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Introdugao: A Sindrome de Williams-Beuren (SWB) trata-se de um disturbio
genético raro, de carater autossémico e baixa prevaléncia, que causa microdele¢ao
do cromossomo 7, na regido 79g11.23. Foi descrito pela primeira vez na Nova
Zelandia na década de 60, sendo associado com alteragdes cardiopulmonares e
neuro-craniofaciais, afetando o desenvolvimento infantil. Objetivo: Conhecer a
fisiopatologia da sindrome de Williams-Beuren e seus efeitos no desenvolvimento
psicomotor da crianga, bem como os meios para sua identificacdo precoce,
descrevendo a estenose aortica supravalvular e sua relagdo com a hipertensao
pulmonar, caracteristicas da sindrome, elaborando um plano de cuidados pautado
na taxonomia NANDA 2018-2020. Esta analise parte da questao: “quais as acgdes
de enfermagem frente a uma crianga com Sindrome de Williams-Beuren? 7,
levantada a partir de experiéncia vivenciada por académicas do 5° periodo de
Enfermagem da Faculdades Pequeno Principe, no contexto de atenc¢ao primaria a
saude da crianca e do adoslescente em uma Unidade Basica de Curitiba.
Metodologia: Trata-se de um estudo sistematico, de revisdo integrativa articulado
com o Método da Problematizagao, pautado no Arco de Maguerez, aplicado a um
caso ficticio. 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 inclusao:
artigos disponiveis, relacionados ao tema, nos idiomas inglés, portugués e
espanhol e periodo abrangendo os anos de 2015 a 2020, excluindo teses e
dissertagdes. Desses 27 artigos, 74% sao publicados no idioma inglés e 26% no
idioma portugués, e quanto ao recorte temporal temos que a maioria (29,7%) &
publicada no ano de 2016 e a minoria (14,9%) no ano de 2015. Resultados: A
partir da extracdo de informag¢des dos artigos selecionados absorve-se que a
microdelecdo caracteristica da sindrome de WB resulta na expressdao de
caracteristicas fenotipicas variaveis no individuo. Quanto as alteragdes neuro-
craniofaciais, esses individuos sao conhecidos por apresentarem facies tipica,
conhecida como “face de fadinha”, na qual pode ser observado ponta nasal
bulbosa, um padrdo estrelado da iris, um filtro longo, uma boca larga, anomalias
dentarias e estreitamento bitemporal, orelha proeminente, maxilar pequeno,



inchago de palpebras. Ainda, sao individuos hipersociaveis, cuja explicagao é dada
pela hipétese de delegao seletiva do gene Gtf2i da regido cromossdmica em
questao que codifica o fator Ili, que no cortex pré frontal causa redugédo do numero
de oligodendrécitos maduros e afinamento da bainha de mielina, levando a
disturbios na condugao axonal do impulso elétrico, fazendo emergir os padroes de
comportamento hipersociavel e feliz, além de ser possivel observar uma
capacidade visuoespacial e tendéncia a musicalidade mais acentuadas, mas
também resultando em disturbios dos movimentos finos e suscetibilidade a
existéncia de fobias especificas. Além disso, alteragbes cardiopulmonares sao
percebidas, com destaque para a estenose adrtica supravalvar, caracterizada como
uma obstrugcdo congénita da aorta ascendente, obstruindo a saida do ventriculo
esquerdo. Suas manifestacdes clinicas sao sincope, dispneia e palpitacbes e o
diagndstico confirmado por exames de imagem, sendo que as possibilidades
terapéuticas incluem valvuloplastia percutanea com cateter baldo até o transplante
cardiaco ou o procedimento de Norwood. Concomitantemente a estenose aodrtica
supravalvar, a hipertensdo pulmonar ocorre na sindrome, apresentada como o
aumento na resisténcia pulmonar, levando a faléncia ventricular direita e como
consequéncia morte prematura, mas tendo como possibilidade terapéutica a
intervengao cirurgica e o tratamento adjuvante de oxigenagdo por membrana
extracorpérea. Sendo o paciente de SWB um cardiopata congénito,
frequentemente €& observado atraso no desenvolvimento neuromuscular,
ocasionado principalmente por fatores intrinsecos a sindrome, comprometendo o
crescimento musculo-esquelético e o desempenho dos movimentos finos e
grossos, além da alteragdo cognitiva ja presente. Para isso, € importante que a
crianga seja acompanhada rigorosamente, e que se faga uso de instrumentos de
avaliagcado padronizados de triagem durante os trés 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 detec¢ao de atrasos diversos do
desenvolvimento infantil. A partir dessa constru¢gao de conhecimento, associado a
taxonomia NANDA, a sistematizacdo da assisténcia de enfermagem na atengao
basica frente a sindrome inclui vigiar sinais e sintomas da estenose adrtica
supravalvar, hipertensdo pulmonar e atraso no desenvolvimento, intervindo com a
parceria multidisciplinar e o apoio da rede de educagdao, bem como orientar os
familiares e responsaveis sobre o que pertinente a sindrome, a fim de esclarecer e
promover autonomia para os cuidadores de forma que estes estimulem a crianca
com SWB a explorar suas potencialidades de forma consciente. Conclusao: Ao fim
do agrupamento desse conhecimento, tem-se que o acompanhamento de
puericultura na atencao primaria, realizado pelo enfermeiro, € singularmente
necessario para deteccao precoce da Sindrome de Williams Beuren e suas
comorbidades através da aplicacdo de avaliacdo pautada em métodos cientificos e
rastreio constante, sendo que a SAE norteia as agdes de enfermagem frente a
sindrome, bem como empodera o enfermeiro na assisténcia, contribuindo assim
para diminuir ou evitar complicagbes relacionadas a patologia e promover a
qualidade de vida para a crianca e familia.

' Académicas de Enfermagem do 5° Periodo do Curso de Graduagdo em Enfermagem da
Faculdades Pequeno Principe.
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