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9 ndrome de Beckwith Wiedemann. Presentacién de un caso

Dr. Eugenio Carro Puig' y Dra. Liliam S. Fernandez Braojos?

RESUMEN

Se presenta el caso de una paciente atendida en el Servicio de Neonatolog a
del Hospital Pediatrico «Arthur Davison» de Ndola (Zambia). La paciente es
portadora de un § ndrome de Beckwith Wiedemann, enfermedad de posible
origen genético autosémico dominante, cuyo diagnostico se fundamenta en
criterios cli nicos y de laboratorio. Se exponen los resultados del examen
clinico y de las investigaciones complementarias. Se realiza unarevision de
la literatura médica sobre el tema.

Palabras clave: Convulsiones refractarias, onfalocele, macroglosia,
d ndrome de Beckwith Wiedemann.

El primer reporte de una asociacion causal entre la macroglosia, €l onfalocele y otras
anomali as umbilicales y la hipoglicemia sintomética fue hecho en 1963 por Beckwith.>
Posteriormente esta asociacion ha sido descrita por otros autores en la literatura medica.¢

Se estima que el 9 ndrome puede presentarse aproximadamente en 1 de cada 13 700
nacimientos, aunque es posible que no sean diagnosticados los casos menos severamente
afectados. La incidencia en uno y otro sexo es similar y la frecuencia de presentacion igual
en individuos de laraza blanca o negra.

En algunos estudios citogenéticos se reportan alteraciones en el cromosoma 11 (11p15.5).
El antecedente de consanguinidad en los padres sugiere un patron de herencia autosomica
recesiva. En la actualidad, se describe como causa de este 9 ndrome la disomi a uniparental.

Por lo general se ha reportado en neonatos cuyo peso los clasifica como grandes segun la
edad gestacional. La presencia de hipoglicemia sintomética intensa persistente esta
asociada a hiperplasia difusa de los islotes de Langerhans e hiperinsulinemia.s¢ Junto a la
macroglosia y onfalocele ti picos en la enfermedad, se pueden encontrar visceromegalia
(hiperplasia de hi gado y rifiones) y hemihipertrofias.



Estos enfermos poseen una tendencia aumentada respecto a la poblacion genera, de
desarrollar neoplasias, como carcinomas renales, tumores de Wilms y nefroblastomas
bilaterales.s

La existencia de las anomali as descritas y €l trastorno metabdlico son caracteri gicos de la
enfermedad, por lo que la presencia de estos elementos permite hacer el diagnéstico
positivo de esta. En casos similares debe hacerse el diagndstico diferencial con respecto a
g ndrome de Simpsom-Golabi-Behmel, al 9 ndrome Perlman y al 9 ndrome Costello. Los
examenes genéticos tienen valor para confirmar el diagnostico, definir el riesgo y hacer
diagnosticos prenatal es.

PRESENTACION DEL CASO

En el Servicio de Neonatologi a del Hospital Pediatrico «Arthur Davison» se recibe una
recién nacida del sexo femenino, raza negra, con peso de 4 200 g, procedente del Hospital
Central de Ndola, por presentar onfalocele y convulsiones refractarias al tratamiento
convencional.

Figura. Nétese los signos fi sicos: onfalocele, macroglosia, etc.

En los antecedentes se recoge nacimiento por parto eutécico, con Apgar 9-9, de una madre
con dos partos anteriores normales. No se pudo conocer de antecedentes familiares de
trastornos similares o sobre la existencia de consanguinidad entre los padres.

Momentos después del nacimiento, la paciente comenzo a convulsionar, por lo que recibio
tratamiento con anticonvulsivantes del tipo del fenobarbital, el diazepam y el convuld n,
con los que no se logré solucionar los 9 ntomas y se decide el traslado hacia nuestra
institucion, pues tiene una capacidad resolutiva superior.

Se realiza una exploracion fi sica exhaustiva y se comprueba la presencia de macrosoni a,
convulsiones, onfalocele, macroglosia y hepatomegalia. Se le realizan investigaciones de



laboratorio, tales como hemograma, estudio de li quido cefalorraqui deo (LCR) y glicemia, y
se detecta una glicemia de 1,8 mol/L. El resto de los complementarios mostro resultados
normales.

Se continuo el tratamiento anticonvulsivo con fenobarbital y se intento la correccion de la
hipoglicemia por bolo. Para lograr la estabilizaciéon de cifras adecuadas de glicemia fue
necesario mantener infusion endovenosa de dextrosa cuyo flujo se llevé a 10 mg (kg/min),
ad como adicionar hidrocortisona a la terapéutica. Esta uUltima permitio reducir las
concentraciones de dextrosa y finalmente retirar la infusion. El esteroide se mantuvo hasta
el $ptimo dia de vida La paciente se restablecié de las convulsones cuando se
normalizaron las cifras de glicemia en sangre.

Se remitié entonces a otro centro para su seguimiento por Endocrinologia y posible
correccion del onfalocele.

DISCUSION

El diagnostico del 9 ndrome de Beckwith Wiedemann se basa clasicamente en el hallazgo
de macroglosia, onfalocele u otras anomali as umbilicales acompafiadas de hipoglicemia
sintomatica persistente, que se presenta en los neonatos macrosémicos habitualmente sin
otros antecedentes perinatales de interés.

El desarrollo de la hipoglucemia sintomética aparece poco después del nacimiento y las
convulsiones provocadas por ésta se hacen refractarias al tratamiento anticonvulsivo si no
se corrigen las cifras de glicemia en sangre, como cabe esperar.

Nuestra paciente reline las caracteri gicas descritas en la literatura médica, ya que era
portadora de las anomali as que se sefialan y del trastorno metabdlico planteado, el cual le
ocasiond un cuadro convulsivo refractario al tratamiento convencional. Como dato
adicional, existi an antecedentes familiares de consanguinidad.

Las alteraciones anatdmicas observadas, a3 como del trastorno metabdlico, los
antecedentes de consanguinidad, la formade inicio del cuadro y larespuesta al tratamiento
aplicado hacen posible el diagnostico diferencial con respecto a otros trastornos
convulsivos y afecciones en las que se presentan anomalias congénitas como las
encontradas en la paciente.

Por todas las razones expuestas, se concluyd que la paciente presenta un § ndrome de
Beckwith Wiedemann.
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