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SINDROME DE WILLIAMS, SINDROME DE PATAU, SINDROME DE ANGELMAN

El sindrome de Williams tambien es conocido como sindrome de Williams- Beuren la cual
es una enfermedad genética poco frecuente caracterizada por un trastorno en el desarrollo
asociado con la malformacion cardiaca por lo general da estenosis aortica supravalvular,
retraso psicomotor, dismorfismo facial carateristico y conductual especifico. El sindrome de
Patau es un sindrome cromosOmico congénito polimaldormativo grave, con una
supervivencia que realmente supera el afio de vida, debido a la existencia de tres copias
del cromosoma 13, estos pacientes presentan un amplio rango fenetipico que pede ir desde
las malformaciones tipicas hasta un fenotipo cercano a la normalidad hasta tener un grado
de retraso menta ya que es variable, lo que puede entrar un conjunto de malformaciones;
en el crecimiento, SNC, area craneofacial, cuello, sistema cardiovascular, aparato digestivo
entre otros. El sindrome de Angelman es un trastorno del neurodesarrollo por la
discapacidad intelectual grave con un minimo uso de lenguaje donde es asociado a
epilepsia con alteracuoones en traado de electroencefalograma, trastorno del equilibrio y
movimiento, un fenotipo fisico y conductual tambein asociado con el trastorno del suefio. El
sindrome de Angelman tambien es una condicion clinica diferente, donde hay conductas
tanto tipicas y evolutivas que son propias, es importante tener encuenta que no es necesario
gue todos los rasgos fisicos estén presentes para diagnosticar este sindrome, es mas, suele

sugerirse hacer una diagnostico de sospecha cuando se reconoce el fenotipo conductual.

El sindrome de Williams es causado por una microdelecién cromosémica situada en la
region q11.23 uno de los cromosomas 7, no se puede detectar mediante un cariotipo
convencional y se revela mediante el FISH (Hibridacidn Fluorescente In Situ) o por estudios
como la reaccion en cadena de la polimerasa cuantitativa (QPCR), esta microdelecion
generalmente se llega a producir de una forma esporadica ya que es derivada en la
supresion de varios genes incluyendo al gen de la elastina. La duplicacién de gq11.23 hace
fundamentalmente una apraxia grave en el desarrollo del lenguaje, asosciada a un retraso
de talla y de algunos rasgos dismorficos. Las malformaciones vasculares requieren un
seguimiento regular asi como un manejo especifico, por lo tanto los nifios deben ser
tratados por equipos de cadiologia pediatrica con el conocimiento de dicha patologia, pues
bien el tratamiento de la HTA requiere una combinacion de tratamientos farmacol6gicos con
una dieta y estilo de vida. La estenosis de la arteria renal debe tener una dieta con

restricciones de calcio, como la tension arteria y la funcién renal requiene vigilancia de por

vida y tener un buen manejo para estos nifios afectados por el sindrome.




El sindrome de Patau es causado por la presencia de un cromosoma 13 adicional, el cual
es un cromosoma acrocéntrico mediano, en la cual se asocia de holoprosencefalia, por ello
el fenotipo de los fetos o recienacidos con trisomia 13 suele ser sugestivo el diagnostico,
es imprescindible la relazacion de un cariotipo para confirmarlo.La trisomia 13 por
translocacion se forma por una fusién céntrica entre dos cromosomas acrocéntricos
(Translocacién Robertsoniana) y ocurre entre un cromosoma 13 y uno del Grupo D,
generalmente un cromosoma 14, o entre los cromosomas 21 y 22, o entre dos cromosomas
13.Estas translocaciones pueden aparecer como translocaciones nuevas o ser heredadas
de uno de los progenitores. La dismorfia facial son muy pocos casos y en otros hay labio y
paladar hendidos; la holoprosencefalia y polidactilia son menos frecuentes; existe muy poca
correlacion entre el porcentaje de células trisémicas y el fenotipo del paciente. El sindrome
de Patau se presenta con mas frecuencia en el sexo femenino que en los hombres, la
mayoreia de los hallazgos clinicos tipicos del trisomia 13, como la dificultad de respirar y la
cianosis aqui también estra lo que es la microcefalia, puente nasal ancho, labio leporino,
paladar hendido, cardiopatias, microftalmia entre otros, las observaciones que se han
hecho es que no podemos decir que los pacientes son trisomia libre y homogénea del
cormosoma 13 sean mas afectados que aquellos que presentan mosaicos cromosémicos

para el sindrome de Patau.

El sindrome de Angelman, es la mutacion del gen UBE3A en la cual esta ubicado el

cromosoma 15 la cual es la causa de este sindrome, todos los mecanismos de dicho

sindrome es inactivado o ausente del gen en el cromosoma 15 materno. En el cromosoma

15 para cada mecanismo como un par normal ilustrado a la izquierda con una regién q12
normal, el cual la p(cromosoma derivado del padre) y M(derivado de la madre), el sindrome
es causado por delecion del cromosoma materno en la region 15912 (reside el gen UBE3A).
La expresion de monoalelica de UBE3A es especifica de algunas regiones del cerebro y
cerebel, y es bialelica en el reto de los tejidos, el UBE3A cofica a la proteina E6-AP de los
865 minoacidos, la proteina E6.AP es una E3 ubiquitinproteina ligasa lo que da forma el
dominio hect. La region 15q11-q13 tambien incluye de expresion bialelica. Las pruebas

de laboratorio para el diagnéstico de Sindrome angelman pueden ser complejas.

Los tres sindromes se dan en diferentes crimosomas es de suma importancia que se
conozcan o se localicen en que cromosoma hay alteraciones para poder tener un buen
diagnostico, tambien hay que ser diagnostico diferencial por que hay cosas o datos que

podemos confundir.
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