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INTRODUCCION
Para empezar ¢ Qué son las enfermedades genéticas?

Una enfermedad o trastorno genético es una afeccion patoldgica causada por una alteracion
del genoma que provoca la sintesis de proteinas defectuosas.

Estas enfermedades pueden ser hereditarias o no, segun si el gen alterado esta presente en
las células germinales (6vulos y espermatozoides) en este caso si lo serd o en las células

somaticas en este caso no sera hereditario.

El genoma esta formado por moléculas de ADN de gran tamafio donde se guarda y transmite
de generacion en generacion toda la informacion necesaria para el desarrollo de todas las
funciones biolédgicas de un organismo. Lo podemos imaginar como un gran collar que esta
formado por cuatro tipos de perlas llamadas A (adenina), G (guanina) C (citosina) y T (timina)
(son los aminoacidos). La combinacién de estas perlas da lugar a una multitud de
posibilidades (se crearian collares de muchos tipos).

Casi todos los genes de nuestro cuerpo estan presentes en dos copias. Cuando las parejas
conciben un hijo, le trasmiten una copia de cada uno de los genes de su cuerpo de manera
gue el bebé tiene un grupo completo de genes de la madre y un grupo completo de genes
del padre.

Si la copia que reciben de cada padre tiene una mutacion en el mismo gen, el hijo sufrira una
enfermedad al no poder sintetizar las proteinas correctas. En el caso de que reciba un gen
con la mutacion de uno de los padres y un gen normal del otro, el hijo sera portador (al igual
gue sus progenitores) pero no desarrollara la enfermedad.

Sin embargo, a veces puede ocurrir que aparezca una mutacion (alteracién) en un gen sin
gue ninguno de los dos padres la haya transmitido. Estariamos hablando de mutaciones de
nueva aparicion o de novo que estaria presente en el nifio pero sin haber sido heredada de
los padres.



SINDROME DE WILLIAMS

¢ Qué es el sindrome de Williams? Es una enfermedad genética que se caracteriza por un
trastorno en el desarrollo presentando un comportamiento hipersocial. Los nifios con esta
enfermedad presentan una discapacidad intelectual leve o moderada y tienen déficits en
algunas areas como psicomotricidad. Ademas, su personalidad suele ser muy amigable,
desinhibida y entusiasta.

¢, Cuales son las causas?

Este sindrome se presenta cuando no se tiene una copia de varios genes. Uno de los 25
genes ausentes es el que produce la elastina, una proteina que permite que los vasos
sanguineos y otros tejidos corporales se retraigan. Por ello, la falta de una copia de este gen
provoca la piel elastica, articulaciones flexibles o el estrechamiento de los vasos sanguineos
gue se observan en esta afeccion.

Signos que los hacen distinguir:

e Frente estrecha

e Aumento de tejido en la area de alrededor de los ojos
e Mandibula pequefa

e Labios gruesos

e Mejillas caidas en la region molar

e Nariz corta

e Rigidez articular

e Alteracién de columna

e Estatura baja en comparacion a la familia

No son evidentes hasta los 2-3 afios de edad ya que presentan un ligero retraso del
crecimiento.

PREVENCION:

Este sindrome no existe la forma de prevenir, pero existen pruebas que ayudan a detectarlo
desde la vida intrauterina, existen pruebas prenatales para las parejas con antecedentes
familiares.

DIAGNOSTICO:

Una de las técnicas utilizadas es Hibridacién In Situ Fluorescente que consisten en aplicar un
reactivo a un segmento de ADN de la region del cromosoma marcado con fluorescencia.

La ecografia del rifién o la ecocardiografia combinada con ecografia Doppler también son
pruebas para el sindrome de Williams.

TRATAMIENTO:

No tiene cura, sino mas bien se necesita fisioterapia a aquellas que tienen rigidez articular.



SINDROME DE PATAU
¢, Qué es?

Este sindrome no es heredado ya que el problema es en la formacién 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
embrion con tres cromosomas 13.

Este sindrome se da a la trisomia del cromosoma 13 (un extra) es decir un cariotipo
correspondiente a 47,XX,+13 o0 47,XY,+13. (El cariotipo normal de una mujer es 46,XX y el
de un hombre es 46, XY).

¢, Qué signos o caracteristicas los puede distinguir?

e no llegan a término pero si llegan a término, suelen fallecer en el primer afio de vida
por problemas cardiorrespiratorios.

e Retraso del crecimiento intrauterino

e Bajo peso al nacer

e Alteracién del SNC, corazon y rifiones
e Craneo con microcefalia

e La cara presenta anormalidades de los globos oculares, la nariz es aplanada, y la
boca suele presentar fisuras labiales y palatinas.

e Las orejas son displasicas y de implantacion baja con sordera total por alteraciones
del sistema nervioso central.

e En el abdomen suelen presentar anomalias de las visceras, rifiones poliquisticos y
malformaciones del aparato genital

e Extremidades presentan malformaciones en los dedos de manos y pies y displasia de
caderas junto con malformaciones de la columna vertebral.

¢ Con que se puede diagnosticar?

La técnica de DGP permite detectar una trisomia 13 (entre otras alteraciones) y por tanto
seleccionar aquellos embriones no portadores.

TRATAMIENTO

No existe un tratamiento disponible para este sindrome; lo Unico que se puede hacer es
tratar de forma paliativa las complicaciones que puedan presentarse de forma precoz




SINDROME DE ANGELMAN

¢QUE ES EL SINDROME DE ANGELMAN?

Es un sindrome genético, va a causar retrasos en el desarrollo tanto en el habla, y equilibrio.
Suele ser causado por problemas en un gen ubicado en el cromosoma 15, que se conoce
con el nombre de gen productor de proteina ubiquitina ligasa E3A (UBE3A).

SIGNOS Y SINTOMAS QUE LOS DISTINGUEN:
e Retrasos en el desarrollo, incluso no gatear ni balbucear a los 6 a 12 meses
o Discapacidad intelectual
e Ausencia de habla o habla minima
o Dificultad para caminar, moverse o equilibrarse bien
e Sonrisay risa frecuentes
e Personalidad alegre y con entusiasmo
e Problemas para dormir y para permanecer dormido

e Convulsiones

e Comportamiento inusual

e Suelen sonreir y reir frecuentemente, y tienen personalidades felices y
excitables.

FACTORES DE RIESGO:

Este sindrome es poco frecuente, la mayoria de los que tienen este sindrome no
tienen antecedentes familiares de que tengan esta enfermedad.

A veces se puede heredar uno de los padres aun que los investigadores no saben
qué causa los cambios genéticos que ocasionan el sindrome de Angelman.

TRATAMIENTO

No existe cura sino mas bien el tratamiento se centra en controlar los problemas
médicos y de desarrollo.
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