NSNS Wl S 200
(Y )CEMICARDIO

CONGRESSO CEMISE ONLINE DE CARDIOLOGIA
ISBN: 978-65-86861-85-3

ANALISE GENETICA DA ESTENOSE AORTICA SUPRAVALVULAR NA SiNDROME DE WILLIAMS-BEUREN E SUA
INTERVENCAO CIRURGICA

Congresso Online De Diagnoéstico Por Imagem Em Cardiologia, 12 edigdo, de 13/04/2021 a 14/04/2021
ISBN dos Anais: 978-65-86861-85-3

SANTOS; Julia Dourado Silva dos 1, MIRANDA; Cecilia Mendonca 2, DAMASCENO; Natalia
Rincon Arruda Daguer 3, NEVES; Paloma Gongalves Pimenta da Veiga 4, SIQUEIRA;
Rebecca Maria Esteves Barbosa 5, KUYMIJAN; Valter 6

RESUMO

A Sindrome de Williams-Beuren (SWB) é um distdrbio genético
autossdomico dominante caracterizado por dismorfologias faciais tipicas e
cardiopatias que acometem aproximadamente 1 em 10 mil pessoas;
determinada pela delecdao génica contigua hemizigética de
aproximadamente 1,5 a 1,8 Mb no cromossomo 7qll-23, regiao que
abrange 27 genes da elastina. A deficiéncia da elastina, responsavel pela
distensibilidade da aorta, acomete o sistema cardiovascular. Com isso,
objetivou-se uma revisao literdria para analisar a genética da estenose
adrtica supravalvular (EAS) na SWB e sua intervencao cirdrgica, que é
necessdria em alguns casos. Foi realizada uma revisdo literdria com
buscas no PubMed/MEDLINE e SciElo, utilizando os descritores (“williams
syndrome” AND “chromosome 7") pesquisados no MeSh e no DeCs. Como
resultado, os efeitos tipicos da SWB sao EAS, que acomete cerca de 70%
dos pacientes; estenose da artéria pulmonar e coarctacdo; e prolapso da
vélvula mitral. A haploinsuficiéncia e a delecdo da elastina sao
responsdveis pela morbimortalidade mais significante. Outrossim, os
principais acometimentos sao explicados pelo crescimento circunferencial
anormal das artérias. Dessarte, as intervencdes cirlrgicas sao indicadas
nos casos de EAS por lesao progressiva, caracterizada pelo aumento no
gradiente de pressao do ventriculo esquerdo devido a hipoplasia da aorta
ascendente, podendo ocorrer risco de morte subita. Reportou-se que 21
pacientes com EAS na SWB necessitaram de intervencgao cirdrgica. A taxa
de mortalidade variou entre 0-26% e sobrevida de 95-98% em 5 anos.
Como conclusdo, a EAS é a mé formacao mais encontrada na SWB e a
cirurgia de reparo apresenta baixa taxa de mortalidade.
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