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SINDROME DE CRI -DU- CHAT

El sindrome los cromosomas contienen el material genético que determina los rasgos fisicos y
de desarrollo de cada persona. Poseemos, de forma habitual, 46 cromosomas repartidos en 22
pares homdlogos y el par sexual, y en cada par uno procede del padre y el otro de la madre.
Estudiando detalladamente el tamafio y la forma de los cromosomas, se puede determinar si falta
un trozo de uno de ellos o existe un trozo de mas. Las personas con ese sindrome tienen una
delecciéon cromosémica, es decir, un acortamiento de uno de los cromosomas del par 5 que
muestra una pérdida de material genético. El Sindrome del Maullido del Gato se incluye en la
categoria de anomalias estructurales cromosémicas que se caracterizan por la fractura de los
cromosomas como consecuencia de factores ambientales como virus, radiaciones o farmacos.
Delecién, Cromosoma 5, Diagnéstico post-natal,

» Mutacion de un gen Unico (Monogénicas).
» Anomalias de los cromosomas (Cromosomopatias).
» Herencia multifactorial (Poligénicas).

Entre las causas que provocan las anomalias cromosémicas en el par 5 y originan este sindrome
se encuentran:

Deleccion simple: Consiste en la fractura de uno de los brazos cortos del par 5 (grupo B) con
posible pérdida de material genético. Cada autor cifra esta pérdida de forma diferente.

Traslocacién: Consiste en la rotura de un cromosoma Yy la transferencia del fragmento
desprendido a otro cromosoma no homologo. Ademds, pueden romperse dos cromosomas no
homaologos e intercambiarse los fragmentos. La informacién genética no se pierde.

Mosaico: Consiste en un cambio cromosdmico después de la formacion del zigoto. Los tejidos
gue se forman son portadores de diferentes constituciones cromosémicas. Dicho de otra forma,
en el par cromosémico hay cromosomas sanos y con rotura. En este caso, la informacion
genética perdida es proporcional al de cromosomas roto.

Caracteristicas.

Alteraciones psicofisicas: alteraciones que inciden en el proceso del desarrollo con retrasos en
el campo de la organizacién de los sentidos, las sensaciones, las percepciones, en lo cognitivo y
en el lenguaje. En lo fisico estan afectados drganos que en su funcionamiento manifiestan
disfunciones en lo motérico, en la coordinacion de movimientos, los reflejos, posturas.

Aspectos meédicos: malformacion craneofacial, maloclusiébn dental, epicanto y oblicuidad
palpebral antimongoloide, micrognatia, estrabismo e hipertelorismo. También, aparecen otras
malformaciones como craneoestenosis, cara de luna, nariz nasal plana, paladar hendido, labios
abiertos, orejas grandes y bajas, hipoplasia de lineas nasales y mandibula caida.

Aspectos psicoldgicos: se detecta un retraso mental severo o profundo. En los pacientes con un
cociente intelectual inferior a 40 se detectan conductas como el balanceo de cabeza, agitacion
de manos, chuparse el dedo, manierismos e insensibilidad al dolor. Con respecto a la
psicomotricidad, una caracteristica observable en los casos es una coordinacién deficiente de los




movimientos, mantenimiento prolongado del gateo y retraso en la adquisicion del desplazamiento
auténomo. La psicomotricidad, cuando se inicia la marcha se empiezan a poner en
funcionamiento nuevos aprendizajes y estimulaciones cerebrales que intentan dar respuesta a
situaciones como controlar el espacio, mantener el equilibrio, junto con la forma de entrar en
contacto con los objetos y las personas.

Manifestaciones clinicas

Bajo Peso al nacer.

Retraso mental.

Llanto Agudo (maullido de gato) por hipoplasia laringea.

Crecimiento lento.

Hipotonia.

Microcefalia con asimetria craneal.

Cara redonda de luna llena

Hipoplasia de los huesos nasales con nariz ancha y plana

Cardiopatia congénita ocasional.

Malformaciones digestivas, cardiovasculares, renales, genitales, cerebrales y vertebrales.
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SINDROME DE WILLIAMS.

El Sindrome de Williams, también conocido como sindrome de Williams-Beuren, es un raro
desorden genético con frecuencia no diagnosticado que se produce por la deleciéon de 15 o mas
genes en el cromosoma 7 procedente del padre o de la mujer. Uno de los genes faltantes es el
gen que produce la elastina, una proteina que brinda elasticidad a los vasos sanguineos y otros
tejidos corporales.

En la mayor parte de los casos, el paciente es la Unica persona afectada de la familia (casos
esporadicos). En circunstancias excepcionales, el sindrome se ha presentado en familias porque
una persona afectada se lo ha trasmitido a su hijo o hija. Este modo de transmisién se denomina
autosémico (porque el rasgo esta en un cromosoma no sexual o autosoma) dominante (porque,
aunque el otro cromosoma sea normal se manifiesta el cuadro clinico). El riesgo de transmision
de una persona afectada a sus hijos es del 50%. Es decir, la mitad de sus hijos heredarian la



enfermedad, de una manera aleatoria (como la posibilidad de que salga cara o0 cruz en una
moneda) e independiente de cudl sea el sexo.

Las caracteristicas mas comunes del sindrome de Williams:

Rasgos faciales: las caracteristicas faciales principales son el estrechamiento de la frente, el
epicanto (presencia de un pliegue cutdneo marcado en la comisura palpebral interna), la region
periorbital prominente, la esotropia o estrabismo latente o manifiesto (desviacién confluente de
un ojo), el iris con un patrén estrellado, la nariz corta y antevertida con raiz nasal aplanada, el
filtro (region desde la base de la nariz al labio superior) alargado, los mofletes prominentes y algo
caidos, los labios prominentes y el mentdn relativamente pequefio.

Aparato musculoesquelético: suelen manifestar laxitud articular posiblemente relacionada con la
menor cantidad de elastina, asi como una disminucién del tono y fuerza muscular. Con el tiempo
se pueden desarrollar alteraciones de la curva fisioldgica de la columna vertebral como escoliosis,
cifosis y lordosis. En algunos pacientes aparecen contracturas en las articulaciones inferiores.

Aparato auditivo: suelen presentar un aumento de la sensibilidad a los sonidos. Se manifiesta por
disminucion del umbral en que determinados sonidos se viven como molestos o dolorosos. Por
tanto, mas que hiperacusia se trata de una algiacusia para determinados sonidos. También son
relativamente frecuentes las infecciones recurrentes del oido medio en la infancia.

Piel: el cutis es algo laxo, con tendencia a presentar signos de envejecimiento precoces,
probablemente relacionados con la disminucion de elastina. Pueden tener también canas
prematuras.

Aparato_cardiovascular: los problemas cardiacos pueden variar desde simples soplos hasta
estenosis adrtica y/o pulmonar, defecto septal (division en partes por un tabique) ventricular
(DSV), defecto septal auricular (ADS), hipertension.

Aparato genitourinario: existen problemas renales y de vejiga urinaria heterogéneos y
relativamente comunes. Puede haber una tendencia al acimulo de calcio (nefrocalcinosis) y, a
veces, anomalias renales malformativas. Con frecuencia existe una mala funcién de la vejiga que
se asocia a urgencia en la miccion, falta de control nocturno de la misma (enuresis nocturna),
posibilidad de que se formen diverticulos y cierta susceptibilidad a infecciones urinarias.

Problemas de alimentacién: muchos recién nacidos y nifios tienen problemas en la alimentacion.
Estos problemas han sido asociados con un tono muscular disminuido, un reflejo de arcada
incrementado, dificultad para chupar y tragar, defensividad téctil, etc.

Retraso _de crecimiento: es de origen prenatal (nacen habitualmente con peso y talla algo
reducidos) y suelen alcanzar una talla como adultos 10-15 cm inferior a la talla diana para cada
familia, en parte también por una pubertad algo adelantada y un brote de crecimiento puberal
pequefio.




Aspectos neuroldgicos y conductuales desarrollo _psicomotor: el retraso en la adquisicién de
habilidades motoras y del lenguaje. En los primeros afios suelen manifestar problemas de
equilibrio, de la coordinacién del movimiento y de la orientacién espacial.

Retraso del desarrollo, discapacidades de aprendizaje y deficiencia en la atencién: presentan un
retraso mental leve o moderado con un cociente de inteligencia medio de 60-70. Tienen déficit
en algunas areas (psicomotricidad, integracion viso-espacial), mientras que otras facetas estan
casi preservadas (lenguaje) o incluso mas desarrolladas, tienen una extraordinaria habilidad
musical, visual y auditiva, asi como una gran sensibilidad a las emociones de las personas que
los rodean.

SINDROME DE PRADER WILI.

Es una enfermedad genética rara, caracterizada por una disfuncion hipotalamo-hipofisaria
asociada a una hipotonia grave durante el periodo neonatal y los dos primeros afios de vida.
Después de la primera infancia y durante la edad adulta los principales problemas son la
aparicion de hiperfagia con riesgo de obesidad mérbida, dificultades de aprendizaje y problemas
conductuales, e incluso importantes trastornos psiquiatricos. Al nacimiento, estos nifios
presentan una hipotonia especialmente grave que mejora parcialmente, lo que explica los
problemas de succidén-deglucion y el retraso en el desarrollo psicomotor. Con frecuencia se
observan rasgos faciales caracteristicos (frente estrecha, ojos almendrados, labio superior fino y
comisuras de la boca hacia abajo), asi como pies y manos muy pequefios. Desde los dos afios
de edad, existe un riesgo de obesidad grave, debida a la hiperfagia con ausencia de saciedad
que se agrava rapidamente y explica una gran parte de la morbilidad y mortalidad de estos
pacientes. Se observan anomalias hipotalamo-hipofisarias asociadas a un retraso estatural
debido a una deficiencia de la hormona del crecimiento y un desarrollo pubertario incompleto.

Est4 causado por una anomalia del cromosoma 15. Estas anomalias genéticas son a menudo
accidentales y esporadicas y la recurrencia familiar es muy poco frecuente, lo que hay que
explicar a las parejas afectadas durante una consulta de asesoramiento genético.

+ 1 cada 25.000 nacimientos
+ Accidentales y esporadicas

Caracteristicas.

Problemas del lenguaje: es conveniente llevar a cabo una evaluacion ortofonica e iniciar su
abordaje de manera muy temprana, incluso antes de la aparicion del lenguaje, con el fin de
incrementar el tono muscular de la parte inferior del rostro. La reeducacion ortofénica permitira
corregir los problemas del lenguaje, mejorar la articulacion y reducir los problemas de deglucion
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y de masticacion. El inicio precoz de los métodos de aprendizaje permite mejorar las capacidades
globales y las adquisiciones de los nifios.

Retraso psicomotor e hipotonia: el tono muscular puede mejorar mediante un programa de
estimulacion adaptada y, fundamentalmente, gracias a sesiones de fisioterapia o de
psicomotricidad varias veces por semana. Estas son especialmente Utiles durante los dos
primeros afos de vida. Si el grado de hipotonia lo requiere, pueden proponerse distintas ayudas
técnicas, en particular, una silla adaptada para mantener al nifio en posicién sentada y evitar las
deformaciones de la columna vertebral.

Dificultades en la alimentacién: la mayoria de los casos al nacer presentan dificultades en la
alimentacién que pueden llegar a precisar alimentacion por sonda nasogastrica para evitar el fallo
de medro. Esto se debe a una pobre succion por falta de tono muscular de los musculos de la
boca que posteriormente conlleva también a dificultades en el lenguaje.

Escoliosis y otros problemas ortopédicos: las deformaciones de la columna vertebral (cifosis y
escoliosis) pueden mejorar mediante sesiones de fisioterapia y, en ocasiones, mediante un
corset. Sin embargo, la relevancia de la obesidad y de los problemas asociados hace complejo
este manejo. Puede ser necesario recurrir a la cirugia, que debera realizarse en centros
especializados con experiencia en el abordaje del sindrome. Asimismo, la escoliosis y la cifosis
pueden mejorar mediante la utilizacion de plantillas y calzado ortopédicos.

Coeficiente intelectual, trastornos de la conducta y trastornos psiquiatricos: el coeficiente
intelectual varia entre 50 y 85%. Estudios recientes muestran que el tratamiento con hormona de
crecimiento mejora el coeficiente intelectual a largo plazo. En el primer afio de vida los nifios son
muy sociables. Posteriormente aparecen alteraciones en el comportamiento como rabietas,
actitudes obsesivo-compulsivas, cambios de humor, rascado agresivo de la piel. En algunos
casos durante la adolescencia desarrollan trastornos psiquiatricos de tipo psicético o afectivo. Es
imprescindible el seguimiento por neurologia y un equipo de salud mental, ademés del soporte
del médico y el entorno del paciente.

Manifestaciones clinicas

hipotonia especialmente grave

problemas de succidon-degluciéon

retraso en el desarrollo psicomotor

rasgos faciales caracteristicos

retraso estatural

a deficiencia de la hormona del crecimiento
desarrollo pubertario incompleto.
problemas psicoldgicos y conductuales
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FUENTE DE INFORMACION.
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