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SINDROME DE WILLIAMS, SINDROME DE PATAU, SINDROME DE ANGELMAN

Las enfermedades raras también son conocidas como enfermedades poco comunes,

enfermedades minoritarias o enfermedades poco frecuentes; segun la definicién de la Unién
Europea son aquellas enfermedades con peligro de muerte o de invalidez crénica, que se
presentan con una frecuencia menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes. Aunque no todas
las enfermedades raras tienen una causa genética, en muchas de éstas puede existir una
predisposicion de origen genético y por ello, para que se produzca la enfermedad son
necesarios determinados estimulos ambientales, toxicos, inmunoldgicos, etcétera, que actuan

como desencadenantes de la misma (MufiozRuata, 2004).

SINDROME DE WILLIAMS

El sindrome Williams (SW) es una enfermedad rara. Tiene una incidencia de un caso cada

20.000 nacimientos vivos. Se trata de una alteracidén genética, localizada en el cromosoma 7
(banda 7g11.23), en el 99% de los casos. La alteracion genética afecta el desarrollo y el
funcionamiento del sistema nervioso central. Esta enfermedad no tiene cura, pero se pueden
suavizar los sintomas cognitivos, emocionales y sociales. El SW ocurre casi en exclusividad
en nifias y de forma excepcional en nifios. Los estudios epidemiolégicos indican que esta
presente en todas las etnias, lenguas y culturas. El rango mas llamativo de las personas con
SW es la discrepancia entre el funcionamiento intelectual general (retraso leve o moderado)
acompafiado de unas habilidades lingtiisticas sobresalientes, muy superiores a lo esperado
para su edad cronoldgica y mental. En un porcentaje alto de casos se observan problemas
cardiacos, endocrinos, alteraciones del suefio, hiperacusia selectiva y alteraciones en la
cognicion espacial.

Las caracteristicas fisicas no son suficientes
para diagnosticar a los pacientes con SW, por
lo que se necesitan pruebas moleculares para
confirmar el diagnostico. Ha habido SW desde
su nacimiento. Pero a pesar de esto, algunas
personas pierden el diagnéstico hasta mucho
mas tarde porque pierden algunos hitos clave
del desarrollo (Schiber, 2000). Hasta el afio
2000, el diagnéstico se realizaba mediante el

analisis de caracteristicas fisicas, sintomas y

enfermedades. En 2004, fue posible verificar si



faltaba un gen, por lo que comprende la razon del SW. Existe una técnica llamada hibridacién
in situ por fluorescencia (FISH) que le permite saber qué genes han cambiado y como ocurren.
Es la base de la enfermedad. Solo si hay sintomas y signos (fisicos, patolégicos Y

psicolégicamente).

SINDROME DE PATAU

La trisomia 13 (también conocida como sindrome de Patau) es una enfermedad genética en
la que una persona tiene tres copias de material genético del cromosoma 13, en lugar de las
dos normales. En casos raros, el exceso de material puede estar adherido a otro cromosoma
(translocacion). El exceso de material puede interferir con el desarrollo normal. En la mayoria
de los casos, no se transmite de padres a hijos. Por el contrario, el evento que causa la trisomia
13 ocurre en el esperma o en el 6vulo que forma el feto. Se presenta en aproximadamente 1
de cada 10.000 recién nacidos.

Las personas con trisomia en el cromosoma 13 tienen una discapacidad intelectual grave y
muchas anomalias fisicas graves al
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translocados. También se pueden

realizar examenes prenatales o

examenes (como andlisis de sangre
materna, ultrasonido fetal, muestreo de vellosidades coribnicas o amniocentesis) para
determinar si el feto tiene trisomia 13 u otras enfermedades cromosémicas.

SINDROME DE ANGELMAN

El sindrome de Angelman es una enfermedad genética que afecta principalmente al sistema
nervioso. Las caracteristicas de esta enfermedad incluyen retraso en el desarrollo, retraso
mental, deficiencia severa del habla, movimiento y equilibrio (ataxia), epilepsia y cabeza
pequefia. Las personas con sindrome de Angelman siempre parecen estar felices y sonreir




mucho. También hacen movimientos de aleteo con las manos. Muchas caracteristicas del
sindrome de Angelman provienen de la pérdida de funcion del gen UBE3A, pero el mecanismo
de esta pérdida es muy -
complicado. Aunque en casos
raros, un cambio genético que
causa el sindrome de Angleman
se puede heredar, la mayoria de
los casos de sindrome de
Angleman no se heredan. Es
causado por la pérdida de una
region del cromosoma 15 Una
persona sana recibe dos copias
del cromosoma 15, uno de
aportacién materna y el otro por
via paterna. Sin embargo, la
contribucién materno-paterna es
diferente ya que existen ciertos
genes que se expresan de '
forma muy diferente dependiendo del sexo. Esto esta muy relacionado con el fendmeno de
impronta genética; este mecanismo consiste en la metilacion del ADN. Si la contribuc i6n
materna se pierde o muta, el resultado es el sindrome Angelman. Si por el contrario la pérdida
0 mutacion ocurren en la contribucién paterna el resultado se conoce como sindrome de
Prader-Willi.

El nimero de enfermedades raras depende del grado de especificidad utilizado para clasificar
las diferentes enfermedades. Hasta ahora, en el campo médico, la enfermedad se ha definido
como un cambio en la salud, que presenta un patrén Unico de sintomas y un solo tratamiento.
Considerar un modelo como el tinico modelo depende enteramente del nivel de definicién de
nuestro analisis. Cuanto mas preciso sea nuestro analisis, mayor sera el matiz que
apreciamos. Aungue casi todas las enfermedades genéticas son enfermedades raras, no
todas las enfermedades raras son enfermedades genéticas. Aunque la mayoria son
hereditarios y existen al nacer, no aparecen hasta una edad mas avanzada. La ER afecta a
cualquier persona y puede aparecer a cualquier edad. Por tanto, la ER aparece desde el
nacimiento o la infancia.
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