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INTRODUCCION

Cuando en un recién nacido el pediatra encuentra aso-
ciadas hipoglicemia y macrosomfa generalmente piensa que
estd frente a un hijo de madre diabética. Por esta razéon
hemos considerado interesante presentar otra opcion diag-
nbstica mds o menos frecuente: el sindrome de Beckwith-
Wiedemann (B.W.), el cual presentd el 2.26% en la Clinica
de Genética Médica del Hospital Infantil Robert Reid
Cabral, durante el periodo 80-84. Este sindrome ha sido
sefialado como una causa de alteracion del desarrollo somé-
tico manifestada por macrosomia, asociada a otros defec-
tos congénitos tales como hernia umbilical u onfalocele y
macroglosia.

En este trabajo, ademds de presentar una revision teori-
ca sobre el tema, se eval(ian los hallazgos mds frecuentemen-
te encontrados en la consulta de los departamentos de
Genética y de Endocrinologia-Metabolismo del Hospital
Infantil Dr. Robert Reid Cabral (HIRRC).

En 1963, Beckwith1-2 publico tres casos con necropsia
de una nueva entidad consistente en macroglosia, onfalo-
cele, citomegalia de la corteza suprarrenal fetal, hiperplasia
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de las células intersticiales de las gbnadas e hiperplasia renal
y pancredtica. Al afio siguiente, el mismo autor? sefialé que
el sindrome presentaba ademds crecimiento somatico exce-
sivo e hipoglicemia severa.

En tres casos publicados por Wiedemann se reafirma-
ban los hallazgos antes descritos, observindose ademds la
existencia de un defecto diafragmdtico® En 1973, el mismo
autor defini6 los hallazgos clinicos del sindrome al presen-
tar la revision de 162 casos? Posteriormente fueron agrega-
das oftras caracteristicas, entre ellas surcos en el pabellon
auricular, hemihipertrofia, macrocefalia, retraso mental,
edad Osea avanzada, convulsiones, prematuridad y policite-
mia.

Sotelo-Avila® destaca diversas modalidades de presen-
tacién donde sefiala que algunos nifios no manifiestan todas
las caracteristicas principales, pudiendo ésta ser la explica-
cién de las formas intermedias del sindrome.

Se han propuesto varias explicaciones sobre la forma de
herencia. Wiedemann considerando las opiniones de Kos-
seff® y Forrester” sefala que la misma es poligénica-multi-
factorial. Recientemente se ha reportado el caso de gemelos
monocigotos, de los cuales uno presentd las caracteristicas
principales del sindrome, siendo el otro normal, lo que sus-
tentaria el concepto de que el tipo de herencia es multi-
factorial, lo cual es el criterio més aceptado actualmente®

MATERIAL Y METODO:

Se revisaron todos los expedientes con diagnostico de

sfindrome de B.W. en los departamentos de Genética y-
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FIGURAS No. 1 y No. 2, Muestran la macroglosia en un nino macresomico,

Metabolismo-Endocrinologia de la Clinica Infantil Dr. Ro-
bert Reid Cabral. Se tomaron en cuenta los criterios clini-
cos esenciales para el diagnostico y se evaluaron las modali-
dades de presentacion de mayor frecuencia. En algunos
casos se determinaron glicemia, edad oOsea, colesterol y se
hizo radiografia de torax.

RESULTADOS:

De los 13 casos 7 (53.8%) fueron masculinos y 6
(46.2%) femeninos.

La edad de los pacientes al momento del diagnostico
fue menor de un mes en 1 caso (7.6%), de un mes a dos
afios en 11 casos (83.6%), y en un caso (7.6%) se presentd
en un pre-escolar de tres anos.

No hubo historia de consanguinidad ni de antecedentes
familiares en ningin caso.

Los hallazgos clinicos mas frecuentes fueron: la macro-
glosia y la hernia umbilical presentindose ambas en 12 ca-
sos (92.4%), seguida por el surco en el |6bulo auricular en 6
casos (46.2%), alto peso al nacer en 6 casos (46.2%), viscero-
megalia en 5 casos (38.5%), prematuridad en 4 casos
(30.8%) y hemihipertrofia en 3 casos (23.0%). La presencia
de convulsiones, megalouréter, clitoromegalia y onfalocele
solo fue detectada en 1 caso para cada manifestacion (ver
cuadro 1).

El alto peso al nacer estuvo presente en 6 de nuestros

Cuadro |
HALLAZGOS CLINICOS DE LOS PACIENTES
AFECTADOS DE SINDROME DE
BECKWITH-WIEDEMANN

MNo. de Casos 2
Macroglosia 12 92.4
Hernia umbilical 12 92.4
Surco en pabellon auricular 6 46.2
Visceromegalia 5 38.5
Alto peso al nacer 6 46.2
Prematuridad 4 30.8
Hemihipertrofia 3 23.0
Onfalocele 1 7.6
Clitoromegalia 1 7.6
Convulsiones 1 7.6
Megalouréter 1 1.6

pacientes (46.2%), 4 (30.8%) estuvieron en el Iimite normal
alto (3000-3900 G.) y sélo en 3 pacientes (23.0%) el peso
fue menor de 3000 G. (cuadro No, Il). Al consultar, 6 pa-
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Cuadro 11
DISTRIBUCION
SEGUN PESO AL NACER

h No. de Casos 4

Mas de 4,000 G. 6 46.2
3,000—3,900 G, 4 30.8
Menos 3,000 G. 3 23.0

cientes tuvieron un peso y una talla por encima del 97 per-

centil, 2 entre el 50 y el 90, y 3 pacientes entre el 3 y el 25
percentil.

FIGURA No. 3. Obsérvese la macrosomia, macroglosia y
hernia umbilical.
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Aproximadamente la tercera parte de nuestros pacien-
tes presentd visceromegalia (38.4%), incluyendo uretero-
megalia, nefromegalia, clitoromegalia y cardiomegalia.

Se determind la edad 6sea en 2 pacientes y en ambos
estuvo avanzada, con una diferencia sobre la edad cronolé-
gica de 8 y 18 meses.

De las radiografias de torax realizadas, dos mostraron
cardiomegalia. Un paciente al que se le hizo una urografia
mostré megalouréter del mismo lado de la hemihipertrofia.
El colesterol y la glicemia estuvieron dentro de los valores

FIGURA No. 4. Obsérvese la macroglosia y la indentacién
en el lobulo de la oreja izquierda.

normales en los 2 casos en que fueron determinados.
COMENTARIOS:

La presencia de un feto de gran tamafio implica un
apreciable riesgo tanto para la madre como para el nifio.

Los recién nacidos con peso de 4,000 G. o mas se pre-
sentan en el 8-10% de todos los partos y con peso por enci-
ma de 4,500 G. en el 1-2% de los mismos.

Es importante sefialar que la presencia de un Gtero de
mayor tamano que el esperado para la edad gestacional
constituye la primera pista en el diagndstico pre-natal de
macrosomfa fetal, pero la cantidad de liquido amnidtico
puede confundir esta estimacion, de donde se hace necesa-
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rio en algunos casos realizar una ultrasonografia.

La macrosomfa de estos pacientes podria deberse a un
defecto en el control de la produccion de somatomedina,
encontrandose un alto nivel de actividad de esta hormona
en el suero de los nifios afectados de B.W2-10

Entre los hallazgos més importantes, las anomalias um-
bilicales han sido reportadas en el 91% de los casos!' En
nuestro estudio, la hernia umbilical constituyd el hallazgo
mds importante y en un caso hubo onfalocele. Estas anoma-
Ifas tratan de explicarse por detencién en el desarrollo nor-
mal entre la sexta y la doceava semana de vida intrauterina,
siendo éste el periodo de mayor crecimiento de la cabeza,
grandes vasos, sistema nervioso central e intestino medio?

La macroglosia ha sido establecida como un criterio
mayor en la evaluacion diagnéstica y estuvo presente casi
en la totalidad de nuestros pacientes. Otros reportes11-12-13
sefialan la frecuencia de macroglosia en un 76%. Los estu-
dios microscopicos de la lengua en estos pacientes, no han
mostrado infiltracion grasa ni depésito de glucogeno, expli-
cindose el aumento de tamafio de la lengua por hiperplasia
e hipertrofia del masculo.

Se ha reportado la presencia de hipoventilacion alveolar
crénica!® secundaria a macroglosia en el sindrome de B.W.
y en algunos casos estaria recomendada la correccion qui-
rargica temprana de este defecto.12-14-15

La hemihipertrofia se ha correlacionado con el desa
rrollo de neoplasias del mismo lado de la lesion. Se cree
que esta asociacion podria corresponder a formas incom-
pletas de B.W. Las neoplasias malignas mas frecuentemente
encontradas son nefroblastoma, Ca adrenocortical, hepato-
blastoma y ganglioneuromas.16-17-18 Debido a esta correla-
cion, los pacientes con B.W. deben ser seguidos en forma
periddica. En nuestra revision la hemihipertrofia estuvo pre-
sente en pocos casos y en ninguno se pudo asociar a la pre-
sencia de tumoraciones.

Otra de las caracteristicas anatdbmicas de este sindrome
es la visceromegalia a expensas de higado, rifiones, corazon,
timo y Gtero. También se describen hiperplasia de los islo-
tes y acinos del pancreas, citomegalia adrenal e hiperplasia
de las gbonadas. Como ya se expuso en los resultados en
nuestros pacientes hubo visceromegalia en aproximadamen-
te la tercera parte de ellos.

La presencia de uno o dos surcos paralelos en el [6bulo
de la oreja ha sido caracteristica del B.W. También se consi-
deran propios del sindrome los que aparecen como muescas
o depresiones en el borde posterior del hélix. En cerca de la
mitad de nuestros casos estuvo presente este hallazgo.

Las alteraciones metabdlicas (hipoglicemia, hipercoles-
terolemia) son hallazgos frecuentes en la literatura revi-
sada.’24 Sin embargo, s6lo los investigamos en dos casos,
lo que nos impide sacar una conclusion al respecto.

Considerando que el sindrome de B.W. es relativa-
mente frecuente, puesto que representd el 2.26% de los
casos de la Clinica de Genética durante el periodo 80-84,
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debemos de tener pendiente sus caracteristicas clinicas
en todo recién nacido o lactante que presente macrosomia
y/o hipoglicemia.

Una vez diagnosticados, estos pacientes deben ser exa-
minados periddicamente por la posibilidad de desarrollo de
tumores y debe darse a los padres informacién sobre la
transmision genética.
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