).

Quadro 6. Manifestagdes clinicas descritas na literatura nos artigos selecionados, indexados
nas bases de dados LILACS, MEDLINE e SCIELO, no periodo 2013 a 2021, segundo o ano
de publica¢do. Maceid, 2021.

AUTORES (ES) MANIFESTAQGES TIPOS

INTEGRADOS CLINICAS

MATOS, et al. 2017; SAL- Intercorréncias do nasci- | - Atraso no desenvolvimento
VADOR, et al. 2014; SE- mento e da infincia. neuropsicomotor;

PULVEDA; RESA, 2021

VIDAL, 2014; MEDEI- - Baixo peso ao nascimento;
ROS; PRAXEDES, 2021;

FERREIRA, 2014. - Dificuldades no ganho de peso;

- Baixa estatura;

- Hipercalcémica;

- Otites de repeticio;

- Constipagio intestinal;

- Hérnia umbilical/ inguinal.

MATOS, et al. 2017; SAL- Caracteristicas - Proeminéncia supraorbitéria;
VADOR, et al. 2014; SE- faciais.
PULVEDA; RESA, 2021, - Bochechas proeminentes;
2021; VIDAL, 2014; ME-
DEIROS; PRAXEDES, - Ponte nasal baixa;
Revista Ibero-Americana de Humanidades, Ciéncias e Educacao. Sao Paulo, v.7.0.8. ago. 2021.

ISSN - 2675 — 3375

810



Revista Ibero-
Americana de
Humanidades,
Ciénciase
Educagdo

. Revista Ibero- Americana de Humanidades, Ciéncias ¢ Educacao- REASE

2021; AMARAL, et al; 2014;
FERREIRA, 2014.

- Narinas antevertidas;
- Filtro nasal longo;
- Macrostomia;

- Anomalias dentarias.

MATOS, et al. 2017; SAL- Caracteristicas

VADOR, et al. 2014; PE- cardiovasculares. - Alteragbes cardiacas (estenose aértica su-
REIRA, 2021; MEDEIROS; pravalvar e estenose da artéria pulmonar);
PRAXEDES, 2021; FER-

REIRA, 2014. - Hipertensdo sistémica.

PEREIRA, 2021; SEPUL- Caracteristicas - Estrabismo;

VEDA,; RESA, 2021. oftalmolégicas.

- Iris estrelada.

MEDEIROS; PRAXEDES,
2021; AMARAL, et al; 2014.

Caracteristicas muscu-
loesqueléticas e renais.

- Clinodactilia do 52 dedo;

- Alteragdes Renais.

MATOS, et al. 2017; SAL-
VADOR, et al. 2014; SE-
PULVEDA; RESA, 2021,

Caracteristica de persona-
lidade, cognicio, lingua-
gem e audicdo.

- Deficiéncia mental;

- Personalidade amigével;

2021; VIDAL, 2014; ME-

DEIROS; PRAXEDES, - Ansiedade;
2021; AMARAL, et al; 2014;
FERREIRA, 2014. - Hiperatividade;

- Caracteristica vocal rouca e 4spera.

Fonte: Dados da revisio integrativa, Maceid, AL, 2021.

Anteriormente a sindrome era associada erroneamente a fatores teratogénicos ou
apenas maternos, e sé foi identificada a partir da década de go. A partir dessa época comegou
a perceber que a regido afetada pela sindrome é a do cromossomo 7, sendo mapeado em
7q11.23, com o gene ELN - elastina, altamente afetado, assim como genes adjacentes (MO-
RADELA; LOPES, 2021; SOUZA, et al. 2014).

A microdele¢io do cromossomo 7 envolvida na sindrome ocorre devido a formacio
genética Ginica nessa regiio, onde a regido cromossdmica é flanqueada por conjuntos de genes
homélogos e duplicons, que sdo pseudogenes organizados em blocos de repeticdo de baixas
cépias, que desalinham cada cromossomo 7 durante a meiose podendo levar ao crossing-over
desigual e posterior delegio da regido da SWB (GRAZIANIA, et al. 2017). Ainda de acordo
com o mesmo autor e seus colaboradores a maioria das quebras ocorre em duplicons médios
ou centroméricos e leva a uma dele¢do de aproximadamente 1.5 milhdes de pares de base de
DNA, envolvendo de 26 a 28 genes.

Medeiros; Praxedes, (2021); Ferreira, (2018) corroboram ao afirmar que quanto 2 eti-
ologia genética da SWB, trata-se de uma sindrome de microdele¢io ou de delecdo de genes
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contiguos, causada pela perda de uma cépia de aproximadamente 21 genes presentes na re-
gido 7qui-23, que abrange 1.5 a 1.8 milhes de pares de bases. Sendo assim na maioria dos
casos, a delecdo ocorre esporadicamente, porém, ha relatos de familias com heranca autos-
sdmica dominante para essa sindrome.

Apesar de “21 genes terem sido identificados na delecio da SWB, suas contribui¢des
individuais para os fenétipos dos pacientes ainda nio estio completamente estabelecidas”
(SOUZA, et al. 2014). A delecdo do gene da elastina (ELN) é a que estd bem delimitada,
interferindo na elasticidade de érgdos alvo, a hemizigosidade do ELIN é necesséria, nio sendo
suficiente para causar, sozinha, a Sindrome de Williams-Beuren (MARTINS, et al. 2014;
SANTOS, et al. 2013).

Ferreira, (2018) afirma que a “maioria dos adultos com SWB escolhem nio repro-
duzir, mas aqueles que reproduzem tém uma chance de 50% que cada filho herde a sin-
drome.” O risco maior ocorre devido a um aumento nos eventos de desalinhamento dos
cromossomos 7 durante a meiose.

J4 Medeiros, Praxedes, (2021) expdem que portadores de inversio da regido critica da
SWB s3o mais propensos a produzir um gameta que abriga a regiio cromossémica da SWB
deletada, tendo um risco 4 vezes maior de transmitir a dele¢io a prole.

Devido ao déficit de conhecimento acerca da SWB o diagnéstico ocorre muitas vezes
de forma tardia, principalmente nos casos em que o paciente nio nasce com uma cardiopatia
expressiva que muitas vezes norteiam o diagnéstico. Portanto Souza, et al. (2014); Ferreira,
(2018); Mattos, et al. (2017), enfatizam que a suspeita diagnéstica é baseada na evolucio e
histéria clinica durante os primeiros anos de vida, quando os sinais se tornam mais evidentes
e as confirmacdes genéticas.

A identificagio do tamanho das dele¢ées dos pacientes com SWB e quais genes
estdo envolvidos em cada delecdo pode fornecer informacdes valiosas para a correlagio ge-
nétipo-fendtipo e essas informacdes podem ser obtidas através da aplicacio das técnicas ci-
tomoleculares (SOUZA, et al. 2013). Atualmente as técnicas citomoleculares que sio mais
utilizadas no diagnéstico laboratorial s3o as de hibridacdo in situ por fluorescéncia (FISH),
a de multiplicacdo de multiplas sondas dependentes de ligagio (MLPA) e a hibridizacio
gendémica comparada por arrays (aCGH), entretanto, sio aplicadas duas para confirmar o
diagnéstico clinico da SWB, apresentando graus de detec¢des e informacdes diferentes
(FERREIRA, 2018).

Segundo os autores aqui pesquisados, o diagndstico precoce norteia tanto o paciente
como o tratamento necessério para cada caso, fornecendo maior independéncia e autonomia
dessa crianga. Logo, dessa forma pode auxiliar desde a infincia a interagir da melhor forma
com o meio social, tracando estratégias para a sua inser¢io no meio escolar, como o manejo
da sua independéncia na vida adulta (MEDEIROS, PRAXEDES, 2021).

Faz-se necesséirio que os profissionais de satide possuam um conhecimento satisfaté-
rio sobre os sinais clinicos e genéticos da doenca. A grande variagdo no fenétipo da sin-
drome, em muitos casos, acaba dificultando e atrasando o diagnéstico clinico. Tendo isso
em vista é necessario que os profissionais da sadde possuam um conhecimento amplo rela-
cionado a essa patologia, conhecimento este, que englobem além dos conhecimentos fenoti-
picos e aspectos clinicos, respaldo para direcionar o diagnéstico laboratorial.

No estudo de Amaral, et al. (2013); Bezerra (2016), foi perceptivel que os pais tragam
uma luta didria até o fechamento do diagnostico, sufocados por incertezas e sem norte na
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condug¢io da qualidade de vida do seu filho. Consequentemente, nota-se que é de grande
relevincia que as criangas acometidas pela sindrome, sejam bem assistidas e acompanhadas
por uma equipe multidisciplinar de profissionais da satde e de educacdo que assistam essa
crianca de forma holistica, devido aos sinais e sintomas inerentes a sua condi¢io, bem como,
possiveis complicagdes as quais possam surgir no decorrer das suas vidas (FERNANDES.
2014; MARTINS, et al. 2016).

Como na maioria das doencas genéticas, a SWB nio possui ainda um método capaz
de corrigir a perda de material genético, restabelecendo o perfeito funcionamento do orga-
nismo. Porém existem tratamentos atenuantes e acompanhamento de crucial relevancia, as
consequéncias da SWB. Esses acompanhamentos podem ocasionar a crianca uma melhor
qualidade de vida, relacionada aquelas que n3o seguem acompanhamento na medida correta,
onde o intuito dessas medidas é buscar atenuar os sintomas, tratar as condi¢des associadas
e, sobretudo, prevenir complicacdes. Entre as medidas imprescindiveis ao tratamento cita-
das ao longo desta pesquisa, algumas possuiam semelhancas entre os autores, onde podem
ser destacadas na tabela abaixo.

Quadro 7. Tratamento sugerido e sua justificativa. Maceid, 2021.

TRATAMENTO SUGERIDO JUSTIFICATIVA %

Acompanhamento médico regular. Esse profissional pode identificar e nortear o pa- | 22%
ciente no enfrentamento da doenga.

Acompanhamento com equipe multiprofissio- | Por se tratar de uma sindrome global, que afeta | 189%

nal. diversos seguimentos da crianga, se faz necessé-
rio um acompanhamento holistico, com uma e-
quipe que vise o todo do paciente e somem forcas
para a melhora, para o diagnéstico precoce e qua-

lidade de vida.
Monitorag3o da pressio arterial e frequéncia Devido ao estreitamento das artérias. 14%
cardiaca.
Atencgdo 3 fungdo renal e intestinal. Decorrente ao excesso de cdlcio na circulagio. 8o
Frequentes avaliacSes oftalmolégicas, odonto- | O paciente de Williams pode ter o comprometi- | 10%
légicas, ortopédicas e auditivas. mento das fungdes desses sistemas.

Acompanhamento rigoroso da curva de cresci- | Devido ao fato que 29% dessa populagdo apre- | 129%

mento e do ganho de peso. senta obesidade na vida adulta.
Programas especiais de educagio. Favorecem o desenvolvimento da aprendizagem | 169

e a integracdo do portador da doenga na socie-

dade.

Fonte: Dados da revisio integrativa, Maceid, AL, 2021.

O enfermeiro como um profissional que presta assisténcia humanizada a crianga em
seu crescimento e desenvolvimento desde o nascimento, pode identificar possiveis altera-
¢des na satde da crianga, norteando os pais para a busca de diagnéstico precoce (NONATO
et al. 2020; GUENAT, 2016; NANDA, 2018).

A “assisténcia a saidde da crianca é uma atividade de fundamental importincia em
funcio da vulnerabilidade nessa fase do ciclo de vida, onde o acompanhamento da crianga
na puericultura espera-se reduzir a incidéncia de doengas” (SILV A et al., 2017; CREPALDI,
2018).
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De acordo com Coelho, et al. (2016) é necessério a detecgdo e intervengio precoce de
possiveis atrasos nos trés primeiros anos de vida, sendo a triagem nas consultas de rotina
algo indispensdvel a crianca apresentando fatores de riscos, ou ndo, para patologias. O en-
fermeiro pode utilizar como base para consultas de puericultura, o programa de Atencio
Integrada a Doencas Prevalentes na Infincia (AIDPI), além da ampliago do conhecimento
para patologias menos frequentes como a Sindrome de Williams-Beuren (CORREA, MI-
NETTO e CREPALDI, 2018).

Dessa forma, se faz necessério o conhecimento aprofundado acerca da Sindrome de
Willians-Beuren, sabendo que o diagndstico precoce, e a condugio holistica da patologia sdo
de crucial importincia, onde o enfermeiro possui como proposito is a¢des assistenciais, con-
tribuindo de maneira especifica a integralidade do cuidado (MATTOS, et al. 2017; COE-
LHO, et al. 2016).

Visto que os fatores de risco para o atraso de criancas diagnosticadas com SWB sio
multiplos, e o acimulo de condi¢cdes podem determinar maiores impactos no desenvolvi-
mento da crianca, instruir as familias de criancas com SWB ¢é essencial (DORNELAS e
MAGALHAES 2016; SILVA et al. 2017). E importante para familias com criancas que te-
nham o diagnéstico de SWB, estabelecer uma rede de apoio, de atencio e protegio ao desen-
volvimento da crianga, buscando identificar os fatores de risco, compreender a crianga, a sua
familia e o préprio contexto em que estio inseridos para uma melhor assisténcia.

Como “resultado do aprofundamento das caracteristicas peculiares da sindrome, e
apreensio da necessidade de um cuidado sistematizado e individualizado pelo enfermeiro e
equipe interdisciplinar” (NONATO, et al 2020), se percebe a necessidade do enfermeiro
elaborar um Plano de Cuidados, a partir de Diagnésticos de Enfermagem com base na Ta-
xonomia NANDA 2018- 2020 (NANDA, 2018), contemplando as etapas de hipéteses, de
solucgdo e aplicagdo i realidade, visando nortear a melhor conducio para as possibilidades
ocasionadas por tal patologia.

Quadro 8. Plano de Cuidados 4 crianga com Sindrome de Williams-Beuren.
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Classe Diagnéstico Fator relacionado ao risco Prescri¢io de Enfermagem
Funcdo Respira- | Respiragdo prejudi- | Presenca de estenose aértica | - Manter a crianga em posi¢des que
téria cada Supravalvar. favoregam a expansﬁo torécica, como

Fowler ou Semi Fowler.

-Orientar a crianga a reconhecer sua
necessidade de momentos de repouso.

Hidratagio di-

Risco de desequili-

Disfungdo renal.

Aumentar a ingesta hidrica e sucos

minuida. brio eletrolitico. com menor concentragio de sais mi-
nerais.
Lesdio  perifé- | Risco de disfun¢do | Obstrucio vascular. - Manter extremidades aquecidas.
rica. neurovascular perifé-
rica. - Hidratagdo constante.
Desenvolvi- Risco de desenvolvi- | Relacionado ao distirbio ge- | - Aplicar a curva de neurodesenvolvi-
mento na a- | mento atrasado. nético. mento, considerando a presenca da
prendizagem. sindrome.
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- Associar o cuidado de satide ao Am-
bito escolar, formulando parceria com
o centro de educagdo para acompa-
nhar o desenvolvimento neurolégico
quanto ao aprendizado.

Agitagio
sente.

pre-

-Conforto  prejudi-
cado.

-Estresse Presente.

Sintomas da doenga.

- Estabelecer rotina de relaxamento
com terapias complementares como
musicoterapia; cromoterapia, ludote-
rapia, florais, ervas, banhos termais

entre outros.

Fonte: Dados da revisio integrativa, Maceié, AL, 2021.

CONSIDERACOES FINAIS

Diante do exposto pode-se perceber que as pesquisas sobre a Sindrome de Williams-
Beuren ainda ocorrem de forma limitada, sendo algo perceptivel pelos autores, na busca de
fundamentacio tedrica para tal pesquisa. Além da escassez de artigos publicados nacionais
sobre a SWB, a pouca quantidade que foi encontrada era com mais de dez anos de publica-
¢do. Com isso vale ressaltar desde j4, a estrema necessidade de possuir mais pesquisas sobre
a temdtica, visto as relevincias do conhecimento amplo sobre tal, demonstrada ao longo
dessa pesquisa.

Algo bem enfatizado foi a crucial importincia do diagnéstico precoce, para que as
intervengdes e acompanhamentos sejam efetuados de forma direcionada, contribuindo dessa
forma para uma melhor qualidade de vida, tanto da crianga quanto para a familia, que muitas
vezes vive no dilema sofrido para encontrar a conclusio diagnéstica.

Tendo isso em vista, é de extrema importincia que os profissionais de satde possuam
um conhecimento satisfatério sobre tal patologia. Visto que a assisténcia ocorre de forma
integral e de forma multidisciplinar norteando os aspectos minimos caracteristicos na busca
diagndstica.

O enfermeiro como estd a frente em todos os niveis de atencio i satde, representa
um papel preponderante na assisténcia didria de diversas patologias, devendo o mesmo estar
inteirado sobre a SWB para nortear as familias e prestar uma assisténcia holistica a este
paciente.

Dessa forma se faz relevante o conhecimento sobre tal doenga desde a formagdo aca-
démica desse profissional, para que se desperte o interesse de pesquisar e tragar estratégias
para contribuir com a qualidade de vida do mesmo.
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