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1)CRI-DU-CHAT

Este sindrome, denominado también sindrome de cri du chat o sindrome de 5P, es una
afeccion genética ocasionada por la eliminacion parcial del brazo corto del cromosoma 5.
Es poco frecuente y afecta a 1 de cada 20.000 a 50.000 recién nacidos. No obstante, es uno
de los sindromes mads frecuentes que se producen como consecuencia de una eliminacion
cromosoOmica parcial.

Como su nombre lo sugiere, este sindrome provoca un llanto agudo similar al maullido de
un gato. (EI término cri du chat significa maullido de gato en francés). El llanto se debe al
desarrollo anormal de la laringe del bebé debido a la eliminacién cromosdmica parcial. El
sindrome es mas notorio a medida que el nifio crece, pero es dificil de diagnosticar después
de los dos afios.

Esta afeccion también provoca numerosas discapacidades y anomalias. Un porcentaje bajo
de los bebés con sindrome del maullido nacen con anomalias graves en los drganos u otras
complicaciones que pueden provocar la muerte. La mayoria de las complicaciones mortales
se manifiestan antes del primer afio.

Sin embargo, los nifios que alcanzan el primer afio de vida tienen una esperanza de vida
normal. De todos modos, es muy probable que el nifio presente complicaciones fisicas o en
el desarrollo de por vida, que dependeran de la gravedad del sindrome.

Causas

Si bien se desconoce el motivo exacto por el que se genera la anomalia en el cromosoma 5,
en la mayoria de los casos se produce durante el desarrollo del espermatozoide o el évulo
de los padres. Cuando se produce la fecundacion, el nifio adquiere el sindrome. En
aproximadamente el 80 por ciento de los casos, la eliminaciéon cromosomica parcial
proviene del espermatozoide.

Por lo general, este trastorno es muy poco frecuente y no es probable que vuelva a suceder
en caso de tener otro hijo. No obstante, si existen antecedentes familiares de sindrome del
maullido, son mayores las probabilidades de que el bebé nazca con esta afeccion. En
aproximadamente el 10 por ciento de los casos, la afeccion se hereda de uno de los padres.

Sintomas

La gravedad de los sintomas dependera de la falta de informacion genética en el
cromosoma 5. Algunos sintomas son graves mientras que otros son tan leves que quizas
sean imperceptibles. El llanto similar a un maullido, que es el sintoma mas frecuente, se
torna menos notorio con el paso del tiempo.



Signos fisicos

Generalmente, los nifios que tienen el sindrome del maullido son pequefios al nacer y tienen
dificultades respiratorias. Ademas del llanto parecido al maullido de un gato, pueden tener
las siguientes caracteristicas fisicas:

e barbilla pequena

e rostro anormalmente redondo

e puente de la nariz pequefio

o pliegues de piel debajo de los ojos

e ojos anormalmente separados (hipertelorismo ocular u orbital)

e orejas con forma anormal o anormalmente separadas

e mandibula pequeia (micrognacia)

o fusion parcial de los dedos de las manos o de los pies

e linea Unica en la palma de la mano

e hernia inguinal (protuberancia de los drganos a través de un area débil o un
desgarro en la pared abdominal)

Diagnostico

Con frecuencia, el médico diagnostica este sindrome luego del nacimiento, segln las
anomalias fisicas y los sintomas que se manifiestan. El profesional quizas indique una
radiografia de la cabeza para detectar anomalias en la base del craneo del bebé.

Para confirmar el diagndstico, suele realizarse un analisis cromosémico. Es posible que se
use una técnica especializada denominada analisis FISH para detectar eliminaciones
cromosOmicas parciales pequenas. Si tiene antecedentes familiares de sindrome del
maullido, el médico tal vez recomiende un andlisis cromosémico o pruebas genéticas
durante la gestacion. El andlisis puede consistir en examinar una muestra pequefia de tejido
de la parte externa del saco donde se desarrolla el bebé -conocido como muestra de
vellosidades corionicas (CVS)- o en examinar una muestra de liquido amniotico.

Tratamiento

No existe un tratamiento especifico. Los sintomas pueden controlarse con fisioterapia,
terapia del lenguaje y de habilidades motrices e intervencion educativa.

2) SINDROME DE WILLIAMS.

El sindrome de Williams o sindrome de Williams-Beuren es una enfermedad
genética poco frecuente caracterizada por un trastorno del desarrollo, que asocia
malformacion cardiaca (estenosis adrtica supravalvular -EASV-, por lo general) en



el 75% de los casos, retraso psicomotor, dismorfismo facial caracteristico y perfil
cognitivo y conductual especifico.

Epidemiologia: La incidencia al nacimiento de las formas tipicas es de 1/20.000,
aunque existen formas parciales cuya incidencia es desconocida.

Clinica:

La enfermedad es facil de identificar durante la infancia. El perfil cognitivo esta
dominado por una deficiencia de las habilidades visoespaciales, que contrasta con
un lenguaje correcto. Estos nifios tienen una conducta de tipo hipersocial,
relacionandose facilmente con los demas; presentan hipersensibilidad al ruido y
habilidades musicales. Existe una mayor prevalencia de caries, en ocasiones
asociada a una hipoplasia del esmalte. En el plano oftalmolégico, el 40% de los
nifios afectados presentan estrabismo y/o problemas de refraccion. Desde el
nacimiento, pueden presentar malformaciones vasculares como EASV, estenosis de
las arterias pulmonares o de las arterias renales, que causan una hipertension arterial
(HTA) renovascular. La hipercalcemia puede derivar en nefrocalcinosis.

Etiologia:

El sindrome de Williams esta causado por una microdelecion cromosomica situada
en la region q11.23 de uno de los cromosomas 7. No se puede detectar mediante un
cariotipo convencional y se revela mediante FISH (Hibridacion Fluorescente In
Situ), que conduce a un diagnoéstico en el 95% de los casos. Esta microdeleccion,
que generalmente se produce de forma esporadica, deriva en la supresion de varios
genes, incluyendo el gen de la elastina.

Manejo y prondstico:

Las malformaciones vasculares requieren un seguimiento regular, asi como un
manejo especifico. Por esta razon, estos nifios deben ser tratados por equipos de
cardiologia pediatrica con conocimientos acerca de esta patologia. El tratamiento de
la HTA requiere de la combinacion de un tratamiento farmacoldgico con una dieta y
un estilo de vida saludables. La decision de optar por la intervencion quirtrgica de
la estenosis de la arteria renal debe tener en cuenta la afectacion global de las
paredes vasculares en esta patologia. La hipercalcemia se trata mediante una dieta
con restriccion de calcio. La tension arterial y la funcion renal requieren una
vigilancia de por vida. El manejo educativo de los nifios afectados por el sindrome
de Williams debe abordarse desde un marco multidisciplinar que asocie pediatras,
ortodoncistas, psicomotricistas, logopedas y psicdlogos. Los pacientes adultos
raramente son autonomos.



Sintomas
Desde la asociacion afaden unas caracteristicas propias de los nifios con sindrome de
Williams:

Neurologicas y de comportamiento

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.

Rasgos faciales

Los especialistas explican que algunos rasgos faciales no son evidentes hasta los 2 0 3
afios de edad y los nifios pueden presentar un ligero retraso en el crecimiento:

o Frente estrecha.

e Aumento del tejido alrededor de los ojos.

e Mandibula pequena.

e Labios gruesos.

o Las mejillas caidas con region molar poco desarrollada.

e Nariz corta.

Otras manifestaciones

o Rigidez articular.

e Alteraciones de la columna.

o Estrefiimiento.

e Miopia.

e Emision involuntaria pero consciente de la orina.
e Actmulo de calcio en el rifion.

o Estatura baja en relacion con el resto de la familia.

Diagnostico



Los especialistas afirman que actualmente es posible confirmar la enfermedad a través de
métodos moleculares en mas del 95 de los casos.

La técnica mas utilizada es Hibridacion In Situ Fluorescente que consisten en aplicar un reactivo
aun segmento de ADN de la region del cromosoma marcado con fluorescencia. Asimismo, la
revision de la presion arterial, la ecografia del rifion o la ecocardiografia combinada con
ecografia Doppler también son pruebas para el sindrome de Williams.

Sin embargo, un diagndstico precoz es fundamental para evitar exploraciones innecesarias y
planificar las medidas adecuadas de seguimiento y tratamiento.

Tratamiento

No existe en la actualidad un tratamiento especifico para el sindrome de Williams. Los
pacientes con esta patologia deben ser evaluados por un grupo de especialistas compuesto
por pediatras, neurdlogos, cardidlogos, gastroenterdlogos, logopedas, fisioterapeutas

3) SINDROME DE PRADER WILLIE.

El sindrome de Prader Willi (SPW) es una enferme- dad genética con discapacidad
intelectual, multi- sistémica y compleja. Esta causada por la pérdida o inactivacion de genes
paternos en la region q11- q13 del cromosoma 15 . Su incidencia es de 1:15.000 a 1:25.000
recién nacidos.

El SPW presenta unas manifestaciones caracteristi- cas, pero existe mucha variabilidad de
presenta- cion en cada persona afecta. Durante los primeros meses de vida es habitual que
presenten dificulta- des en la succion, hipotonia, excesivo letargo y fallo de medro.
Posteriormente aparecen otras manifes- taciones como son retraso del desarrollo, dificulta-
des de aprendizaje y trastornos de conducta como rabietas y actitudes obsesivas y poca
tolerancia a la frustracion. Se asocia a una hiperfagia marcada y ausencia de control en la
ingesta acompafiado de otros trastornos endocrinos, lo que conduce a una obesidad
importante con complicaciones que con- llevan a un empeoramiento de la calidad de vida y
aumento de la mortalidad

Diagnostico

El diagndstico temprano es clave ya que el manejo precoz por un equipo mutlidisciplinar
altamente es- pecializado mejora su pron(')sticoz.

El conocimiento de las caracteristicas clinicas de estos pacientes ya en edades tempranas
por parte de los pediatras es fundamental y, gracias a esto, a lo largo de los anos se ha ido



logrando un diagnoés- tico cada vez mas precoz. La tabla 1 muestra las caracteristicas
principales de cada edad que nos deben hacer sospechar el diagnostico.

Ante la sospecha clinica debemos proceder al es- tudio genético. Como hemos mencionado
anterior- mente el SPW se produce por una falta de expre- sién de genes paternos en la
region 15q11-ql13. Los genes de estas regiones estan fisiologicamen- te regulados por
impronta con el alelo materno si- lenciado. Si el alelo paterno est4 ausente, defec- tuoso o
silenciado se produce el SPW. Con un andlisis del estado de metilacion del ADN en las
regiones criticas de Prader Willi se llega al diag- ndstico en mas del 99% de los casos. Sin
embargo se requiere de mas estudios para la tipificacion del subtipo. En la mayoria de los
casos el SPW esta causado por delecion paterna (70-75%) o por diso- mia uniparental
materna (DUPm) (20-25%). Los de- fectos de impronta o traslocaciones son infrecuen- tes

Caracteristicas clinicas

En el SPW existe una disfuncion hipotaldmica que explica gran parte de los sintomas
incluyendo la hiperfagia severa, la dificultad en la regulacion tér- mica, el alto umbral para
el dolor, las apneas cen- trales del suefio, los déficits hormonales como el déficit de
hormona de crecimiento (GH) y gonado- tropinas, la talla baja, la alteracion de la composi-
cidn corporal con mayor masa grasa y menor masa magra, y los trastornos cognitivos y del
comporta- miento.

Edad Caracteristicas

Nacimiento a 2 aflos | Hipotonia y succién débil

Hipotonia con antecedente de succién débil
2 a 6 anhos Retraso global del desarrollo
Talla baja y/o retraso del crecimiento con aumento ponderal

Hipotonia con antecedente de succién débil
De 6 a 12 afos Retraso global del desarrollo
Hiperfagia, obsesién por la comida y obesidad

Deterioro cognitivo

Hiperfagia, obsesién por la comida y obesidad

Hipogonadismo hipogonadotrépico

Alteraciones del comportamiento caracteristicas como rabietas y conductas obsesivo-
compulsivas

De 13 afos a la vida
adulta

Requiere diagndstico médico

Los sintomas mas comunes del sindrome de Prader-Willi son los problemas de
comportamiento, la discapacidad intelectual y la baja estatura. Los sintomas hormonales
incluyen el retraso de la pubertad y la sensacion de hambre constante que lleva a la
obesidad.



Las personas pueden sufrir:

Desarrollo: desarrollo tardio, discapacidad de aprendizaje, pubertad tardia, retraso del
desarrollo, retraso del habla en un nifio o talla baja

Comportamiento: automutilacion, comportamiento compulsivo o agresion

Todo el cuerpo: hambre excesiva o produccion de hormonas reducida

Muscular: musculos flacidos o anomalias en la forma de caminar

También comunes: infertilidad, obesidad, apnea del suefio, dificultad para alimentar al
bebé, escoliosis, 0jo perezoso, pies pequefios o somnolencia excesiva

Diagnostico.

Secuenciacion del genoma

Cuando las pruebas genéticas no sirven para dar un diagndstico, pero atin hay sospechas de
una causa genética, algunos centros ofrecen una secuenciacion del genoma, un proceso para

analizar una muestra de ADN de la sangre.

Todas las personas tienen un genoma unico, compuesto por el ADN presente en todos sus
genes. Este andlisis complejo pueda ayudar a identificar variaciones genéticas que pueden
estar relacionadas con la salud. Esta prueba se suele limitar inicamente al andlisis de las

partes del ADN que codifican proteinas, denominadas «exomas».

Tratamiento.

o Buena nutricion para los lactantes. Muchos lactantes con el sindrome de
Prader-Willi tienen dificultades para alimentarse debido al tono muscular
disminuido. El pediatra de tu hijo puede recomendar una leche maternizada
con alto contenido de calorias o métodos de alimentacion especial para ayudar
a tu bebé a aumentar de peso. También controlard el crecimiento de tu hijo.

e Tratamiento con hormona del crecimiento humana. El tratamiento con la
hormona del crecimiento humana en los nifios con el sindrome de Prader-Willi
ayuda a acelerar el crecimiento, mejora el tono muscular y reduce la grasa
corporal. Los médicos que tratan trastornos hormonales (endocrinélogos)
pueden ayudar a determinar si tu hijo se beneficiaria del tratamiento con la
hormona del crecimiento humana y a debatir los riesgos. Se suele recomendar
una evaluacion del suefo antes de comenzar el tratamiento con la hormona del
crecimiento.



o Tratamiento con hormona sexual. El endocrinologo puede sugerir que tu
hijo realice la terapia de reemplazo hormonal (testosterona para varones o
estrogeno y progesterona para mujeres) para reponer los niveles bajos de
hormonas sexuales. Por lo general, la terapia de reemplazo hormonal
comienza cuando tu hijo alcanza la edad normal de la pubertad y puede ayudar
a reducir el riesgo de padecer debilitamiento de los huesos (osteoporosis). Es
posible que tu hijo necesite una cirugia para corregir los testiculos no
descendidos.

o Control de peso. Un dietista puede ayudarte a elaborar una dieta saludable
baja en calorias para controlar el peso de tu hijo y asegurar una buena
nutricion. Una dieta restringida en calorias puede requerir la incorporacion de
suplementos de vitaminas y minerales para asegurar una nutricion equilibrada.
Aumentar la actividad y el ejercicio fisico puede ayudar a controlar el peso y a
mejorar el funcionamiento fisico.

o Tratamiento de las alteraciones del sueiio. Tratar la apnea del suefio y otros
problemas para dormir puede mejorar la somnolencia durante el dia y los
problemas de comportamiento.

4) SINDROME DE PATAU

« ETIOLOGIA

e El 75% de los pacientes presentan una triso- mia de todo o de una gran parte del
cromoso- ma 13. Al igual que otras trisomias humanas, se debe a una no-disyuncion
cromosoOmica du- rante la meiosis, principalmente en el gameto materno. En estos
embarazos la edad materna y paterna media estan algo incrementadas (31,3 y 33,7
afios respectivamente). Aproxima- damente un 20% de casos se deben a trasloca-
ciones, siendo la t(13q14) la mas frecuente. También se han descrito casos de
mosaicismo (5%) de la trisomia 13, estos pacientes presen- tan un amplio rango
fenotipico, que puede ir desde las malformaciones tipicas hasta un fe- notipo
cercano a la normalidad, el grado de re- traso mental es variable. En estos casos la
su- pervivencia es mayor.

CLINICA

Los recién nacidos con sindrome de Patau muestran un conjunto de malformaciones ca-
racteristicas que permiten la sospecha clinica en el momento del nacimiento. Los hallazgos
clinicos mas frecuentes son las ano- malias de las estructuras de la linea media, que
incluyen holoprosencefalia (con diferen- tes grados de desarrollo incompleto de los nervios
olfatorios y dpticos), labio leporino con o sin fisura palatina (60-80% de los pacientes) y
onfalocele . EI 80% de los pacientes presentan malformaciones cardiacas, como por
ejemplo comunicacién interventricular.



También son comunes las anomalias de las ex- tremidades (camptodactilia,, polidactilia,
pies zambos), alteraciones en la vision (microftal- mia, coloboma de iris, displasia retinal),
mal- formaciones renales, criptorquidia en varones y Utero bicorne en las mujeres o la
presencia de arteria umbilical Unica.

Sintomas:

Desarrollo: bajo peso al nacer, cabeza anormalmente pequefia, defecto congénito con
organos intestinales fuera del cuerpo o retraso del desarrollo

También comunes: convulsiones, dedos adicionales en manos o pies, discapacidad
intelectual, episodios de ausencia de respiracion, la parte posterior del pie es convexa, labio
leporino, microftalmia, misculos flacidos, orejas bajas o soplo cardiaco

DIAGNOSTICO

En el 80% de los fetos se detecta, mediante ultrasonidos prenatal, la holoprosencefalia,
caracteristica de este sindrome. Por ello, aunque el fenotipo de los fetos y recién na- cidos
con trisomia 13 suele ser sugestivo de este diagnostico, es imprescindible la reali- zacion de
un cariotipo (pre- o postnatal) pa- ra confirmarlo. La mayoria de los pacientes mostraran
una trisomia 13 regular, aunque puede haber traslocaciones en cuyo caso es obligado el
estudio cromosdmico de los pro- genitores.

Ademas de estos se han descrito casos de mosaicismo, en concreto se han descrito un par
de paciente con un mosaicismo inusual, en el que se han encontrado dos y tres li- neas
celulares con distintas alteraciones en las que estd involucrado uno de los cromo- somas 13.
En este ultimo paciente algunas células presentaban monosomia del cromo- soma 13, lo que
podria explicar que la clini- ca no sea tan grave como es normal en este sindrome.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

El cuadro tipico de la trisomia 13 es bastan- te sugestivo, aun asi es preciso distinguirla
principalmente del sindrome de Edwards (trisomia 18), con el que comparte numero- sos
hallazgos clinicos. También hay que con- siderar algunos sindromes que incluyen ho-
loprosencefalia y polidactilia como el sin- drome de Meckel-Gruber (que se distingue por la
presencia de malformaciones renales y encefalocele) y el sindrome de Pallister- Hall. La
forma severa del sindrome de Smith-Lemli-Opitz o el sindrome hidroleta- lus también
comparten hallazgos aislados, pero presentan menos posibilidades de con- fusion.

PRONOSTICO

La principal causa de fallecimiento en estos pacientes son las complicaciones cardiopul-
monares. Alrededor del 50% fallecen durante el primer mes de vida y a los 6 meses han
falle- cido el 70% de los nacidos vivos. La supervi- vencia de estos individuos por encima
del afo de vida suele ser inusual, y sobrepasar los 10 afios excepcional. Hasta la fecha s6lo



se han descrito siete pacientes por encima de esta edad, tres de los cuales tenia mas de 18
anos.

TRATAMIENTO

El tratamiento consiste en terapia y cuidados de apoyo

La mayoria de los bebés con esta afeccion no sobreviven mas de una semana. El
tratamiento varia segin cada nifio y esta destinado a aliviar los sintomas y controlar las
complicaciones.

5) SINDROME DE EDWARS
Etiologia.

Sindrome polimalformativo, consecuencia de un imbalance cromosémico debido a la
existencia de tres cromosomas 18. Su fre- cuencia se calcula entre 1/6000-1/13000 nacidos
vivos. Se da en todas las razas y zonas geograficas.

Trisomia de toda 6 gran parte del cromoso- ma 18. E1 95-96% de casos corresponden a
trisomia completa producto de no-disyun- cidn, siendo el resto trisomia por trasloca- cion.
La trisomia parcial y el mosaicismo para trisomia 18 suelen presentar un feno- tipo
incompleto, con ausencia de algunas de las anomalias tipicas del S. de Edwards. No se ha
identificado una regién cromosd- mica Unica, critica, responsable del sindro- me. Parece
que es necesaria la duplicacion de dos zonas, 18q12-21y 18q23 paraqueseproduzca
elfenotipotipicodeS.deEdwards, con una zona, 18q12.3-q21.1 con fuerte
influencia en el retraso mental.

CLINICA

Retraso de crecimiento pre y post- natal* (Peso medio al nacer: 2340 g)
Nacimiento postérmino*

e — Paniculo adiposo y masa muscular escasa al nacer
e — Hipotonia inicial que evoluciona a hipertonia*
e — Craneofacial: microcefalia*, fontane- las amplias, occipucio prominente* con

diametro bifrontal estrecho, defec- tos oculares (opacidad corneal, catara- ta,
microftalmia, coloboma de iris), fisuras palpebrales cortas, orejas displa- sicas* de
implantacion baja*, microg- natia*, boca pequefia, paladar ojival, labio/paladar
hendido

o — Extremidades: mano trisdémica* (posi- cion de las manos caracteristica con
tendencia a pufios cerrados, con difi- cultad para abrirlos, y con el segundo dedo
montado sobre el tercero y el quinto sobre el cuarto), ufias de manos y pies
hipoplasicas*, limitacion a la extension (>450) de las caderas, talon prominente con
primer dedo del pie corto y en dorsiflexion, hipo- plasia/aplasia radial, sindactilia

20-3°T dedos del pie, pies zambos



e — Toérax-Abdomen: mamilas hipoplasi- cas, hernia umbilical y/6 inguinal, espacio
intermamilar aumentado, onfalocele

e — Urogenital: testes no descendidos, hipoplasia labios mayores con clitoris
prominente, malformaciones uterinas, hipospadias, escroto bifido
e — Cardiovascular: cardiopatia congéni- ta* presente en 90% de casos (comuni-

cacion interventricular con afectacion valvular multiple*, conducto arterioso
persistente, estenosis pulmonar, coar- tacion de aorta, transposicion de gran- des
arterias, tetralogia de Fallot, arteria coronaria anémala)

e — Tracto gastrointestinal: diverticulo de Meckel*, pancreas ectopico*, fijacion
incompleta del colon*, ano anterior, atresia anal

e — Sistema Nervioso Central: hipopla- sia/Aplasia de cuerpo calloso, agenesia de
septum pellucidum, circunvolucio- nes cerebrales andmalas, hidrocefalia, espina
bifida

e — Piel: cutis marmorata, hirsutismo en espalda y frente

e — Signos radiolégicos: esternon corto* con nucleos de osificacion reducidos*,

pelvis pequenas, caderas luxadas

(*) Anomalias més frecuentes, que han demostrado su utilidad en el diagnéstico
clinico y que se considera que estan pre- sentes en >50% de casos.
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diagnostico

prenatal se realiza con pruebas citogenéticas; el diagnéstico posnatal se realiza con
andlisis en sangre periférica. El tratamiento es sintomatico. (Véase también Generalidades
sobre las anomalias cromosomicas).



Tratamiento

El tratamiento consiste en cuidados de apoyo
El sindrome de Edwards no tiene tratamiento y generalmente es mortal antes del
nacimiento o durante el primer afo de vida.

6) SINDROME DE TURNER
Qué es el sindrome Turner

El sindrome Turner es una afeccion genética que solo afecta a las personas de género
femenino. Afecta aproximadamente a 1 de cada 2.500 nifias.

Las chicas con sindrome de Turner suelen ser mas bajas que las compaiieras de su edad. Lo
bueno es que, si el sindrome de Turner se diagnostica cuando la nifia aun esté creciendo, se
puede tratar con hormonas del crecimiento para ayudarla a ser mas alta.

La pérdida precoz de la funcion ovérica hace que las chicas sindrome de Turner sean
estériles (no se puedan quedar embarazadas de una forma natural). De todos modos, los
avances en la tecnologia médica, como el tratamiento hormonal y la fecundacion in vitro,
pueden ayudar a ser madres a las mujeres que padecen de esta afeccion.

Las chicas con Sindrome de Turner difieren entre si. Algunas pueden presentar muchos
sintomas y muchas diferencias fisicas, mientras que otras solo presentan unos pocos
problemas médicos. Con una atencién médica adecuada, una intervencion precoz y un
apoyo continuo, las chicas con este sindrome pueden llevar vidas normales, sanas y
productivas.

Cuales son las causas del sindrome de Turner

El sindrome de Turner es el resultado de una anomalia cromosomica.

Generalmente, una persona tiene 46 cromosomas en cada célula, divididos en 23 pares,
entre los que se incluye el par de los cromosomas sexuales. La mitad de los cromosomas
que se heredan proceden del padre y la otra mitad proceden de la madre. Los cromosomas
contienen genes, que determinan los rasgos de cada individuo, como el color de los 0jos y
la estatura. Las chicas tienen tipicamente dos cromosomas X (son XX), pero las chicas con
sindrome de Turner solo tienen un cromosoma X o bien les falta una parte en uno de sus
cromosomas X.



El sindrome de Turner no esta causado por algo que los padres de la nifia hayan hecho o
hayan dejado de hacer. Se trata de un error aleatorio en la division celular que ocurre
cuando se estan formando las células reproductoras de los padres.

Las nifias que nacen con esta afeccion solo en algunas de sus células tienen un sindrome de
Turner en mosaico. A menudo, los signos y sintomas son mas leves en estas nifias que en
quienes padecen la afeccion en todas sus células.

El nombre del sindrome se debe al Doctor Henry Turner, un endocrindlogo que en el aio
1956 identifico un conjunto de rasgos fisicos comunes en algunas de sus pacientes de sexo
femenino.

Cuales son los signos y los sintomas del sindrome de Turner

La mayoria de las chicas con sindrome de Turner que no reciben tratamiento son mas bajas
que sus compafieras de edad, con una estatura final promedio en la etapa adulta de 4 pies
con 7 pulgadas (aproximadamente 140 cm).

Pueden presentar otros rasgos fisicos relacionados, como los siguientes:

e “cuello alado” (pliegues de piel adicional que se extienden desde la parte superior
de los hombros hasta ambos lados del cuello)

o linea de cabello baja en la parte posterior de la cabeza

e orejas bajas

e rasgos andmalos en los ojos, incluyendo los parpados caidos

e desarrollo 6seo anormal, sobre todo en los huesos de las manos y de los codos

o falta de desarrollo de los senos a la edad esperada (generalmente sobre los trece
anos)

e ausencia de menstruacion (amenorrea)

e una cantidad mayor a la habitual de lunares en la piel.

Qué problemas pueden ocurrir

Las nifias con sindrome de Turner no tienen el desarrollo ovérico tipico. Debido a que los
ovarios son los encargados de fabricar las hormonas sexuales, que controlan el crecimiento
de los senos y la menstruacion, la mayoria de las chicas con sindrome de Turner no
desarrollan todos los cambios corporales asociados a la pubertad, a menos que reciban
tratamiento hormonal. Practicamente todas las chicas afectadas por este sindrome seran
estériles, es decir, no podran tener hijos por si mismas.



Otros problemas de salud que se pueden asociar al sindrome de Turner son de tipo renal o
cardiaco, la hipertension arterial, la obesidad, la diabetes mellitus, los problemas en la vista,
los problemas en la glandula tiroidea y un desarrollo 6seo anormal.

Algunas chicas con sindrome de Turner pueden tener problemas de aprendizaje, sobre todo
en las matematicas. Muchas de ellas también los pasan mal en las tareas que requieren
habilidades espaciales, como la lectura de mapas, o de organizacion visual. Los problemas
auditivos y el TDAH son mas frecuentes en las chicas con sindrome de Turner que en las
que no lo padecen. Algunas chicas también tienen problemas con su imagen corporal o con

su autoestima.

Como se diagnostica

Las nifias con sindrome de Turner suelen recibir el diagnostico en torno al nacimiento o
bien cuando se supone que deberian atravesar la pubertad. Si una bebé presenta algunos de
los signos del sindrome de Turner, lo mas probable es que el médico le pida un analisis de
sangre especial llamado cariotipo. Esta prueba cuenta la cantidad de cromosomas y permite
identificar los que tienen una forma anormal o los que le falta alguna parte.

En algunos casos, la persona afectada no presenta ninglin signo claro de este sindrome
hasta que alcanza la edad en que deberia atravesar la pubertad.

Si el cariotipo muestra que una chica tiene el sindrome de Turner, es posible que su médico
pida pruebas complementarias relacionadas con los rifiones, el corazon, la audicion y otros

problemas que se suelen asociar a este sindrome.

Como se trata

Puesto que el sindrome de Turner es un trastorno cromosdmico, no tiene cura. Pero hay

varios tratamientos que pueden ayudar:

o La hormona de crecimiento, ya sea sola o afiadida a otro tratamiento hormonal,
puede mejorar el crecimiento y suele incrementar la estatura adulta final; a menudo,
las nifas pueden alcanzar una estatura promedio si el tratamiento se inicia
temprano.

o El tratamiento hormonal sustitutivo a base de estrégenos ayuda a las nifias a
desarrollar los cambios corporales propios de la pubertad, que incluyen el desarrollo
de los senos y la menstruacion. Este tratamiento se suele iniciar cuando la nifa tiene
entre 12 y 13 afios de edad.



e La cirugia cardiaca puede ser necesaria para corregir anomalias cardiacas
especificas.

o Las tecnologias reproductivas pueden ayudar a que las mujeres con sindrome de
Turner se queden embarazadas. En la fecundacion in vitro, se utilizan évulos
procedentes de donantes para crear embriones que se introducen en el ttero de la
mujer con sindrome de Turner. Y, con la ayuda del tratamiento hormonal, la mujer
puede llevar el embarazo a término.

7) SINDROME DE KLINEFELTER

Qué es el sindrome Klinefelter

El sindrome de Klinefelter puede causar problemas de aprendizaje y problemas en el
desarrollo sexual en los chicos. Se trata de una afeccion genética (lo que significa que el
sujeto nace con ella).

El sindrome de Klinefelter afecta solamente a las personas de género masculino. Ocurre
debido a una diferencia dentro de las células del cuerpo, en el interior de las microscopicas
hebras de ADN (que componen los genes) llamadas cromosomas. Los cromosomas son
diminutos, pero desempenan un papel fundamental en quiénes somos, lo que engloba
informacion sobre nuestro género, nuestro aspecto y nuestro proceso de crecimiento.

Los médicos a veces llaman a esta afeccion sindrome "XXY". En lugar de tener un solo
cromosoma X y un solo cromosoma Y, composicion cromosémica propia de la mayoria de
los chicos, los chicos con sindrome de Klinefelter nacen con un cromosoma "X" de mas en
todas o en la mayoria de sus células.

Cuando se inicia la pubertad y los cuerpos de los chicos empiezan a fabricar hormonas
sexuales, los nifios con sindrome de Klinefelter no suelen fabricar una cantidad suficiente
de la hormona masculina testosterona. Esto no hace que el chico sea menos "macho" o
menos varonil, pero puede afectar a cosas como el crecimiento de su pene y de sus
testiculos, asi como al crecimiento de su vello corporal y de sus musculos. Los chicos con
sindrome de Klinefelter también pueden tener problemas de atencion, asi como dificultades
en el desarrollo del habla y en el aprendizaje de las palabras, pudiendo presentar problemas
en la lectura, la escritura y/o la ortografia.



Los médicos consideran que el sindrome de Klinefelter es bastante frecuente. La mayoria
de los chicos con este sindrome llevan vidas sanas y productivas, sobre todo si reciben la
ayuda que necesitan procedente de médicos, terapeutas del habla y otros expertos.

Cuales son las causas del sindrome de Klinefelter

El sindrome de Klinefelter no se trasmite en el seno de la familia como

algunas enfermedades congenitas. Ocurre de forma aleatoria debido a un error en la
division celular cuando se estan formando las células reproductoras de uno de sus padres.
Si una de las células defectuosas inicia un embarazo, un bebé de género masculino nacera
con la afeccion XXY.

La composicion cromosdémica XXY puede afectar a algunas o a todas las células del
cuerpo. Si solo algunas de las células del cuerpo tienen un cromosoma X de mas, la
afeccion se llama sindrome de Klinefelter en mosaico. Los chicos que padecen esta
modalidad del sindrome tienen signos y sintomas mas leves. Algunos de ellos pueden no
saber que padecen un sindrome de Klinefelter hasta la edad adulta. Algunos nifios con
sindrome de Klinefelter pueden tener mas de dos cromosomas X. En estos casos, la
afeccion puede ser mas grave.

Cuales son los signos y los sintomas del sindrome de Klinefelter

Las diferencias que presentan los nifios con sindrome de Klinefelter en comparacién con
otros nifios pueden ir de leves a graves. Algunos chicos no presentan signos perceptibles o
bien pocos signos. Pero hay veces en que el sindrome de Klinefelter interfiere en el habla,
el aprendizaje y el desarrollo.

Los nifos con sindrome de Klinefelter pueden presentar algunos de los siguientes signos o
bien todos ellos:

e estatura mayor y cuerpo menos musculado que otros nifios de su edad

o caderas mas anchas y piernas y brazos mas largos

e mamas mas desarrolladas (una afecciéon denominada ginecomastia)

e huesos mas débiles

e menor nivel de energia

e testiculos y pene de menor tamafio

e retraso de la pubertad o pubertad incompleta (o, en contadas ocasiones, no
atraviesan esta etapa)

o menor vello facial y corporal después de la pubertad



Los nifios con sindrome de Klinefelter también pueden presentar dificultades para prestar
atencion y problemas en la lectura, la escritura y la ortografia. Tienden a ser tranquilos,
timidos y mas reservados o sensibles que otros nifios. Algunos nifios con este sindrome
estan menos interesados en los deportes y las actividades fisicas que sus companeros.

Puesto que la vida en la educacion secundaria y el bachillerato gira en torno al deporte y las
tareas escolares, los chicos con sindrome de Klinefelter pueden tener la sensacion de que
"no encajan" y les puede faltar seguridad en si mismos. Pero, cuando se convierten en
hombres, la mayoria de ellos tiene amistades y relaciones sociales normales.

Qué problemas pueden ocurrir

La mayoria de los adolescentes con sindrome de Klinefelter no son proclives a presentar
problemas de salud importantes. Pero esta afeccion les puede plantear problemas en etapas
posteriores de la vida. Por ejemplo, los chicos con sindrome de Klinefelter estan mas
expuestos a padecer algunos tipos de cancer y otras enfermedades, como la diabetes tipo 2
y la osteoporosis, una afeccion donde los huesos se debilitan en etapas posteriores de la
vida.

En calidad de hombres, la mayoria de los chicos con sindrome de Klinefelter pueden
mantener relaciones sexuales, generalmente con la ayuda de tratamientos a base de
testosterona. Pero sus testiculos no les permiten fabricar suficiente cantidad de esperma
como para tener hijos. Los investigadores en fertilidad estan trabajando en nuevos
tratamientos. Cuando llegue el momento en que un adolescente con sindrome de Klinefelter
esté preparado para convertirse en padre, es posible que existan nuevas opciones
disponibles relacionadas con la extraccion del esperma desde los testiculos.

Como se diagnostica

Cuanto antes se detecta un sindrome de Klinefelter, mejor. Los tratamientos son mas
eficaces si se inician cuando el paciente es joven. Por lo tanto, si te preocupa como te estas
desarrollando, habla con tu médico. Tal vez no te pase nada, pero siempre es mejor saberlo,
sobre todo porque el sindrome de Klinefelter puede ser dificil de detectar.

Para emitir un diagnoéstico de sindrome de Klinefelter, los médicos suelen empezar
preguntando por cuestiones como el aprendizaje o el comportamiento y también exploran
los testiculos y las proporciones corporales de sus pacientes. Si detectan signos que orientan
hacia este trastorno, los médicos solicitaran una o ambas de las siguientes pruebas:



1. Prueba hormonal. Esta prueba permite detectar anomalias en las concentraciones
hormonales compatibles con la afeccion XXY. Se suele hacer extrayendo una
muestra de sangre.

2. Analisis cromosomico. Esta prueba también se llama estudio del cariotipo. En ella
se identifica la cantidad de cromosomas para determinar si se presenta la afeccion
XXY. Se suele realizar utilizando una muestra de sangre.

Como se trata

No hay forma alguna de modificar la composicion cromosémica XXY en una persona que
ha nacido con ella, pero existen tratamientos que pueden ayudar. Si se inicia el tratamiento
pronto, este resultara mucho mas eficaz.

e El tratamiento hormonal sustitutivo (THS) con testosterona actfia incrementando
las concentraciones de la hormona testosterona hasta que estén dentro de la
normalidad. Esto puede ayudar a un chico con sindrome de Klinefelter a desarrollar
mas los musculos y a tener una voz mas grave, asi como favorecer el crecimiento
del pene y del vello facial y corporal. También puede mejorar la densidad 6sea y
reducir el crecimiento mamario. De todos modos, este tipo de tratamiento no
permite aumentar el tamafio testicular ni prevenir o corregir la esterilidad.

o La fisioterapia, la terapia ocupacional y la terapia del habla pueden ayudar a
mejorar la fuerza muscular y la coordinacion, asi como el habla, la lectura y la
escritura.
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