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El sindrome de William

El sindrome de William es un trastorno de origen genético, no hereditario ocurre
estimativamente en uno de cada 20m mil nacidos vivos con causas y trastornos meédicos
relacionados al desarrollo, se presenta desde el nacimiento y afecta igualmente a varones y

mujeres.

No tiene preferencia étnica y no suele manifestarse hasta los dos o tres afios. Los padres
pueden no tener ningun antecedente familiar de la afeccién, pero una persona con este
sindrome tiene un 50% de probabilidades de transmitirle el trastorno a cada uno de sus hijos.
El defecto es causado por un gen faltante que ocurre de manera aleatoria, es el gen que
provoca la elastina, sustancia que permite que los vasos sanguineos y otros tejidos

corporales se existan.

Uno de los signos fisicos los cognitivos y motores hiperactividad y atencién breve,
dificultades visomotoras, poca habilidad matematica, fascinacioén por objetos que giran,
buena memoria para rostros y canciones, inclinacién por la musica, rica expresion verbal.
Socialmente son muy sociables y sensibles a los sentimientos ajenos, se resisten a los

cambios, coleccionan objetos pequefios y les gusta abrir y cerrar puertas o ventanas.

Son frecuentes los problemas cardiovasculares, tales como la estenosis adrtica supra
valvular y la hipercalcemia transitoria. Puede presentarse un comportamiento inusualmente
alegre y tranquilo ante los desconocidos, unido a impredecibles arrebatos de mal humor o
malestar. Desarrollo del lenguaje s facilidad en la adquisicién del lenguaje, desarrollo mental

suele presentarse algun tipo de retraso mental.

La dificultad en comprender el estado mental de sus interlocutores empatia. Este aspecto

ha sido puesto en relacion con el autismo. Las personas con el sindrome suelen tener una

apariencia facial denominada élfica, junto con un caballete nasal bajo. Las personas que
tienen el sindrome suelen tener pasion por la masica y en ellos son mas frecuentes los casos

de oido.

Unos de los rasgos mas caracteristico es el retraso mental entre Cl entre 40 y 70.
También aparecen dificultades en la motricidad gruesa y fina. Se encuentra una dificultad

importante en la cognicion espacial.




Unos de los aspectos en Sindrome de William es que presentan un claro perfil distintivo
las cuales las habilidades linglisticas aparecen claramente por encima de otro tipo viso-

espacial.

La personalidad de un Sindrome de William es tipica es sociable, de buena relacién con

las personas desconaocidas, de tipo desinhibido y sintiéndose atraidos por los demas.

Trisomia 13 Sindrome de patau

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. Fue observado por primera vez por Thomas Bartholin en 1657

La trisomia 13 ocurre cuando aparece ADN extra del cromosoma 13 en algunas o en
todas las células del cuerpo. Trisomia 13 presencia de un cromosoma 13 extra tercer

cromosoma en todas las células.

Sintomas en nifio de 37 semanas con sindrome de Patau. Se puede apreciar la
polidactilia, caracteristica de este sindrome. El feto presenta un retraso en el desarrollo y uno
o varios de los siguientes signos como el retraso mental, pie valgo, anomalias cardiacas y un

aumento de tamafo del rifién.

El tratamiento de los sintomas casi siempre es personalizado se basa, sobre todo, en el
tratamiento de las anomalias fisicas que presenta el nifio al nacer. las anomalias cardiacas

representan la causa principal de mortalidad en los pacientes con sindrome de Patau.

Los recién nacidos con sindrome de Patau no suelen pasar los primeros dias y semanas
de vida, ya que presentan numerosas alteraciones graves. De entre estos mas del 80% de

los nifios Patau muere en su primer afio de vida.

Para con firmar esta enfermedad se usa la Amniocentesis esta prueba se requiere ser
realizada durante la semana 14-18 del embarazo. Una cantidad pequefa de célula fetal se
recoge del liguido amniético y se examina para saber que posible complicacion que tenga el

producto.

Una de las medidas de prevencion para la trisomia 13 se puede diagnosticar antes del
nacimiento mediante una amniocentesis con estudios cromosomicos de las células

amnibticas, los padres de bebés con trisomia 13 causada por translocacion deben recibir




asesoria genética para saber cdmo tratar con su hijo o hija con este sindrome y someterse a

pruebas genéticas para prevenir futuros productos.

Sindrome de Angelman

Es un Trastorno neuro-genético caracterizado por un déficit intelectual grave asociado a
caracteristicas de apariencia facial y de comportamiento determinadas. El sindrome resulta

de la pérdida de la expresion de los genes maternos ubicados en 15q11-13.

Sintomas presentes desde los 6-12 meses de edad retraso en el desarrollo del nifio.

Confirmacién mediante diagndstico a los 3-7 afios de edad.

Los Sintomas Universales son los mas frecuentes con un 100%, como la capacidad
linglistica reducida o nula también tienen una escasa receptividad comunicativa, escasa
coordinacién motriz, con problemas de equilibrio y movimiento, estado aparente y

permanente de alegria, con risas y sonrisas en todo momento.

Los Sintomas Frecuentes son con una posibilidad del 80%, la discapacidad intelectual o
retraso mental severo, la microcefalia con frecuencias de crisis convulsivas normalmente en

torno a los 3 afos de edad conocidas como Epilepsias.

Los Sintomas Raros son con una posibilidad 20% como el estrabismo, tienen una
dificultad al tragar con una lengua prominente, cosa que se frecuenta es el babeo, el
achatamiento posterior de la cabeza, tienen una atraccién por el agua, Mandibula
prominente, hipersensibilidad al calor, sufren de insomnio, hipopigmentacién en la piel y en
los ojos e Hiperactividad. Algunas de sus complicaciones tienen tendencia a obesidad mayor
en mujeres. Escoliosis generalmente del torax. Depresion resultada de rechazo social que
por falta de practica caen en depresion por falta de comunicacién y discriminacion por los

individuos.

Las expectativas de vida son disminucion de actividad como de movilidad normal mente
tienen contracturas en articulaciones esto provoca que tengan dificultades para caminar y
tengan que usar el invento de la silla de ruedas, pero la esperanza de vida es normal,

aungue nunca se alcanza la autonomia.

Se recomienda el consejo genético ya que el riesgo de recurrencia varia entre el 0 y el
50%, dependiendo de los mecanismos genéticos subyacentes. El tratamiento que es, debe
monitorearse la funcion visual con el uso de pastillas anticonvulsivas. En pacientes con

graves trastornos del suefio pueden administrarse sedantes.
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