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INTRODUCCION

El sindrome de Beckwith-Wiedemann es un trastorno genético raro caracterizado por una serie de manifestaciones clinicas que incluyen macroglosia, hemihipertrofia, hipoglucemia neonatal, anormalidades en el oido y una
predisposicion aumentada a ciertos tipos de cancer. Fue descrito por primera vez en 1964 por los médicos Beckwith y Wiedemann. Este sindrome es un ejemplo de una enfermedad compleja que involucra mecanismos
genéticos relacionados con la impronta gendmica, en la que la expresidn de ciertos genes depende de su origen parental. E| BWS se ha asociado a anomalias en varios loci genéticos, especialmente en el

cromosoma 11, en el que se localizan los genes involucrados en la regulacion del crecimiento fetal.

DESCRIPCION DEL CASO

Gestante de 20+3 semanas, derivada de otro hospital por hallazgos ecograficos en
ecografia morfolégica de segundo trimestre que hacen sospechar un Sindrome de
Beckwith-Wiedemann.

El peso fetal estimado en dicha ecografia fue de 397 gramos y se visualizaba onfalocele,
con un saco herniario de 30x31mm y un defecto de cierre de 12mm en la pared abdominal
anterior, translucencia nucal aumentada, dilatacién pielocalicial, una CIV muscular vy
posible pie equinovaro izquierdo.

Se realiz6 una amniocentesis cuyo resultado genético fue una microdeleccidon 11p15 con
hipometilacion IC2 de origen materno, que confirmé el diagnéstico.

La gestacion finalizé en la semana 36+2 mediante cesarea electiva de caracter urgente
tras acudir la gestante en periodo activo de parto a la puerta de urgencias y presentacion
fetal en podalica.

Se realiza ntervencién quirurgica de onfalocele al nacimiento sin complicaciones. Es dada

de alta con SNG para completar toma por macroglosia y dificultad para la alimentacion, Dilatacion pielocalicial y Onfalocele asociados al Sindrome de Beckwith-Wiedemann.
retirandose una semana después.

CONCLUSIONES

La presentacién clinica de este sindrome varia significativamente, lo que puede dificultar el diagndstico precoz, sin embargo éste es crucial para el manejo adecuado, especialmente en lo que respecta al control de la
hipoglucemia neonatal y el seguimiento oncoldgico. La identificacion de la mutacion genética especifica permite confirmar el diagndstico y orientar el tratamiento y seguimiento de los pacientes.

Se trata de trastorno raro, pero relevante en la medicina pediatrica debido a sus manifestaciones clinicas especificas y su potencial para generar complicaciones a largo plazo, como el desarrollo de tumores.

La terapia multidisciplinaria, que incluye endocrinélogos, genetistas y oncélogos, es fundamental para la atencion integral de los pacientes.
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