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Resumen

Descripción del caso: Niño de 2 años que acude a centro de salud para seguimiento según el
programa de “niño sano”. Antecedentes personales: Recién nacido pretérmino que presentó al
nacimiento distrés respiratorio leve con doble vuelta de cordón, macroglosia, ductus arterioso
persistente y tronco mayor que los miembros en seguimiento en consultas externas de pediatría.

Exploración y pruebas complementarias: Presenta buen estado general, bien hidratado y
perfundido. Auscultación cardiorrespiratoria: soplo aórtico I/VI. Angioma interciliar. Pliegues
aumentados en lóbulo de la oreja. Macrosomía. Sociable, sonriente, dice palabras sueltas y es capaz
de formar una frase simple. Desarrollo psicomotor: Socialización: lleva vaso a la boca, imita tareas
del hogar, se quita la ropa, obedece órdenes por gestos, dice no, señalas las partes del cuerpo,
dificultad en algunos fonemas por macroglosia. Ecografía abdominal: normal. Ecocardiografía:
ductus arterioso persistente en fase de cierre definitivo sin repercusión hemodinámica. Estudio
genético: disonomía uniparental del cromosoma 11p.

Juicio clínico: Síndrome de Beckwith Wiedemann.

Diagnóstico diferencial: Síndrome Simpson-Golabi-Behmel, síndrome de Costello, síndrome de
Perlman, neurofibromatosis de tipo 1.

Comentario final: El síndrome Beckwith-Wiedemann es una enfermedad genética de
sobrecrecimiento asociada con un elevado riesgo de formación de tumores de Wilms tanto como
otras neoplasias del tipo hepatoblastomas. La enfermedad es causada por mutaciones en genes
reguladores del crecimiento en el cromosoma 11. Los pacientes presentan de forma típica vísceras
fuera de la zona abdominal (onfalocele), lengua grande (macroglosia), y peso elevado al nacer
(macrosomía). Es muy importante que haya un seguimiento estrecho, en atención primaria, de esto
pacientes a lo largo de su desarrollo y recomendar controles periódicos para detectar de forma
precoz tanto el desarrollo de tumores como la disminución del desarrollo psicomotriz.
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