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Introdução: A Síndrome de Williams-Beuren (SWB) trata-se de um distúrbio 
genético raro, de caráter autossômico e baixa prevalência, que causa microdeleção 
do cromossomo 7, na região 7q11.23. Foi descrito pela primeira vez na Nova 
Zelândia na década de 60, sendo associado com alterações cardiopulmonares e 
neuro-craniofaciais, afetando o desenvolvimento infantil. Objetivo: Conhecer a 
fisiopatologia da síndrome de Williams-Beuren e seus efeitos no desenvolvimento 
psicomotor da criança, bem como os meios para sua identificação precoce, 
descrevendo a estenose aórtica supravalvular e sua relação com a hipertensão 
pulmonar, características da síndrome, elaborando um plano de cuidados pautado 
na taxonomia NANDA 2018-2020. Esta análise parte da questão: “quais as ações 
de enfermagem frente a uma criança com Síndrome de Williams-Beuren? ”, 
levantada a partir de experiência vivenciada por acadêmicas do 5º período de 
Enfermagem da Faculdades Pequeno Príncipe, no contexto de atenção primária à 
saúde da criança e do adoslescente em uma Unidade Básica de Curitiba. 
Metodologia: Trata-se de um estudo sistemático, de revisão integrativa articulado 
com o Método da Problematização, pautado no Arco de Maguerez, aplicado a um 
caso fictício. A busca foi realizada nas bases de dados BVS PUbmed e Scielo, das 
quais foram selecionados um total de 27 artigos, aplicando os critérios de inclusão: 
artigos disponíveis, relacionados ao tema, nos idiomas inglês, português e 
espanhol e período abrangendo os anos de 2015 a 2020, excluindo teses e 
dissertações. Desses 27 artigos, 74% são publicados no idioma inglês e 26% no 
idioma português, e quanto ao recorte temporal temos que a maioria (29,7%) é 
publicada no ano de 2016 e a minoria (14,9%) no ano de 2015. Resultados: A 
partir da extração de informações dos artigos selecionados absorve-se que a 
microdeleção característica da síndrome de WB resulta na expressão de 
características fenotípicas variáveis no indivíduo. Quanto às alterações neuro-
craniofaciais, esses indivíduos são conhecidos por apresentarem fácies típica, 
conhecida como “face de fadinha”, na qual pode ser observado ponta nasal 
bulbosa, um padrão estrelado da íris, um filtro longo, uma boca larga, anomalias 
dentárias e estreitamento bitemporal, orelha proeminente, maxilar pequeno, 



inchaço de pálpebras. Ainda, são indivíduos hipersociáveis, cuja explicação é dada 
pela hipótese de deleção seletiva do gene Gtf2i da região cromossômica em 
questão que codifica o fator IIi, que no córtex pré frontal causa redução do número 
de oligodendrócitos maduros e afinamento da bainha de mielina, levando à 
distúrbios na condução axonal do impulso elétrico, fazendo emergir os padrões de 
comportamento hipersociável e feliz, além de ser possível observar uma 
capacidade visuoespacial e tendência à musicalidade mais acentuadas, mas 
também resultando em distúrbios dos movimentos finos e suscetibilidade à 
existência de fobias específicas. Além disso, alterações cardiopulmonares são 
percebidas, com destaque para a estenose aórtica supravalvar, caracterizada como 
uma obstrução congênita da aorta ascendente, obstruindo a saída do ventrículo 
esquerdo. Suas manifestações clínicas são síncope, dispneia e palpitações e o 
diagnóstico confirmado por exames de imagem,  sendo que as possibilidades 
terapêuticas incluem valvuloplastia percutânea com cateter balão até o transplante 
cardíaco ou o procedimento de Norwood. Concomitantemente à estenose aórtica 
supravalvar, a hipertensão pulmonar ocorre na síndrome, apresentada como o 
aumento na resistência pulmonar, levando a falência ventricular direita e como 
consequência morte prematura, mas tendo como possibilidade terapêutica a 
intervenção cirúrgica e o tratamento adjuvante de oxigenação por membrana 
extracorpórea. Sendo o paciente de SWB um cardiopata congênito, 
frequentemente é observado atraso no desenvolvimento neuromuscular, 
ocasionado principalmente por fatores intrínsecos à síndrome, comprometendo o 
crescimento músculo-esquelético e o desempenho dos movimentos finos e 
grossos, além da alteração cognitiva já presente. Para isso, é importante que a 
criança seja acompanhada rigorosamente, e que se faça uso de instrumentos de 
avaliação padronizados de triagem durante os três primeiros anos de vida, assim 
como preconizado pela OMS, sendo que no Brasil, isso ocorre tardiamente, muitas 
vezes tendo a escola como principal meio de detecção de atrasos diversos do 
desenvolvimento infantil. A partir dessa construção de conhecimento, associado à 
taxonomia NANDA, a sistematização da assistência de enfermagem na atenção 
básica frente à síndrome inclui vigiar sinais e sintomas da estenose aórtica 
supravalvar, hipertensão pulmonar e atraso no desenvolvimento, intervindo com a 
parceria multidisciplinar e o apoio da rede de educação, bem como orientar os 
familiares e responsáveis sobre o que pertinente à síndrome, a fim de esclarecer e 
promover autonomia para os cuidadores de forma que estes estimulem a criança 
com SWB a explorar suas potencialidades de forma consciente. Conclusão: Ao fim 
do agrupamento desse conhecimento, tem-se que o acompanhamento de 
puericultura na atenção primária, realizado pelo enfermeiro, é singularmente 
necessário para detecção precoce da Síndrome de Williams Beuren e suas 
comorbidades através da aplicação de avaliação pautada em métodos científicos e 
rastreio constante, sendo que a SAE norteia as ações de enfermagem frente à 
síndrome, bem como empodera o enfermeiro na assistência, contribuindo assim 
para diminuir ou evitar complicações relacionadas a patologia e promover a 
qualidade de vida para a criança e família.  
__________________________________________________________________ 
¹ Acadêmicas de Enfermagem do 5º Período do Curso de Graduação em Enfermagem da 
Faculdades Pequeno Príncipe. 
² Docentes do Curso de Graduação em Enfermagem da Faculdades Pequeno Príncipe. 
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