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Sindrome de Beckwith-Wiedemann”®

ELEQDORQO A. FREYRE ROMAN®®

Introduccion.— Beckwitht en 1963 y mds tar-
de Wiedemann? en 1964, describieron indepen-
dientemente un nuevo sindrome cuyas caracteris-
ticas principales consisten en: macroglosia, onfa-
locele, gigantismo, visceromegalia hiperpldsica y
tendencia a Iz hipoglicemia neonatal, Posterior-
mente, otros autores han hecho contribuciones
importantes para el esclarecimiento de esta enti-
dad3-7 describiendo otras numerosas caracter(s-
ticas clinicas y andtomo-patoldgicas {tabla 1), Has-
ta ta fecha se han descrito alrededor de 56 casos
de este sindrome 3,47,

Aunque el onfalocele es por largo Iz anomalia
umbilica! mds comin, también se han descrifo
hernia umbilical 4. 6.7 v diastasis de los musculos
rectos abdominales#,

La hipoglicemia se presenta en el periodo neo-
natal en el 33% al 50% de los casos3, pero puede
también manifestarse en tos siguicntes meses de fa
vida, usualmente después de ayunos de 8 a 10
horas. Beckwith?, postula que el retardo mental,
frecuentemente presente en estos pacientes, se de-
be a episodios no reconccidos de esta compli-
cacion.

* Trabajo presentado para su publicacion 10 de ene-
ro 1973,

** Profesor Asociado del Departamento de Pediatria y

Medicina Social. Programa de Medicina de 1a Univer
sidad Nacionai de San Agustin, Arequipa.

Se ha planteado que ‘a distribucién geogrifico-
racial del sindrome, es universal®, La mayorfa de
los casos publicados son de origen caucdsico pro-
cedentes de EE. UL, v Europal. 2.3.7.9 pero seis
nifios de {amaica® y uno de raza negra? han sido
descritos en ia literatura. Hasta donde conocemos,
no existen casos reportados de ningun pals de
Ameérica Latina **=

A continuacidn se presenta el caso de un nifio
peruano, con sindrome de Beckwith-Wiedemann,
con una caracteristica umbilical no descrita ante-
riormente y con retarde mental evidente, habién-
dose al mismo tiempo documentado en él, ausen-
cia de hipoglicemia.

Caso Clinico.— Paciente de 3 12 afios de
edad, sexo masculino, nacido en el Hospital Gene-
ral de Arequipa, de parto normal, a as 38 sema-
nas de gestacion, complicada con polihidramnios,
La madre no recibié drogas durante el embarazo.
Buen estado general al nacimiento, con Apgar de
8; peso de 4,800 gramos, 55 cms. de longitud v
36 cms. de perimetro cefdlico. Ademds de fa ma-
crosomia, los otros hallazgos positivos en el exa-

*+¥ Dayvicidn de la litgratura mundial realizada por ef sistema de
computadoras "MEDLARS SEARCH APPRAISAL™, Biblio-
graphic Services Division, National Library of Medicine; Be-
thesda, Maryland, U. §. A,
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TABLA I

CARACTERISTICAS DEL SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN *

Muy frecuentes

Frecuentes

Qcasionales

—

1. Macrosomia al nacimiento

anomalias umbilicales

11. Citomegalia y cambios quisticos
de corteza suprarrenal
- 12, Hiperplasia celutar intersticiak
gonadal

. Retardo mental

2. Gigantismo postnatal 2. Microcefalia teve 2. Clitoromegakia
o relativa
3. Macroglosia 3. Hipoglicemia 3. Hiperplasia de

4, Onfalocele u otras 4. Policitemia neonatal 4. Utero bicarneo

5. Maduracion osea avanzada 5. Polihidramnios 5. Malrotacién intestinal
6. Fascies peculiar con depresion de 6. Cripterquidia 6. Estenosis pilorica
parte media del macizo facial o ileal
7. Hendiduras de l6bulos auriculares 7. Exoftalmos 7. Hipospadias
8, Nevus flameus facial 8. Eventracidon diafragmadltica 8. Polidactilia
9. Hiperplasia renal y pancredtica 9, Hidrocefalia
10. Displasia medular renal 10, Tumaor de Wilms, carcinoma

1. Hemi-hipertrofia

Olero vy vejiga

suprarrenal y hepdticos

* Sintesis de las estadisticas de Beckwith3, Filippi vy McKusick 4, irving5; v Thornburn y cols6.

men fisico fueron: a) fascies peculiar no caracte-
ristica, pliegues epicdnticos bilaterales, depresién
de la parte media del macizo facial, prominencia
frontal, puente naso-orbitario ancho, pabeliones
auriculares de implantacion baja con discretas
hendiduras en ambos Iébulos; b) macroglosia mar-
cada, con gran protrusion de la lengua que era de
consistencia normal; ¢) ombligo gigante de ““tipo
cutaneo’ (umbilicus cutis) muy elongado y pro-
minente, cubierto de piel normal que se extendia
a4 cms. de la superficie de la pared abdominal, de
1.5 cms. de didmetro y con vasos sanguineos nor-
males; d) criptorquidea bilateral. El resto del exa-
men fisico estaba dentro de limites normales.

Antecedentes familiares:

Padre y madre de 25 afios de edad, sanos; un
hermano de 6 afios, normal. Sin antecedentes fa-
miliares de malformaciones congénitas, retardo
mental uotras alteraciones genéticas.

Examenes auxifiagres: *
Se obtuvieron resultados normalcs de los si-
guientes estudios practicados durante los primeros

* Otros estudios endocrinoldgicos serdn publicados posterior-
mente.
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cuatro dras de vida: hemograma, hemoglobina y
hematocrito, recuento de reticulocitos, examen
de orina, proteinas séricas, electrolitos en suero,
urea, calcio, fosforo, fosfatasa alcalina, radiogra-
fias de torax y abdomen, E. C. G. y evaluacién de
cromatina sexual. Aunque en ningin momento se
cbservaron sintomas de hipoglicemia, se obtuvie-
ron durante el 2, 3 y 4 dias de vida, dos a tres
muestras diarias de sangre capilar, tomadas antes
de los alimentos, para determinacion de glicemia
(Somogyi-Nelson}, obteniéndose en todos ellos
valores entre 50 v 70 mg/100 ml.

Entre las 2 semanas y los 6 meses de edad, se
practicaron 12 determinaciones de glicemia, a un
p ymedio de una determinacidn cada 2 semanas y
realizadas después de ayunos de 8 a 12 horas.
Todos los valores obtenidos, fluctuaron entre 75
vy 90 mg/100 mi.

Entre los 3 meses y los 3 afos de edad, se
obtuvieron valores normales de los siguientes estu-
dios: yodo proteico, colesterol y lipidos totales,
dos curvas de tolerancia a la glucosa oral (6 ho-
ras}, determinaciones urinarias de 17-Ketosteroi-
des vy testosterona, biopsia de lengua, E.E. G,
pneumoencefalograma, estudio citoquimico de
L. C. R. y Kariograma.

A los 18 meses v a los 3 afos de edad, se de-
mostré maduracién ésea {(edad dsea} francamente



avanzada v ias plelograffas excretorias practicadas
a esas mismas edades, mostraron rifiones grandes,
con arquitectura normal v sin evidencia de uropa-
tra obstructiva.

Evolucion: &

El crecimiento pondo-estatural fue rdpido des-
de el inicio (tabla ). Bl peso, talla y perimetro
craneano al nacimiento, fucron superiores al 90
percentii para edad gestacional 2. Desde los 3 me-
ses de cdad, el peso se ha mantenido por arriba
del 97° percentil para edad cronoldgica. Asimis-
mo, la talia se mantuvo por encima del 97° per-
centil hasta los 15 meses, disminuyendo posterior-
mente en alge Lz velocidad de crecimients estaty-
ral. En cambio, ei perimetro cefélico no ha au-
mentade proporcionaimente al desarrollo pondo-
estaturat v del 30 percentil en gue se encontraba 2
los 3 meses, ha ido descendiendo paslatinamente
hasta 1 5 percentil a los 3 1/2 afos, mostrando de
esta manera una microcefalia “relativa”.

El paciente presenta un retardo psicomotriz

evidente, Sostuvo la cabeza a los 5 meses, se sentd

sin apoyo a fos 9 meses, caminé ydijo sus primeras
palabras a los 22 meses; y 4 tos 3 1/2 ados, tiene
un vocabulatio de apenas 10a 15 palabrasy no es
aun capaz de bajar escaleras sin ayuda, -

Tanto la macroglosia como el ombligo cutdneo
tan promipenies a! inicio, fueron involucionando
patlatinamente con el crecimiento del nifio,

Comentario.~ El paciente presenta la mayoria
de las caracterfstieas del sindrome de Beckwith-
‘Wiedemann: polibidramnios, macrosomia al na-
cimienio, gigantismo posinatal, macrogloda,
anomalfa umbilical, hendiduras de los idbulos
atwiculares, maduracidn dsea acelerada, hiperpla-
sia renal, microcefalia relativa, retardo mental v la

mayorfa de los rasgos faciales descritos en estos
pacientess,

£l “ombligo cutdneo™ tan elongado de este pa-
ciente, es un hallazgo no descrito previamente en
el sindrome, Esta caracteristica, al lado delaalta
frecuencia de onfalocele, hernia umbilical v dias-
tasis de rectos abdominales, aumenta la evidencia
va existente, de que en la casl totalidad de estos
casos, se encuentra alguna anomalia umbilical o
periumbilical.

Se ha documentado en esie nifo, la ausencia de
hipoglicemia neonatal v de los primeros 6§ meses
de vida, 1o cual unido a la normalidad de las cur-
vas de tolerandia a la glucosa, hablan en favor de
fa existencia de una homeostasis normal de los
carbohidratos. Este hecho estd de acuerdo con lo
reportado recientemente en el sindrome® §, A ne-
sar de la ausenda de hipoglicemia, este nific pre-
senta retardo mental evidente v microcefalia rela-
tiva, lo cual se opone a fo postulado por Beckwith
quien atribuve el retardo mental a episodios no
detectados de hipoglicemia. Nuestro hallazgo hace
mds bien pensar que el retardo sea parte de los
miltiples defectos causados probablemente por
aherraciones a nivel de genes$. '

L.a involucidn de fa macroglosia, la diminucidn
de la velocidad de! crecimiento estatural con la
edad vy 1a microcefalia relativa observados en este
paciente, han sido descritos anteriormente en el
sindromea, o,

No se tiene referencia de reportes del sindrome
procedentss de pafses latinoamericanos, lo cual
sugiers, o gue iz entidad es muy rara en estos
pafses, © que no ha sido identificada en los mis-
mos. L.0s padres del paciente, asi como los fami-
liares de ambos progenitores, son de raza mestiza
y oriundos del Perti por varias generaciones, lo

TABLAH

PESO TALLA Y PERIMETRO CEFALICO

Edad Peso Percensil Talia PeroentHi Perimetro Percentil
{kg} para edad {cms} para edad cefalico para edad
{cms}
3 meges 6 > a7 56.0 a7 ADK 50°
£ meses 9.6 > 57° 75.0 > ooy? 43.4 25°
12 meses - 14,3 > 97° 82.0 > a7 46,0 18°
13 mases 152 > 87" 850 S 46.4 thin
7 afos 165 > 97 913 ap® 480 1
3 ahos 0.0 > & 1603 20° 485 §°
3if2afios 220 > 97 102.6 75° L8R8 3°

E. A, FREYRE. SINDAOME DE BECKWITH ~ WIEDEMANN




Figura 1 {a vy b).— Paciente 2 lus 18 meses de edad. Se pueden 2preciar lus rasgos faciales descritos en el texto, i.a macrogiosia

ya habia involucionada.

cual documenta el hecho de que esta entidad cier-
tamente existe en esta parte del mundo y apovya el
planteamiento de su distribucidn geografico-racial
universal,
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