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Sindrome
polimalformativo,
consecuencia de un
imbalance cromosdmico
debido a la existencia de

tres cromosomas 18. Su
frecuencia se calcula
entre 1/6000-1/13000

nacidos vivos. Se da en
todas las razas y zonas
geograficas.

\

o

Caraetsmstic

(Retraso de crecimiento

pre y postnatal* (Peso
medio al nacer: 2340 g)

— Nacimiento postérmino*

s
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masa muscular escasa al
nacer

A .

— Hipotonia inicial que
evoluciona a hipertonia
-

Ta gravedad de los sintomas
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fes una afeccion genética
ocasionada por |a dependel‘é de Ia. falta de
eliminacion  parcial  del informaciéon genética en el
brazo corto del cromosoma - N cromosoma 5. Algunos
5. Es poco frecuente y smtomas son graves
afecta al de Cada 20.000 Car,aet ]5“@&5 mientras que otros son tan y
< a 50.000 recién nacidos. T ,j leves que quizas sean |
No obstante, es uno de los imperceptibles. El llanto &
sindromes mas frecuentes similar a un maullido, que es
que se producen como el sintoma mas frecuente, se
consecuencia de una torna menos notorio con el
eliminacién cromosémica @50 del tiempo.
parcial.
<
| sindrome de Down (SD) Las personas con
S un trastorno genético Sindrome de Down tienen
ausado por la presencia una probabilidad algo
e una copia extra del e aﬁ superior a la de la poblacion
romosoma 21 (o una parte general de padecer -y
el mismo), en vez de los (< : algunas patologias, Clmlca
dos habituales (trisomia del Qﬁfﬁ@t@l’l&tl@\&é% especialmente de corazén, { :
ar 21), caracterizado por . sistema digestivo y sistema |~ e
a presencia de un grado endocrino, debido al
ariable de retraso mental y exceso de proteinas
nos rasgos fisicos sintetizadas por el
eculiares que le dan un cromosoma de mas.
specto reconocible.
. Xi na disfuncién hi lami
£ sindrome  de €s’;e una disfuncion hipotaldl ica que
. explica gran parte de los sintomas
Prader Willi es una ) . .
- incluyendo la hiperfagia severa, la
enfermedad genética o ST
P dificultad en la regulacion térmica, el alto
multisistémica y
. umbral para el dolor, las apneas
compleja con - ag. = A
discapacidad g\ centrales del suefio, los déficits
intelectual Est4 ,Caractzmstrcgs §< hormonales como el déficit de hormona
' € 4 de crecimiento (GH) y gonadotropinas, )
causada por la . ) . . \s
érdida o o la talla baja, la alteracibn de la
perdida composicién corporal con mayor masa
inactivacion de
grasa y menor masa magra, y los
genes paternos en la .
- trastornos cognitivos y del
region qll-q13 del omportamiento
cromosoma 15. \&omp :

— Paniculo adiposo vy Clmlca

Clinica 4<

Ganeofacial: microcefalia
Extremidades: mano trisémica
Térax-Abdomen: mamilas hipoplasi
umbilical y/6 inguinal, espacio
aumentado, onfalocele

: labios mayores con clitoris prominente
Sistema Nervioso Central:

Piel: cutis marmorata, hirsutismo en
espalda y frente
\p y

pequefios al nacer y tienen
respiratorias. Ademas del
maullido de un gato, pueden tener las
caracteristicas fisicas: barbilla peque

anormalmente redondo; puente de

orbital); orejas con forma anormal o ano

-~

Gs patologias que se asocian con mas frecuencia
son las cardiopatias congénitas y enfermedades del
digestivo
esofagica o duodenal, colitis ulcerosa). Los Unicos
rasgos presentes en todos los casos son la atonia
muscular generalizada (falta de un tono muscular
adecuado, lo que dificulta el aprendizaje motriz) y el
retraso mental.
superior al de la poblacion general, para el desarrollo
de patologias como leucemia (leucemia mieloide
aguda), diabetes, hipotiroidismo, miopia, o luxacién
atloaxoidea (inestabilidad de la articulacién entre las
dos primeras vértebras, atlas y axis, secundaria a la
@otonia muscular y a la laxitud ligamentosa).

(celiaquia, atresia/estenosis

Presentan, ademas, un riesgo(

Murante los primeros meses de vida es
habitual que presenten dificultades en la
succion, hipotonia, excesivo letargo y fallo
de medro. Posteriormente aparecen otras
manifestaciones como son retraso del
desarrollo, dificultades de aprendizaje y
trastornos de conducta como rabietas y
actitudes obsesivas y poca tolerancia a la
frustracion. ausencia de control en la
ingesta acompafiado de otros trastornos
endocrinos, lo que conduce a una obesidad
importante con complicaciones que
conllevan a un empeoramiento de la
calidad de vida y aumento de la mortalidad.

\~

pequefio; pliegues de piel debajo de los ojos; ojos
anormalmente separados (hipertelorismo ocular u

separadas; mandibula pequefa (micrognacia)
fusién parcial de los dedos de las manos o de los
pies; linea dnica en la palma de la mano; hernia
inguinal (protuberancia de los 6rganos a través de
un &rea débil o un desgarro en la pared abdominal)

cas, hernia
intermamilar

Malformaciones renourolégicas: rifién en herradura ‘g tratamlgm
Cardiovascular: cardiopatia congénita*

Tracto gastrointestinal: diverticulo de Meckel
hipoplasia/Aplasia de
cuerpo calloso, agenesia de septum pellucidum

L 4

fTos nifios gue tienen el sindrome del maullido son
dificultades
llanto parecido al

siguientes
fia; rostro
la nariz

rmalmente

trataml n
P “’x
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Urogenital: testes no descendidos, hipoplasia @l&gl‘lO&thO&\

@<

‘Dlagnostlco \

Gemostracién, en el
estudio citogenético, de

trisomia del
cromosoma 18.

No hay ningdn
tratamiento especifico

para abordar clinicamente
el sindrome de Edwards
ni para mejorar
sustancialmente su
esperanza de vida, mas
alld de controlar ciertas
complicaciones.

\~

gPara confirmar el diagnostico,

suele realizarse un analisis
cromosémico. Es posible que
se use una técnica
especializada denominada
andlisis FISH para detectar
eliminaciones cromosomicas
parciales pequefias.

No existe wun tratamiento
especifico. Los  sintomas
pueden controlarse con
fisioterapia, terapia del

lenguaje y de habilidades
motrices e intervencion

No existe hasta
tratamiento farmacolégico eficaz para el
SD, aunque los estudios puestos en
marcha con
genoma humano permiten augurar una
posible via de actuacién (enzimatica o
genética). Los Unicos tratamientos que
demostrado
significativa en el desarrollo de los nifios
con SD son los programas de Atencion
Temprana, orientados a la estimulacion
precoz del
durante los seis primeros afios de vida.

educativa.

\~

la fecha ningin

la secuenciacién del

influencia

una

sistema nervioso central

Ante la sospecha clinica

debemos proceder al

estudio genético.
o |El tratamiento  con
@l&SﬂO&thO\ hormona de crecimiento,

(Tj tratam m@<
\ !‘

-

la estimulacion precoz y
las pautas de alimentacion
y ejercicio
forma
cambiado el curso clinico
de esta enfermedad.

iniciados de
temprana  han



res una enfermedad de base genética,

causada por anomalias que afectan a
un Unico gen de expresién materna, el
gen UB3ALl. El tipo de alteraciones
genéticas que inactivan la regién
15g11-g13 son las siguientes: a)
delecién de 4-6 megabases (70-75 %);
b) microdeleciones (< 1 %) que afecten
donde reside el gen UB3A; «c)
%) del tipo translocaciones o
inversiones; d) disomia uniparental
paterna (DUP) entre 2 y 5 %; e€)
defectos del CI (1-5 %), y f) mutaciones
intragénicas relacionadas con la
\metilacién del gen UB3A (10-15 %).

f

Sindrome cromosémico
congénito
polimalformativo grave,

. . . odiinat,
con una supervivencia TN
que raramente supera g&l’ﬁ@t@ﬁﬁﬁ‘@& <

el afio de vida, debido a \
la existencia de tres
copias del cromosoma
13.

- °m
al centro imprinting (ClI) o al area g:af'ﬁetflrf@tf@,és <

. . L. A
reorganizaciones cromosomicas (< 1 -
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Los nifios con SA se
caracterizan por
hipopigmentacién,

dismorfia craneofacial
(microcefalia,
prognatismo,

muestran un conjunto de
malformaciones

caracteristicas que permiten
la sospecha clinica en el
momento del nacimiento.
Otra caracteristica tipica de
estos individuos es el
retraso de crecimiento
postnatal. El retraso
psicomotor grave es
practicamente constante vy
es evidente desde los

primeros meses de vida.

(En los primeros 6 meses de vida pueden darse
dificultades en la alimentacién e hipotonia, seguidos
de un retraso psicomotor entre los 6 meses y los 2
afos de edad. Generalmente, se desarrollan las
caracteristicas tipicas del SA: discapacidad
intelectual profunda, ausencia de habla, estallidos
de risa con aleteo de manos, microcefalia,
macrostomia, hipoplasia maxilar, prognatia y

P4 H s . ’ ;fg " L. .
protusion lingual), ,C:l]n‘[@& problemas neuroldgicos con marcha de tipo
marcha espasmddica, < \ \\4 marioneta, ataxia y crisis epilépticas con anomalias

= lenguaje 4 . especificas en el electroencefalograma (EEG). Otros 4
practicamente nulo, signos  descritos  incluyen aspecto feliz,
risa inmotivada, h|perz.alct|wdac.| sm. égreswndad, escasa capacuN:Iad de

. .. atencidn, excitabilidad y trastornos del suefio con
hipermotricidad, R ) o
disminucion de la necesidad de dormir, incremento
retraso mental grave'y de la sensibilidad al calor, atraccidon y fascinacion por
convulsiones. el agua. Con la edad, aparecen engrosamiento
@cial, escoliosis toracica y problemas de movilidad.
(Tos recién nacidos con G)s hallazgos clinicos mas frecuentes son las
sindrome de Patau

anomalias de las estructuras de la linea media,
que incluyen holoprosencefalia (con diferentes
grados de desarrollo incompleto de los nervios
olfatorios y épticos), labio leporino con o sin
fisura palatina (60-80% de los pacientes) y
onfalocele. El 80% de los pacientes presentan
malformaciones cardiacas, como por ejemplo
comunicacion
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interventricular. También son y o
comunes las anomalias de las extremidades (¥ .\
(camptodactilia,, polidactilia, pies zambos), Waﬁamlﬂ‘{;.
alteraciones en la (microftalmia, \w'/
coloboma de iris, displasia  retinal),
malformaciones renales, criptorquidia en
varones y Utero bicorne en las mujeres o la

vision

\~

\presencia de arteria umbilical Unica.

ﬁ diagnodstico se basa en los
hallazgos clinicos y en el EEG, y
puede ser confirmado en Ila
mayoria de los casos mediante test
citogenético y molecular. El patrén
tipico del EEG puede ser de utilidad
para el diagnéstico.

Su tratamiento incluye fisioterapia,
terapia ocupacional y del habla,
incluyendo métodos no verbales de
comunicacién. Como los pacientes
suelen presentar crisis epilépticas a
una edad muy temprana, se
requiere medicacion
anticonvulsiva. En pacientes con
graves trastornos del suefio pueden
administrarse sedantes. La funciéon

visual también debe ser
\ monitorizada.

ﬁ el 80% de los fetos se detecta, mediante

prenatal, la holoprosencefalia,

caracteristica de este sindrome. Por ello, aunque
el fenotipo de los fetos y recién nacidos con
trisomia 13 suele ser sugestivo de este
diagndstico, es imprescindible la realizacion de
un cariotipo (pre- o postnatal) para confirmarlo.
Los recién nacidos con trisomia 13 suelen
necesitar asistencia médica desde el mismo
momento del nacimiento debido a que 2/3 de
los casos obtienen puntuaciones inferiores a 7
en el test de Apgar al primer minuto, cifra que
desciende a 1/3 a los 5 minutos de vida. Dado
que las anomalias cardiacas representan la
causa principal de mobimortalidad de la trisomia
13, se plantea el problema ético de si su
reparacion quirdrgica esta indicada dado el
pésimo prondstico del cuadro tanto desde el

Qnto de vista fisico como intelectual.



Bibliografia
Aytés, A. P. (s.f.). SINDROME de EDWARDS (Trisomia
18). 1-4.

Kivi, R. (s.f.). health reference library . Obtenido de
AARP:
https://healthtools.aarp.org/es/health/sindro
me-del-maullido-cri-du-
chat#:~:text=(El%20t%C3%A9rmin0%20cri%20
du%20chat,despu%C3%A95%20de%20l0s%20d
05%20a%C3%B10s.

Molina, R., Uriel, B. P., & Fuentes, F. R. (2010).
TRISOMIA 13 (SINDROME DE PATAU).
Asociacion Espafiola de Pediatria, 1-5.

Ramon-Krauel, M. (2018). Sindrome de Prader Willi.
Servicio de Endocrinologia Pedidtrica. Hospital
Sant Joan de Déu. Barcelona, 1-6.

Cuellar, D. (2016). Genomica del Sindrome Down.
Down, F. j. (2018). Sindrome de Down
Perez, A. (2017). Sindrome de Edwards ( Trisomia 18).

Ruiz, C. (2016). Genomica del Sindrome de Down.



