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Introduccion
El término sindrome proviene de la palabra griega syndrome, que significa simultaneidad.

Generalmente, se le define como un estado patolégico asociado a una serie de sintomas
simultaneos, con origen conocido o no, pero sin conocimiento de las posibles causas que

lo originan. Ademas, en comparacion con la enfermedad, un sindrome no se pueda curar.

El sindrome de Williams es una enfermedad genética que afecta muchas partes del cuerpo.
Se caracteriza por discapacidad intelectual leve a moderada, personalidad con
caracteristicas Unicas, rostro distintivo, problemas del corazén, y vasos sanguineos
(cardiovascular).El sindrome de Williams es causado por falta de algunos genes de una
region especifica del cromosoma 7.La region que falta incluye mas de 25 genes y los
investigadores creen que la pérdida de varios de estos genes resulta en las caracteristicas
del sindrome.Se hereda de forma autosémica dominante, aunque la mayoria de los casos

son esporadicos, sin que haya otros casos en la familia.

El Sindrome de Patau se debe a la trisomia del cromosoma 13 (presencia de un cromosoma
13 extra) es decir, a un cariotipo correspondiente a 47,XX,+13 o 47,XY,+13. (El cariotipo
normal de una mujer es 46,XX y el de un hombre es 46, XY). Este sindrome aparece
esporadicamente y no es heredado ya que el problema se genera en el momento de la
formacion de las células germinales debido a un error en la divisién celular denominado “no
disyuncion”. En estos casos el ovocito o el espermatozoide disponen de un cromosoma 13

extra y da lugar a un embrién con tres cromosomas 13.

El sindrome de Angelman es un trastorno genético que afecta principalmente al sistema
nervioso. Los rasgos caracteristicos de esta condicion incluyen retraso del desarrollo,
discapacidad intelectual, discapacidad severa para hablar, problemas con el movimiento y
el equilibrio (ataxia), epilepsia y cabeza muy pequefia. Las personas con sindrome de
Angelman parecen estar siempre de buen humor y sonrien mucho. También hacen
movimientos de aleteo con las manos. Muchos de los rasgos caracteristicos del sindrome
de Angelman resultan de la pérdida de la funcién de un gen llamado UBE3A pero el
mecanismo para esta pérdida es bastante complejo. La mayoria de los casos de sindrome
de Angelman no se heredan, aunque en raras ocasiones uno de los cambios genéticos

responsable por el sindrome de Angelman se puede heredar



El sindrome de Williams es una enfermedad que causa diferentes sintomas, entre los que
se incluyen la vejez prematura o la discapacidad intelectual. Se trata de una de las
denominadas enfermedad rara que se caracteriza por sus rasgos faciales caracteristicos
asi como por una personalidad extrovertida, sociable y empética de quienes la padecen.
También conocido como monosomia 7, es una afeccién genética de muy poca incidencia,
gue se origina por una carencia de componentes genéticos en el cromosoma 7. El
cardiologo J.C.P. Williams describié este sindrome y describié algunos de sus sintomas.
Entre estos se encuentran un retraso en el desarrollo mental, rasgos faciales muy distintivos
y un estrechamiento de la arteria aorta, problema conocido como estenosis supra valvular
aodrtica. Afecta en la misma proporcion a nifios y niflas y su incidencia es de 1/20000

nacimientos.

Esta enfermedad posee una amplia sintomatologia que afecta a un gran nimero de

sistemas y funciones del organismo.

Asi, pueden detectarse, entre otros, sintomas neurolégicos y conductuales como
discapacidad intelectual, caracteristicas faciales particulares, estrechamiento de la aorta y
alteraciones en otras arterias, retraso en el desarrollo del sistema endocrino, problemas de
columna, signos de envejecimiento precoz, tendencia a las hernias inguinales, infecciones

urinarias, iris estrellado y otros problemas oculares o hipersensibilidad a los sonidos.

El sindrome de Williams lo causa una pérdida del material genético en el cromosoma 7.
Cualquiera de los dos progenitores puede trasmitir este gen. Hay que destacar que su
tamafio es tan reducido que es dificil detectarlo en el microscopio. Aunque es una
enfermedad de origen genético, diferentes estudios determinan que este sindrome no es

hereditario.

A causa de su origen genético, no existe un tratamiento especifico para el sindrome de
Williams. Las intervenciones que se realizan sirven para paliar o aminorar determinados
sintomas que suponen un problema para la persona. Del tratamiento del sindrome de
Williams, se encargard un equipo multidisciplinar de profesionales. Los profesionales
involucrados en el tratamiento deben ser neurélogos, terapeutas fisicos, psicélogos,

psicopedagogos, etc.

Ademads, con el fin dltimo de integrar social y laboralmente a estos pacientes, es necesario

realizar diferentes terapias enfocadas a su desarrollo, al lenguaje, y terapia ocupacional.



Por otro lado el Sindrome de Patau se debe a la trisomia del cromosoma 13, es un trastorno
genético producido por una alteracion en el material genético del cromosoma 13, o sea que
existe una copia extra de este cromosoma. Esta anomalia genética influye en el desarrollo
natural desde la esta idea y se hace en multiples alteraciones graves, tanto anatomicas

como funcionales, en 6rganos y sistemas vitales.

Este sindrome aparece esporadicamente y no es heredado ya que el problema se genera
en el momento de la formacién de las células germinales debido a un error en la division
celular denominado “no disyunciéon”. En estos casos el ovocito o el espermatozoide

disponen de un cromosoma 13 extra y da lugar a un embrién con tres cromosomas

No se reportan muchos casos en humanos (1 de cada 12.000 nacidos vivos) aunque es
mas frecuente en abortos espontaneos. Del 80 y el 90% de los fetos con el sindrome no
llegan a término y a la vez si pero suelen fallecer en el primer afio de vida por problemas

cardiorrespiratorios.

En todos los casos se presenta el retraso psicomotor es muy grave e impide el desarrollo

de las funciones basicas del individuo.

El craneo presenta microcefalia con un cerebro morfol6gicamente anormal, la cara presenta
anormalidades de los globos oculares, la nariz es aplanada, y la boca suele presentar
fisuras labiales y palatinas. Las orejas son displasicas y de implantacién baja con sordera
total por alteraciones del sistema nervioso central. En el abdomen suelen presentar

anomalias de las visceras, riflones poliquisticos y malformaciones del aparato genital.

Presentan malformaciones en los dedos de manos y pies y displasia de caderas junto con
malformaciones de la columna vertebral. Si. La técnica de DGP permite detectar una
trisomia 13 (entre otras alteraciones) y por tanto seleccionar aquellos embriones no

portadores.

Y por ultimo los pacientes con SA son aparentemente normales al nacimiento. En los
primeros 6 meses de vida pueden darse dificultades en la alimentacion e hipotonia,
seguidos de un retraso psicomotor entre los 6 meses y los 2 afios de edad. Generalmente
a partir del primer afio, se desarrollan las caracteristicas tipicas del SA: discapacidad
intelectual profunda, ausencia de habla, estallidos de risa con aleteo de manos,
microcefalia, macrostomia, hipoplasia maxilar, prognatia y problemas neuroldgicos con
marcha de tipo marioneta, ataxia y crisis epilépticas con anomalias especificas en el

electroencefalograma (EEG) (actividad delta con elementos trifasicos con mayor expresion



en las regiones frontales). Otros signos descritos incluyen aspecto feliz, hiperactividad sin
agresividad, escasa capacidad de atencion, excitabilidad y trastornos del suefio con
disminucion de la necesidad de dormir, incremento de la sensibilidad al calor, atraccion y
fascinacion por el agua. Con la edad, las caracteristicas tipicas de la enfermedad son
menos marcadas y aparecen engrosamiento facial, escoliosis toracica y problemas de
movilidad. La escoliosis toracica esta descrita en el 40% de los pacientes del AS (la mayoria
mujeres). Las crisis epilépticas persisten en la edad adulta, pero la hiperactividad, la escasa
capacidad de atencion y los trastornos del suefio mejoran. En pacientes con delecion de la

region 15q11, es comunes la hipo pigmentacion del iris y de las coroides.

Diferentes mecanismos genéticos pueden causar el sindrome de Angelman, como una
delecién de la regién critica 15911.2-gq13 (60-75%), disomia uniparental paterna (2-5%),
defectos de impronta (2-5%) y mutaciones en el gen UBE3A (10%). En alrededor del 5-26%

de los pacientes, los defectos genéticos permanecen inidentificados.

El diagndstico se basa en los hallazgos clinicos y en el EEG, y puede ser confirmado en la
mayoria de los casos mediante test citogenético y molecular. El patrén tipico del EEG puede

ser de utilidad para el diagnéstico.

Su tratamiento incluye fisioterapia, terapia ocupacional y del habla, incluyendo métodos no
verbales de comunicacion. Como los pacientes suelen presentar crisis epilépticas a una
edad muy temprana, se requiere medicacion anticonvulsiva. En pacientes con graves
trastornos del suefio pueden administrarse sedantes. La funcion visual también debe ser

monitorizada.

Conclusion:

En definitiva, las personas con el Sindrome de Williams presentan conexiones y estructuras
cerebrales distintas a las del resto. En efecto, aquellas particularidades, ocasionan
sintomas observables, como la ansiedad, la distractibilidad, la tendencia a ser
extremadamente amigables, enfermedades comérbidas, etc. Pero, en realidad también son
capaces de adquirir informacion, aunque sea de manera lenta. Teniendo en cuenta que, no
todas las estructuras cerebrales estan dafadas, los pacientes pueden aprender a partir de
un mayor namero de repeticiones y con un mayor tiempo de espera. El sindrome de Patau,
también conocido como trisomia en el par 13, trisomia D o sindrome de Bartholin-Patau, es

una enfermedad genética que resulta de la presencia de un cromosoma 13 suplementario.



Y por altimo, el sindrome de Angelman es una enfermedad poco frecuente; en México se
desconoce su incidencia y en muchas ocasiones no se integra el diagndstico por falta de
sospecha de la enfermedad, por lo que hay que tener presente las caracteristicas clinicas

tipicas del sindrome para realizar un diagndstico oportuno.
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