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RESUMEN

El sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) es una anomalia congénita rara, con manifestacién similar en ambos sexos y una prevalencia
aproximada de 1/ 13.700 nacidos vivos. La principal caracteristica de esta condicién es la alteracién en el desarrollo de ciertos drganos humanos,
lo que resulta en anomalias del crecimiento, como macroglosia, gigantismo, hemihiperplasia y visceromegalia, especialmente en la segunda
mitad del embarazo y en los primeros afios de vida.

Reporte de un caso: TVM, mujer, 26 afios. Paciente sometida a ECO obstétrica 4D con una edad gestacional de 33 semanas (+/- 7 dias). Se noté
la presencia de una lengua proyectada entre los labios, sugerente de macroglosia y con una hipétesis diagndstica de Sindrome de Beckwith-
Wiedemann.

Discusion: En el caso reportado se observé un SBW diagnosticado con ECO 4D durante la semana 33 de gestacién. Aunque no todos los criterios
para SBW pudieron confirmarse en el examen prenatal, el hallazgo de un signo importante de posible macroglosia, debido a la presencia de una
lengua proyectada entre los labios, sugirid tal hipdtesis diagnéstica, que se confirmé después del parto.

Conclusion: A través de este caso, podemos observar que las pruebas de imagen, como la ECO, son de gran valor, permitiendo no solo asesorar
adecuadamente a la paciente, sino también preparar un soporte neonatal adecuado en el momento del parto.
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INTRODUCCION

El Sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) es una ano-
malia congénita rara, con igual manifestacion en hombres y
mujeres y con una prevalencia aproximada de 1 / 13.700
nacidos vivos !. Este sindrome altera el patron de desarrollo
de ciertos organos humanos, especialmente en la segunda
mitad del embarazo y durante los primeros anos de vida, sin
embargo, la estatura adulta suele ser normal. En este sentido,
la anomalia del crecimiento se caracteriza por gigantismo,
macroglosia y/o hemihiperplasia (que puede conducir a di-
ficultades del habla y alimentacion), visceromegalia, onfalo-
cele y una mayor incidencia de tumores embrionarios 2. Es
de destacar que los individuos afectados por este sindrome
pueden presentar todas o solo algunas de las caracteristicas
mencionadas anteriormente, por lo que SBW se considera
un espectro clinico.

La etiologia de esta condicion proviene de alteraciones
epigenéticas y / o genéticas complejas que desajustan los ge-
nes en el cromosoma 11p15.5, que estaran sujetos a impron-
ta en las regiones de control (ICR). El patron de herencia es
de tipo autosomico dominante.?

El diagnostico de Sindrome de Beckwith-Wiedemann se
puede realizar en el periodo posnatal con hallazgos clinicos
(macroglosia, edad 6sea avanzada, onfalocele, hipoglucemia
neonatal, visceromegalia, entre otros).* Sin embargo, un
diagnostico prenatal basado en ecografias, mediante crite-
rios como la macroglosia y el peso estimado para dicha edad
gestacional, es de enorme relevancia para la continuidad
del embarazo en el periodo perinatal °. Esto se debe a que
permite un soporte pediatrico adecuado para problemas re-
currentes, como hipoglucemias al nacimiento y neoplasias
embrionarias. ©

A continuacion, presentaremos un caso de SBW que fue
diagnosticado en la 33* semana de gestacion mediante una
ECO obstétrica “4D".

REPORTE DE UN CASO

TVM, mujer, 26 anos. Paciente sometida a ECO obs-
tétrica 4D con una edad gestacional de 33 semanas (+/- 7
dias). Al examen se observo un feto de probable sexo feme-
nino en situacion longitudinal, presentacion cefalica, dorso
anterior y con presencia de movimientos cardiorrespirato-
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rios ritmicos (155 1pm). Canal endocervical cerrado, liquido
amniodtico normal y cordon umbilical con dos arterias y una
vena insertadas normalmente. Placenta de insercion topica
anterior, 25 mm de espesor, textura heterogénea y grado
de madurez I. Una altura de 47,3 cm (crecimiento acorde
con la edad gestacional), peso de 2263 g (+/- 10%), ausen-
cia de preperitoneal, grado Il intestinal estadificacion y otros
parametros biométricos dentro de los valores apropiados.
Finalmente, se noto la presencia de una lengua proyectada
entre los labios, sugerente de macroglosia y con una hipéte-
sis diagndstica de Sindrome de Beckwith-Wiedemann, que
se confirmo después del parto.

Figuras 1y 2: Macroglosia
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DISCUSION

En 1963 y 1964, Beckwith y Wiedemann, respectiva-
mente, reportaron un sindrome presente en recién nacidos,
caracterizado por macroglosia, onfalocele, gigantismo, visce-
romegalia, displasia renal, nevos faciales, edad osea avanza-
da, pliegues de la oreja y aumento de neoplasias embriona-
rias 7. Referida como uno de los principales aspectos clinicos
de este sindrome, la macroglosia (97% presente) se debe
principalmente a un crecimiento anteroposterior excesivo
de la lengua o hipertrofia muscular, provocando su protru-
sion y, en consecuencia, varios posibles cambios funcionales
en la lengua. trastornos respiratorios, deglucion, fonacion e
incluso consecuencias psicologicas 8.

Aunque, el diagnostico de SBW generalmente se reali-
za en el periodo posnatal a través de los hallazgos clinicos
caracteristicos de la condicion, el diagnostico prenatal de la
enfermedad sigue siendo de gran valor para la continuidad
perinatal, tanto en el nacimiento como en la atencion médi-
ca y pediatrica posterior (hipoglucemia neonatal, insuficien-
cia cardiaca congestiva, obstruccion de la via aérea superior y
aumento del riesgo de neoplasia) .* Asi, la ecografia obstétri-
ca es utilizado como estandar para detectar signos sindromi-
cos mayores - macrosomia, defecto de la pared abdominal y
macroglosia - asi como los menores - polihidramnios, nefro-
megalia, displasia renal y citomegalia suprarrenal. *

En el caso reportado, se observo un SBW diagnosticado
con ECO 4D durante la semana 33 de gestacion. Aunque
no todos los criterios para SBW pudieron confirmarse en
el examen prenatal, el hallazgo de un signo importante de
posible macroglosia, debido a la presencia de una lengua
proyectada entre los labios, sugirio tal hipotesis diagnostica.




Figuras 3 y 4: RN con Macroglosia

CONSIDERACIONES FINALES

Asi, creemos, a través del caso reportado, que las prue-
bas de imagen, como la ecografia obstétrica, son de gran
utilidad y valor para el diagnostico prenatal del Sindrome de
Beckwith-Wiedemann. De esta forma, posibilitando no solo
la preparacion psicologica y comprension de la enfermedad
por parte de los padres, sino también la adecuada formacion
del equipo médico multidisciplinario.
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