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Sindrome Cri-du-chat.

El Sindrome de Cri du chat o sindrome de Lejeune, es una enfermedad rara que fue descrita
por primera vez en 1963 por Jerome Lejeune, es una cromosomopatia que se caracteriza por
un llanto similar al maullido de gato. Se debe a la delecion o supresion parcial o total del
material genético en una parte del brazo corto del cromosoma 5. Este sindrome se caracteriza
por una variedad de alteraciones fisicas y psicomotoras.El analisis cromosémico proporciona
el diagndstico definitivo. Este paciente se presenta como un caso que reune las
caracteristicas clinicas propias y la alteracion cromosdmica que caracterizan al sindrome.

Es un trastorno relativamente raro y afecto uno de cada 20,000 a 50,000 nacidos vivos. La
incidencia en las mujeres es ligeramente superior a los hombres, no han sido establecidas
diferencias entre las razas o zonas geogréficas.

El analisis cromosomico o cariotipo proporciona el diagnéstico definitivo, en los padres es
indispensable el estudio del cariotipo para poder estimar el riesgo de recurrencia de la
anomalia y brindar asesoramiento genético. No hay tratamiento especifico para pacientes con
el Sindrome de Cri du chat, sin embargo los programas de rehabilitacion deben ser
empezados tan pronto como sea posible.

Sindrome de Williams

El sindrome de Williams o sindrome de Williams-Beuren es una enfermedad genética poco
frecuente caracterizada por un trastorno del desarrollo, que asocia malformacion cardiaca
(estenosis aodrtica supravalvular -EASV-, por lo general) en el 75% de los casos, retraso
psicomotor, dismorfismo facial caracteristico y perfil cognitivo y conductual especifico. La
incidencia al nacimiento de las formas tipicas es de 1/20.000, aunque existen formas parciales
cuya incidencia es desconocida.

La enfermedad es facil de identificar durante la infancia. El perfil cognitivo estd dominado por
una deficiencia de las habilidades visoespaciales, que contrasta con un lenguaje correcto.
Estos nifios tienen una conducta de tipo hipersocial, relacionandose facilmente con los demas;
presentan hipersensibilidad al ruido y habilidades musicales. Existe una mayor prevalencia de
caries, en ocasiones asociada a una hipoplasia del esmalte. En el plano oftalmolégico, el 40%
de los niflos afectados presentan estrabismo y/o problemas de refraccion. Desde el
nacimiento, pueden presentar malformaciones vasculares como EASV, estenosis de las
arterias pulmonares o de las arterias renales, que causan una hipertension arterial (HTA)
renovascular. La hipercalcemia puede derivar en nefrocalcinosis.

El sindrome de Williams esta causado por una microdelecion cromosoOmica situada en la
region q11.23 de uno de los cromosomas 7. No se puede detectar mediante un cariotipo
convencional y se revela mediante FISH (Hibridacion Fluorescente In Situ), que conduce a un



diagnostico en el 95% de los casos. Esta microdeleccion, que generalmente se produce de
forma esporadica, deriva en la supresion de varios genes,incluyendo el gen de la elastina.

Las malformaciones vasculares requieren un seguimiento regular, asi como un manejo
especifico. Por esta razdn, estos niflos deben ser tratados por equipos de cardiologia
pediatrica con conocimientos acerca de esta patologia. El tratamiento de la HTA requiere de la
combinacion de un tratamiento farmacolégico con una dieta y un estilo de vida saludables. La
decision de optar por la intervencidn quirdrgica de la estenosis de la arteria renal debe tener
en cuenta la afectacion global de las paredes vasculares en esta patologia. La hipercalcemia
se trata mediante una dieta con restricciobn de calcio. La tension arterial y la funcion renal
requieren una vigilancia de por vida.

El manejo educativo de los nifios afectados por el sindrome de Williams debe abordarse
desde un marco multidisciplinar que asocie pediatras, ortodoncistas, psicomotricistas,
logopedas y psicélogos. Los pacientes adultos raramente son autbnomos.

Sindrome de Prader wili

| sindrome de Prader-Willi es un trastorno genético poco frecuente que provoca varios
problemas fisicos, mentales y conductuales. Una caracteristica importante del sindrome de
Prader-Willi es una sensacion constante de hambre que suele comenzar a los 2 afios de edad
aproximadamente.

Las personas con sindrome de Prader-Willi quieren comer de manera constante porgue nunca
se sienten satisfechas (hiperfagia) y suelen tener problemas para controlar el peso. Muchas
de las complicaciones del sindrome de Prader-Willi se deben a la obesidad. La mejor manera
de controlarlo es con un enfoque de equipo, varios especialistas pueden trabajar contigo para
controlar los sintomas de este trastorno complejo, reducir el riesgo de tener complicaciones y
mejorar la calidad de vida de tu ser querido con sindrome de Prader-Willi.

Una afeccién causada por un error en uno o0 mas genes. Si bien no se han identificado los
mecanismos exactos responsables del sindrome de Prader-Willi, el problema se localiza en
los genes ubicados en una region especial del cromosoma 15.

Salvo por los genes relacionados con las caracteristicas sexuales, todos los genes vienen en
pares: una copia heredada del padre (gen paterno) y una copia heredada de la madre (gen
materno). Para la mayoria de los tipos de genes, si una copia es «activa» 0 expresada, la otra
copia también lo es, aunque es normal que algunos tipos de genes actlien solos.
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