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ABSTRACT

El síndrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) es un trastorno genético 
complejo e infrecuente, asociado a cambios en el cromosoma 11p15, 
caracterizado por sobrecrecimiento, defectos de la pared abdominal, 
macroglosia, hipoglucemia neonatal y predisposición a la producción 
de tumores embrionarios. Su diagnóstico sigue diferentes criterios clí-
nicos o paraclínicos, y es fundamental su detección precoz debido al 
riesgo de complicaciones, entre las que se destaca el aumento de la 

incidencia de diferentes tumores. Se presenta el caso de una lactante 
de 6 meses, sin antecedentes personales ni familiares de importancia, 
a la que se le diagnosticó precozmente el SBW y se le realizó un segui-
miento estrecho.
Palabras clave: síndrome de Beckwith-Wiedemann, sobrecrecimien-
to, genodermatosis, cáncer infantil.

Beckwith-Wiedemann syndrome is a complex and infrequent genetic 
disorder associated with chromosome 11p15 changes characterized by 
overgrowth, abdominal wall defects, macroglossia, neonatal hypoglyce-
mia and predisposition to embryonal tumors. It is diagnosed following 
different clinical and para-clinical diagnostic criteria and its early diagno-
sis is essential due to the risk of complications, highlighting the increased 
incidence of different tumors. We present the case of a 6-month-old girl, 

with no personal nor family history of significance, in whom Beckwith- 
Wiedemann syndrome diagnosis was made and a close follow-up was 
undertaken.
Key words: Beckwith-Wiedemann syndrome, overgrowth, genoderma-
toses, childhood cancer.
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CASO CLÍNICO
Presentamos el caso de una niña, producto de una 

primera gestación, con un embarazo bien controlado y 
sin complicaciones, con buen crecimiento y desarrollo, 
sin antecedentes familiares ni patología perinatal para 
destacar. A los 6 meses de vida asistió a la consulta y 
en el examen físico se evidenció macroglosia (que pre-
sentaba desde el nacimiento), una mancha asalmonada 
localizada en la frente, la glabela y la nariz (Foto 1), y 
diástasis de los músculos rectos. Se destacaba el sobre-
crecimiento del miembro inferior derecho con respec-

to al izquierdo (circunferencia del derecho de 25 cm  
y del izquierdo 23 cm), el cual fue progresivo desde 
el nacimiento (Foto 2). Debido a esto se planteó el 
diagnóstico de un síndrome de sobrecrecimiento. Se 
solicitó una ecografía Doppler vascular arterial y ve-
nosa de ambos miembros inferiores, que no evidenció 
alteraciones. La radiografía de los miembros inferiores 
reveló una longitud del fémur y de la tibia del lado 
derecho mayor que la de los contralaterales (Foto 3), 
lo que confirmó el sobrecrecimiento óseo.
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Dada la presencia de un síndrome de sobrecreci-
miento asociado a mancha salmón y macroglosia, arri-
bamos al diagnóstico clínico de síndrome de Beckwith- 
Wiedemann clásico. 

Con ese diagnóstico se solicitó una ecografía ab-
dominal, cuyo resultado fue normal. En el ecocardio-
grama se observó una pequeña comunicación inte-
rauricular de tipo ostium secundum, que el cardiólogo 
no consideró de relevancia clínica. Se solicitó una 
valoración por los servicios de Otorrinolaringología y 
Traumatología, los cuales tomaron una conducta ex-
pectante. Se programó un seguimiento trimestral para 
realizar ecografías abdominales y renales seriadas por la 
posibilidad de aparición de tumores en la evolución. 
No contamos con el estudio genético.

COMENTARIOS
El SBW es un síndrome genético infrecuente con 

expresión clínica variable, multisistémico1. Tiene una 
incidencia poblacional estimada de 1 en 13.700, y afec-
ta por igual a ambos sexos y a las diferentes etnias2,3. 

Se ha cuestionado su baja incidencia y se cree que 
por la presencia de fenotipos leves existiría un subdiag-
nóstico importante. Incluso se ha planteado que es el 
síndrome de sobrecrecimiento más frecuente3-5.

El síndrome tiene una etiología molecular comple-
ja. Es causado por una variedad de alteraciones gené-
ticas o epigenéticas que afectan la regulación de genes 
impresos en el cromosoma 11p15, lo que lleva a un 
espectro clínico diverso. 

Con respecto a los criterios diagnósticos, un con-
senso de expertos realizado en 2018 propuso caracterís-
ticas cardinales y sugestivas para realizar el diagnóstico 
del SBW mediante un sistema de puntaje. Siguiendo 
estos criterios, se configuran tres formas clínicas: SBW 
clásico, atípico y sobrecrecimiento lateralizado aislado. 
El SBW clásico (que es el de la paciente) no requiere 
el estudio genético para confirmar el diagnóstico. Sin 
embargo, para las otras formas clínicas es necesario3. 

En cuanto a las características cardinales, la paciente 
presentaba macroglosia, informada en 82-97% de los 
pacientes, y crecimiento lateralizado, visto en 24-32,9%  
de los casos4,6,7. Con referencia a las características su-
gestivas, la paciente tenía, además, una mancha salmón, 
notificada en el 62% de los pacientes y diástasis de los 
músculos rectos, informada en conjunto con el onfalo-
cele y la hernia umbilical en un 80% de los afectados8. 

Las mutaciones en el SBW son la pérdida de la me-
tilación de IC2 (50-60%), las mutaciones puntuales 
maternas en el gen CDKN1C (5-10%), la hipermetila-
ción de IC1 (5-10%), la isodisomía uniparental pater-
na (20-25%), y las duplicaciones, inversiones y dele-

FOTO 1: Malformación capilar y macroglosia. 

FOTO 3: Sobrecrecimiento óseo del miembro inferior derecho.

FOTO 2: Sobrecrecimiento del miembro inferior derecho con respecto al 
izquierdo.
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ciones (< 1%). No se encuentra mutación en 10-15% 
de los casos. Cada una de estas mutaciones se asocia 
a ciertos fenotipos, y a diferente riesgo de neoplasias 
u otras comorbilidades (hiperglucemia, defectos de la 
pared abdominal, etc.)2,5. Hasta el momento de esta 
publicación, no tenemos el resultado del estudio gené-
tico de la paciente. 

El SBW es un síndrome de predisposición al cán-
cer infantil con un riesgo del 7,5% de presentar neo-
plasias. La mayoría de estas se manifiestan durante los 
primeros 8-10 años de vida (sobre todo los dos pri-
meros). Los tumores más frecuentes son el tumor de 
Wilms y el hepatoblastoma, por lo que la American 
Association for Cancer Research recomienda la realiza-
ción trimestral de ecografías abdominales y renales 
hasta los 7 años, y una prueba de alfafetoproteína 
cada 3 meses hasta los 4 años, más allá del tipo de 

mutación8. Sin embargo, el consenso europeo reco-
mienda solo el seguimiento ecográfico y si el paciente 
presenta pérdida de metilación de IC2 no indica este 
seguimiento3,9,10. En la paciente realizamos un segui-
miento ecográfico trimestral, y no detectamos tumo-
res embrionarios hasta su segundo control ecográfico, 
a los 6 meses de vida.

La afectación cardíaca (20%) debe buscarse. En la 
paciente se encontró una alteración leve que deberá con-
trolarse en la evolución3,10. El seguimiento traumatoló-
gico es fundamental, ya que si la hemihipertrofia con 
respecto al miembro contralateral es mayor de 2 cm, 
como ocurre en este caso, podría considerarse la reali-
zación de una hemiepifisiodesis. La macroglosia en la 
paciente del caso es leve, ya que no presenta alteraciones 
en la deglución ni en la respiración. Si se tornara severa, 
podría requerir la corrección quirúrgica3,10. 
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