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Introducédo e Objetivos: A sindrome de Williams-Beuren é uma malformacao
causada pela delecdo de genes contiguos no cromossomo 7, caracterizada
pela presenca de anormalidades cardiovasculares, retardo mental e "facies”
peculiar. Pacientes com a sindrome de Williams-Beuren freqlientemente
apresentam sintomas de disfuncdo miccional, e as informacdes sobre este
tema ainda sao insuficientes. Este estudo tem como objetivos, avaliar a
presenca de anormalidades urolégicas e distarbios miccionais em pacientes
com Sindrome de Williams-Beuren. Casuistica e Métodos: Foram avaliados,
prospectivamente, vinte e oito pacientes, com idade entre 3 e 18 anos,
mediana de 8,5 anos, sendo que 16 (57%) eram meninos e 12 (43%), meninas.
Os pacientes foram encaminhados pela Unidade de Genética do Hospital das
Clinicas da FMUSP para serem submetidos a uma avaliacdo urolégica que
incluiu os sintomas miccionais. Aplicou-se um protocolo clinico para avaliacao
dos sintomas, da qualidade de vida e dos antecedentes de infec¢des urinérias
e solicitou-se o preenchimento de trés diarios miccionais. Os pacientes foram
submetidos a um exame fisico e realizaram exames laboratoriais como analise
de urina. Os exames de ultra-sonografia do aparelho urinario, cintilografia renal
com DMSA, uretrocistografia e urografia excretora foram realizados com o
objetivo de detectar a presenca de eventual nefropatia, cicatrizes renais,
anormalidades no parénquima renal e alteracdes estruturais do aparelho
urinario. A investigagdo urodindmica compreendeu urofluxometria livre com
verificacdo do fluxo urinario maximo, medida do volume urinado, residuo pés-
miccional inicial, cistometria, estudo miccional com verificagéo da urina residual
e eletromiografia perineal, para qual foram utilizados eletrodos de superficie
para registro da atividade esfincteriana durante o exame. Resultados: Dos
vinte e oito pacientes da série, vinte e dois eram sintomaticos (79%) e somente
6 (21%), assintomaticos. Nos sintomaticos, o aumento da frequéncia urinéaria foi

a queixa mais comum de 17(60%) pacientes, perdas urinarias noturnas



estavam presentes em 14 (50%) e diurnas, em 12 (42%) pacientes.
Antecedentes de infec¢Bes urinarias foram encontrados em 8 (28%) pacientes.
Dezesseis afetados (57%) queixaram-se de impacto negativo dos sintomas
miccionais sobre a qualidade de vida. Quanto as anormalidades do trato
urinario, 10 (35%) pacientes apresentaram diverticulos vesicais; 3 (10%),
duplicidade pielocalicial; uma (3,5%), refluxo vesicoureteral; um (3,5%),
estenose da artéria renal e uma (3,5%), rim ectépico pélvico com hidronefrose.
A cintilografia renal mostrou cicatrizes renais em 2 (7%) pacientes. Todos o0s
afetados foram submetidos ao estudo urodindmico com cateter uretral.
Dezessete (60%) apresentaram hiperatividade detrusora; 4 (14%),
hiperatividade detrusora e incoordenacao vesicoesfincteriana; 2(7%), somente
incoordenacdo vesicoesfincteriana e em cinco (17%), 0os exames estavam
normais. Conclusdo: O presente estudo permitiu detectar uma elevada
prevaléncia de anormalidades urolégicas, distdrbios miccionais e urodindmicos
na sindrome de Williams-Beuren. Essas alteragfes foram responsaveis por um
impacto negativo sobre a qualidade de vida dos pacientes, além de estarem
associadas a infec¢des urinarias e lesdo renal. Estes achados demonstraram a
importancia da avaliacdo urolégica e miccional dos pacientes com sindrome de

Williams-Beuren.



