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SINDROMES EN LA
GENETICA HUMANA

PALABRAS CLAVES:

SINDROME, GENETICA, GENETICA
HUMANA, CROMOSOMAS.

INTRODUCCION

We créate our demons... what a_means
that? The human in all history can make a
wonderfull things in himself; how is this? At
base of the only thing we can love
KNOWLEDGE. We expect this work to
meet its expectations.

Let us begining
: SINDROMES QUE SON?

Son el conjunto de sintomas que se
presentan juntos y son. caracteristicos de
una enfermedad o de un cuadro patol6gico
determinado provocado, en ocasiones, por
la concurrencia de mas de una enfermedad
0 desde otra perspectiva son un. conjunto
de fenébmenos que. concurren unos con
otros y que caracterizan una determinada
situacion.

Siendo esto de esta manera tenemos dos
preguntas importantes que desencadenan
nuestro ingenio y son:

1 ¢a que queremos llegar con esto? ¢y 2
Que quiere decir?

Que el cuerpo -humano tiene la capacidad
de adaptarse o evolucionar; en distintos
casos hasta ser modificado en diversos
aspectos hablando desde lo méas puro y
exacto... la genética.

En este trabajo abordaremos 3 de estos
cambias en el cuerpo humano (sindromes).

Sx de Cri Du Chat:

Denominado también como monosomia 5p
es una enfermedad egentica que produce
discapacidad intelectual y retraso de
desarrollo, bajo peso al nacer, microcefalia,
hipotonia etc.

Sx de Prader Willi:

Esta es una enfermedad genética
multisistémica y compleja con discapacidad
intelectual. Esta causada por la pérdida o
inactivacion de genes paternos en la region
g11-g13 del cromosoma 15.

Sx del Hombre Arbol o Epidermadisplasia:

Este es una patologia cronica y congénita
de la piel originada por una deficiencia en
el sistema inmune. Posiblemente se deba
al resultado de un defecto inmunogenético
que determine la generacién de varias
citoquinas capaces de desregular la
inmunidad mediada por células,
incapacitando el reconocimiento y el
rechazo de los gueratinocitos
presentadores de antigenos de los VPH
asociados a EV (VPH-EV).

SINDROME DEL MAULLIDO
(CRI DU-CHAT)

Informacion general

Este  sindrome,
denominado

también sindrome

de cri du chat o
sindrome de 5P,

es una afeccion
genética ,
ocasionada por la | ,

eliminacion \ AV
parcial del brazo MWYEENS FREAN

corto del cromosoma 5. Es poco frecuente




y afecta a 1 de cada 20.000 a 50.000 recién
nacidos. No obstante, es uno de los
sindromes mas frecuentes que se
producen como consecuencia de una
eliminacion cromosémica parcial.

Como su nombre lo sugiere, este sindrome
provoca un llanto agudo similar al maullido
de un gato. (El término cri du chat significa
maullido de gato en francés). El llanto se
debe al desarrollo anormal de la laringe del
bebé debido a la eliminacion cromosdmica
parcial. ElI sindrome es mas notorio a
medida que el nifio crece, pero es dificil de
diagnosticar después de los dos afios.Esta
afeccion también provoca numerosas
discapacidades y anomalias. Un porcentaje
bajo de los bebés can sindrome del
maullido nacen.con anomalias graves en
los 6rganos u otras complicaciones que
pueden provocar la muerte. La mayoria de
las cones mortales se manifiestan antes del
primer afio.

Sin embargo, los nifilos que alcanzan el
primer afo de vida tienen una esperanza de
vida normal. De todos modos, es muy
probable que el “niflo = presente
complicacionesfisicas o en el desarrollo de
por vida, que dependeran de la gravedad
del sindrome.

La buena noticia: aproximadamente la
mitad de los nifios con sindrome del
maullido aprenden suficientes palabras
como para comunicarse, y la mayoria
crecen y son felices, amigables y sociables.

Causas

Si bien se'desconoce el motivo exacto por
el que se genera la anomalia en el
cromosoma 5, en la mayoria de los casos
se produce durante el desarrollo del
espermatozoide o el 6vulo de los padres.
Cuando se produce la fecundacién, el nifio
adquiere el sindrome. En
aproximadamente el 80 por ciento de los
casos, la eliminacion cromosomica parcial
proviene del espermatozoide.

Por lo general, este trastorno es muy poco
frecuente y 'no es probable que vuelva a
suceder en caso de tener otro hijo. No
obstante, si existen antecedentes
familiares de sindrome del maullido, son
mayores las probabilidades de que el bebé
nazca con esta afeccion. En
aproximadamente el 10 por ciento de los
casos, la afeccion se hereda de uno de los
padres.

Sintomas

La gravedad de los sintomas dependera de
la falta de informacién genética en el
cromosoma 5. Algunos sintemas son
graves mientras que otros son tan leves
que quizas sean imperceptibles. El llanto
similar a un maullido, que es el sintoma
mas frecuente, se torna menos notorio con
el paso del tiempo.

Signos fisicos

Generalmente, los nifios que tienen el
sindrome del maullido son pequefios al
nacer y tienen dificultades respiratorias.
Ademas del llanto parecido al maullido de
un gato, pueden tener las siguientes
caracteristicas fisicas:

barbilla pequefia

rostro anormalmente redondo
puente de la nariz pequefio
pliegues de piel debajo de los ojos

0jos anormalmente
(hipertelorismo ocular u orbital)

separados

orejas con forma anormal o anormalmente
separadas

mandibula pequefia (micrognacia)

fusién parcial de los dedos de las manos o
de los pies

linea Unica en la palma de la mano




hernia inguinal (protuberancia de los
o6rganos a través de un area débil o un
desgarro en'la pared abdominal)

Tratamiento

No existe un tratamiento especifico. Los
sintomas * pueden  controlarse ™ con
fisioterapia, terapia del. lenguaje y de
habilidades motrices e intervencion
educativa.

Prevencién

Hasta el momento, no existen métodos de
prevencion. Si  tiene  antecedentes
familiares de esta afeccion, es posible que
sea portador aunque no manifieste
sintomas, por lo que quizas deba
someterse a una prueba genética.

SINDROME DE PRADER WILLI

Informacion general

El sindrome de Prader-Willi (SPW) es una

alteracion genética descrita en el afio 1956

por los doctores suizos Andrea Prader,
Alexis Labhart vy
Heinrich Willi

El 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 es causado por la
pérdida de la funcibn de genes en una
region particular del cromosoma 15 vy
normalmente, las personas heredan una
copia de cada cromosoma del papa y otra
de la mama

Epidemiologia

El SPW tiene una incidencia estimada en
1/10.000 a 1/15.000 nacidos vivos, afecta a
ambos sexos por igual y en todas las razas.
El riesgo de repeticion en una familia es
bajo, se estima que es menor del 0,1 %

Cuadro clinico

Al nacer los bebes con el sindrome de
Prader-Willi * tienen un tono muscular
disminuido (hipotonia), un llanto débil,
dificultades en la alimentacion, insuficiente
gano de peso y retraso del desarrollo.
Alrededor de 2-4 afios de edad los nifios
con el .sindrome de Prader-Willi
desenvuelven un apetito insaciable,
comienzan a ganar mucho peso y comen
descontroladamente. El metabolismo de
los afectados es menor que lo normal y.es
lo que contribuye al aumento de peso que
finalmente resulta en obesidad mérbida y
sus complicaciones como diabetes.

Diagnostico

Existen criterios para el diagnostico clinico
del sindrome de Prader-Willi (PWS) que
fueron desarrollados en el pasado que
todavia continan siendo Utiles.  Sin
embargo, actualmente el diagndstico de
PWS es hecho con ‘la prueba de la
metilacion del ADN cuando se sospecha de
PWS. Este tipo de prueba puede detectar
la impronta anormal especifica de los
padres en la region del cromosoma 15 que
es responsable para el PWS y determinar
si esta regién fue heredada solo de la
madre (es decir, la regidn que proviene del
padre esta ausente).

Tratamiento

Aunque no existe una cura hasta el
momento, hay muchas medidas efectivas
para tratar los sintomas.

El tratamiento incluye:




Nutricién: Durante las primeras semanas 0
meses de . vida, pueden necesitarse
técnicas de alimentacion especiales,
incluyendo  pezones. especiales o
alimentacion por sonda nasogastrica, para
asegurar una nutricion adecuada y evitar el
retraso en_el desarrollo. Esta indicada la
evaluacion de la adecuacion de la ingesta y
suplementacién de vitaminas y minerales
por un dietista.

Terapia Fisica: La intervencion temprana
con terapia fisica en nifios menores de tres
afos de edad puede mejorar la fuerza
muscular y estimular el desarrollo. En las
personas mayores, el entrenamiento
muscular diario aumenta la actividad fisica
y la masa muscular.

Terapia del habla: Para el retraso del
lenguaje enla infancia y la nifiez.

Tratamiento de criptorquidia: En los
varones la presencia de criptorquidia, por lo
general, requiere tratamientos hormonales
y quirdrgicos. Tratamiento de
gonadotropina  coribnica  se = debe
considerar, ya que puede mejorar el
tamafno de la bolsa escrotal (la bolsa que
contiene los testiculos) y mejorar los
resultados. quirdrgicos. En algunos casos
los testiculos pueden descender
espontadneamente.

Hormona de crecimiento: Los estudios
realizados sobre el tratamiento con
hormona de crecimiento han demostrado
beneficios significativos desde la infancia
hasta la edad adulta. El tratamiento con
hormona del crecimiento normaliza la
altura, aumenta la masa muscular,
disminuye la gordura corporal y aumenta la
movilidad, que son efectos beneficiosos
para el control de peso

Educacion Especial.

Terapia comportamental"y medicamentos
especificos para los trastornos de conducta
y los sintomas obsesivo-compulsivos.

Las complicaciones: mas frecuentes son
Diabetes mellitus tipo Il, Hipertension
arterial, Problemas respiratorios,
Osteoporosis, Problemas
gastrointestinales, etc

SINDROME DE
ARBOL

HOMBRE

Informacidn general

Epidermodisplasia verruciforme
Introduccion La epidermodisplasia
verruciforme (EV) es una patologia crénica
y congénita de la piel originada por una
deficiencia en el sistema . inmune.
Posiblemente se deba al resultado de un
defecto inmunogenético que determine la
generacioén de varias citoquinas capaces de
desregular ‘la inmunidad mediada  por
células, incapacitando el reconocimiento y
el rechazo de los queratinocitos
presentadores de antigenos de los VPH
asociados a EV (VPH-EV).

Historia

Se conoce también como displasia de
Lewandowsky-Lutz porque fueron los
dermatdlogos Félix Lewandowsky (1879-
1921) y Wilhem Lutz (1888-1958) los
primeros en documentar un caso asi.

Causa

La causa de la enfermedad es una
mutacién que -inactiva los genes TMC6
(EVER1) o TMC8 (EVER2) que estan
situados uno junto a otro en el cromosoma
17. La funcidn de estos genes no es precisa
aun, pero desempefian un rol en la
regulacion distributiva de zinc en el nucleo
de la célula. Se ha demostrado que el zinc
es un cofactor necesario para muchas
proteinas virales, y que. la actividad del
complejo EVER1/EVER2 parece restringir
el acceso de las proteinas virales, lo que
limita su crecimiento. De todos los casos




reportados sobre epidermodisplasia
verruciforme, el 25% son familiares y tienen
un patron de herencia autosomica recesiva,
aunque se estima que este patrén se
observa en menos del 10% de los
individuos.

Incidencia

La descendencia tendra un 25% de
posibilidad de padecer la enfermedad, un
25% de ser sana y otro 50% .de ser
portadores. "Es una enfermedad rara, poco
frecuente, y de naturaleza hereditaria en la
gran mayoria de los casos.. Pero se
considera con una distribucién similar en
cualquier parte del mundo

Sintomas

Sus sintomas mas frecuentes son el
desarrollo ‘de verrugas tanto planas como
de gran tamafio, de ahi el sobrenombre de
‘enfermedad del hombre arbol. Se
desarrolla desde la infancia y estas
lesiones pueden experimentar una
transformacion maligha en
aproximadamente el 50% de los casos
durante la edad-adulta.

La enfermedad actia por brotes, que
aparecen y desaparecen en forma de
verrugas y acaban desarrollandose en
ocasiones masivamente en la superficie de
la piel, especialmente los dorsos de manos
y pies, extremidades, cuello y cara.

Tratamiento

Hasta la fecha no existe ningun tratamiento
especifico. o efectivo definido para el
manejo de la epidermodisplasia
verruciforme. Se han' sugerido ciertos
tratamientos que han resultado eficaces:
Acitretina (Soriatane) para 6 meses de
duracion, debido a Su efecto
antiproliferativo y la diferenciacion que
induce. Los interferones también se pueden
utilizar eficazmente con los retinoides. Otra
técnica que cabe mencionar es la terapia

fotodinamica en las lesiones malignas, la
cual ha dado resultados favorables en una
paciente con esta patologia. Hay otros
métodos de tratamiento contra la EV,
medidas generales, como el consejo
genético, para las familias en las que se
han manifestado casos, ademas de
educacion del paciente sobre
fotoproteccion y el diagndstico precoz de
las lesiones premalignas y malignas con la
finalidad de implantar su extirpacion
quirargica como prioridad para prevenir el
desarrollo de tumores cutaneos y reducir el
riesgo de contraer cancer. Generalmente
las verrugas se operan cada cierto tiempo
para que no se extiendan en exceso, pues
si no se trata este problema las verrugas
van aumentando su tamarfio y la extension
de la piel que ocupan. Ademas, cada
verruga puede ser tratada individualmente
con quimicos o incluso ser eliminada.

Conclusion

Habiendo demostrado esto llegamos a la
conclusion de que el cuerpo humano.puede
tener una evolucion de tipo adaptativa con
el pasar de los aflos tomando en cuenta las
condiciones que determinan dicho factor.
Esto nos lleva a pensar a que de manera
genetica el cuerpo humano cuenta con una
gran variedad de anomalias No Activas que
pueden presentarse de diferente manera
de las cuales no tenemos su causa u origen
para remediarlos, pero tratarlos.
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