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SINDROME DE WILLIAMS

El sindrome de Williams es una enfermedad genética que afecta a muchas partes del cuerpo.
Se caracteriza por una discapacidad intelectual de leve a moderada, una personalidad con
caracteristicas Unicas, un rostro unico, problemas cardiacos y vasculares (cardiovasculares).
El sindrome de Williams es causado por la falta de ciertos genes en una region especifica del
cromosoma 7. La region faltante incluye mas de 25 genes. Los investigadores creen que la
eliminacion de varios genes contribuye a las caracteristicas del sindrome. Se hereda de forma
autosdmica dominante, aunque la mayoria de los casos son esporadicos y no hay otros casos
en la familia. Todavia no hay cura. El tratamiento depende de sus sintomas.
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armar rompecabezas), pero la voz, la
musica y el aprendizaje repetitivo
(memoria) tienen poco efecto.

e Aspecto facial caracteristico: los nifios
pequefios con sindrome de Williams
tienen rasgos faciales Uanicos, que

incluyen frente ancha, nariz corta y

nariz corta, mejillas llenas y boca llena. [~ e o T

Puede haber problemas dentales,
como espacios pequefios y grandes o dientes torcidos o faltantes. En nifios mayores y
adultos, la cara parece més alargada y delgada.

¢ Personalidad extrovertida, afable, amigable y que se interesa facilmente por los demas;
el trastorno por déficit de atencidén con hiperactividad, la ansiedad y las fobias son

comunes.

La complicacién médica mas grave asociado con el sindrome de Williams es la estenosis de
la valvula aértica en la valvula cardiaca, que son los grandes vasos sanguineos (principales)

gue transportan sangre desde el corazdn a otras partes del cuerpo. Si no se trata, puede



causar dificultad para respirar, dolor de pecho e insuficiencia cardiaca. Otros problemas

cardiacos y de los vasos sanguineos, incluida la hipertensién.

El sindrome de Williams es causada por la pérdida de material genético de una regién
especifica del cromosoma 7 localizada en el brazo largo (q) del cromosoma 7 en la region de
las bandas 11.23 (7911.23). Los genes que se pierden
incluyen CLIP2, ELN, GTF2l, GTF2IRD1, y LIMK1.

Se considera una condicion autosémica dominante porque una copia del cromosoma
7 alterado en cada célula es suficiente para causar el trastorno. En un pequefio porcentaje de
los casos, las personas con sindrome de Williams heredan la delecién cromosdmica de un
padre con la enfermedad. Una persona con sindrome de Williams tiene una probabilidad del

50% de transmitir la enfermedad a sus hijos, en cada embarazo.
SINDROME DE PATAU

El sindrome de Patau, trisomia en el par 13 o trisomia D es una enfermedad genética que
resulta de la presencia de un cromosoma 13 suplementario. Se suele asociar con un problema
meidtico materno, mas que paterno el riesgo aumenta con la edad de la mujer. Los afectados
mueren poco tiempo después de nacer, la mayoria a los 3 meses, como mucho llegan al afio.
Se cree que entre el 80-90% de los fetos con el

sindrome no llegan a término.

En el 80% de los fetos se detecta, mediante
ultrasonidos prenatal, la holoprosencefalia,
caracteristica de este sindrome. Aunque el

fenotipo de los fetos y recién nacidos con trisomia

13 suele ser sugestivo de este diagndstico, es
imprescindible la realizacién de un cariotipo (pre- o postnatal) para confirmarlo. La mayoria de
los fetos/neonatos mostraran una trisomia 13 regular, aunque puede haber traslocaciones en

cuyo caso es necesario el estudio cromosémico de los padres.

El neonato suele presentar retraso en el desarrollo y alguno de los siguientes
sintomas: Anomalias en el sistema nervioso que incluyen retraso mental, holoprosencefalia ,
dilatacion de la bifurcacién ventricular, hipotonia muscular y alargamiento del surco
posterior. Anomalias faciales como disminucion de distancia interorbital (hipotelorismo) que
puede llegar a la presencia de un solo ojo (aspecto de ciclope) y coloboma. Labio leporino. o

ausencia de paladar en algunos casos y trastornos en la lengua, aparicion de mas de dos


https://ghr.nlm.nih.gov/chromosome/7
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http://ghr.nlm.nih.gov/gene=gtf2ird1
http://ghr.nlm.nih.gov/gene=limk1
https://ghr.nlm.nih.gov/chromosome/7
https://ghr.nlm.nih.gov/chromosome/7

Narices. Anomalias renales como hidronefrosis y aumento de tamafo del rifion. Anomalias
cardiacas que se incluye comunicacion interventricular, displasia valvular y Tetralogia de Fallot
. Anomalias de miembros como polidactilia y pie vago. Anomalias en abdomen como

onfalocele y extrofia vesicular.

SINDROME DE ANGELMAN

Es una enfermedad genética rara, producido por la alteracion de la regién cromos6mica 15gq11-
13, clinicamente es dificil de diagnosticar en el recién nacido o el lactante; lo mas comun es
gue el diagnostico se realice cuando tienen una edad de entre tres y siete afios. El sindrome
es causado por distintos mecanismos genéticos que alteran la expresion de un gen localizado
en el cromosoma 15, involucrado en el desarrollo del sistema nervioso y las conexiones
neuronales. Es un desorden neuroldgico caracterizado por déficit cognitivo severo y déficit

motriz, cuyos rasgos distintivos se hacen mas evidentes a partir de los 2 afios.

La sonrisa frecuente es uno de los rasgos
caracteristicos del sindrome de Angelman y
también lo son las convulsiones -que amenazan
la vida-, retrasos importantes en el desarrollo,
problemas gastrointestinales, alteracion en el
suefio y falta de lenguaje oral o balbuceo

cuando son bebés.

El diagnostico se basa en los hallazgos clinicos
y en el EEG, y puede ser confirmado en la

mayoria de los casos mediante test citogenético

y molecular. El patrén tipico del EEG puede ser il.com

de utilidad para el diagnéstico.
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