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SITNDPROME DPE CRI DPUCHAT

DEFINICION

Es un grupo de sintomas que resultan de la
supresion de una parte del cromosoma nimero 5.
Descrito por Lejeune en 1.963. Entre 1 en 20.000

Es una cromosomopatia estructural,
caracterizada por una fractura (deleccién) del
cromosoma. En la mayoria de los casos, se
produce en ellos mismos, aunque en un grupo
pequeiio la heredan de los padres. El proceso se
da siempre en la concepcion. Presenta retraso de
crecimiento intrauterino con peso bajo al
nacimiento y llanto caracteristico que recuerda al
maullido de gato, por larigomalacia con hipoplasia de la epiglotis y relajacion de los pliegues Ari epigloticos. La
voz caracteristica del periodo neonatal desaparece en los pacientes de mas edad. Predomina en las nifias, y al
nacimiento suele llamar la atencién el tamafio del crdneo, que contrasta con la cara redonda y llena, Los nifios
se desarrollan lentamente y permanecen muy retrasados en cuanto a su estatica y psicomotricidad. Al aumentar
la edad se acentla el retraso de las capacidades intelectuales. El prondstico esta en relacién con las
malformaciones y asocian retraso psicomotor. como la curiosidad frente a lo nuevo, deseos de comunicar lo
aprendido, el interés por las reglas de convivencia, interrelacién de sus experiencias personales, son actitudes
muy valoradas para su pronostico, al margen de sus posibilidades reales.
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definitivo para el CdCS mediante cariotipo con
R }{ }{ x K }{ bandas G complementado con andlisis de FISH,

y 1 en 50.000 bebés se ven afectados por este
sindrome que puede ser responsable de hasta el
1% de casos de retardo mental severo.
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CARACTERISTICAS CLINICAS

El llanto en el sindrome Cri-du-chat es predominantemente mono6tono con una altura tonal que puede
permanecer invariable durante unos segundos y, por tanto, marcada pobreza expresiva. El nifio afectado solo
puede llorar de esta forma con independencia de que tenga frio o hambre, sienta dolor o este irritado. Otra
diferencia es que el llanto de un bebe sano o con otra alteracion tiene una duracion méaxima de tres segundos,
en el Cri-du-chat, se prolonga hasta los cinco segundos. Con la edad esta caracteristica se mantiene, aunque
disminuye su caracter

Llanto de tono alto similar al de un gato (a esto se debe el nombre del sindrome)
- La facies suele ser redondeada, lldena y, con frecuencia, mofletuda (“cara de luna”
). La boca suele presentar un mohin caracteristico, con el paladar elevado y escarpado



- Peso bajo al nacer y crecimiento lento - Cabeza pequefia \
(microcefalia)

- Ojos separados (hipertelorismo)

- Inclinacion de los ojos hacia abajo (fisuras palpebrales)
- miopia y atrofia dptica, - Quijada pequefia (micrognatia)

- orejas de implantacion baja

- Excrecencia cutanea justo delante de la oreja

- la raiz de la nariz esta hundida

- Dedos de las manos y pies parcialmente unidos por
membranas -

Un solo pliegue en la palma de la mano (pliegue simiesco)
y los dermatoglifos estan alterados

Pulgar aducido hacia el interior Desarrollo lento o

incompleto de las habilidades motoras

TRATAMIENTO

El diagndstico precoz permite realizar una evaluacion médica correcta, para poder establecer una terapéutica
temprana e iniciar métodos de prevencion orientados a promover y potenciar el desarrollo fisico y psiquico
individual. (ALVARENGA, 2012)

SITNDPROME DE WILLIAMS

DEFINICION

El sindrome fue descrito por primera vez en el afio
1961 por un cardidlogo neozelandés, el doctor J.
C. P,,, un retraso general en el desarrollo mental
y un defecto coronario de nacimiento, conocido
como estenosis supra valvular atrtica (ESVA), que

El sindrome de Williams-Burén es poco comtun (ocurre con
una frecuencia de 1 individuo en cada 20.000 nacimientos)

se debia a un estrechamiento de la aorta en las que causa problemas médicos y retardo en el desarrollo.
proximidades del corazén. El sindrome de Esta presente en el nacimiento y afecta de igual manera a
Williams-Burén es una enfermedad genética hombres y mujeres

causada por la pérdida de material genético en el
cromosoma 7, una deleciébn que se denomina
submicroscopica porque no se aprecia bien
cuando se visualizan los cromosomas. La magnitud de la delecion puede variar entre individuos. Este
cromosoma incluye el gen que produce la elastina (proteina que proporciona la fortaleza y elasticidad a las
paredes de los vasos sanguineos). Es probable que la falta de este gen sea la causa de muchas de las
caracteristicas fisicas de sindrome de Williams-Burén. En la mayoria de las familias el nifio o nifia con este
sindrome es el Unico que tiene esa condicién. Sin embargo, tiene una probabilidad del 50% de transmitir el
sindrome a cada uno de sus hijos.




.
.
3

.

DIAGNOSTICO

estudio citogenético molecular por medio de cario grama en sangre
e hibridaciéon fluorescente in situ (FISH), que permite determinar
la presencia de la delecién en el cromosoma 7q11.2313. La técnica
de FISH consiste en utilizar un segmento de ADN marcado con una
sefal fluorescente (sonda), que hibrida por complementariedad de
bases con la zona en estudio, evidenciando la delecién por pérdida
de la senal fluorescente. La sonda utilizada (Vysis) para la banda
cromosoémica 7q11.23 abarca al gen de la elastina (ELN) y a otros
genes contiguos.

CARACTERISTICAS CLINICAS
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TRATAMIENTO

no hay tratamiento curativo para el
sindrome de Williams-Beuren, el manejo es
sintomatico segun se detecten o se vayan
presentando las anomalias relacionadas al
sindrome, Para el retraso psicomotor/
mental y alteraciones en comportamiento
se recomienda terapia fisica y de lenguaje,
cuando se presenta déficit de atencion e
hiperactividad tratamiento farmacoldgico
con metilfenidato, la ansiedad también
puede requerir tratamiento farmacolégico



SINDPDROME PRADER WILLIX

DEFINICION

El Sindrome de Prader-Willi es una Enfermedad Rara muy compleja. Las personas que lo padecen sufren
serias dificultades todos los dias de su vida, son

complicaciones importantes que se extienden a cada

una de las funciones vitales que conforman al ser

humano y que generan una existencia peculiar. El

desenvolvimiento educativo, social y laboral de una

persona diagnosticada con este sindrome es un camino

gue no podra recorrer sin ayuda, dado que gran parte

de la sintomatologia que padece requerira del apoyo los

demas. Ante la sospecha clinica debemos proceder al

estudio genético. Como hemos mencionado

anteriormente el SPW se produce por una falta de e —— ]
expresion de genes paternos en la region 15g11-q13.

Los genes de estas regiones estan fisiolégicamente

regulados por impronta con el alelo materno silenciado. Si el alelo paterno esta ausente, defectuoso o silenciado
se produce el SPW. Con un analisis del estado de metilacion del ADN en las regiones criticas de Prader Willi
se llega al diagnostico 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
disomia uniparental materna (DUPm) (20-25%). Los defectos de impronta o traslocaciones son infrecuentes

HERENCIA

La herencia del SPW no sigue un modelo simple como podria
ser una transmision autosémica recesiva (es necesario que los
dos alelos de un gen estén alterados para que se manifieste la
enfermedad), autosémica dominante (basta con que un alelo
del gen este alterado) o ligada al sexo (se manifiesta en
hombres siendo las mujeres portadoras), ya que este tipo de
herencias no pueden explicar la variedad de manifestaciones
gue presenta el SPW, ello en parte es debido a que deben ser
varios los genes implicados. Por otra parte, muchas de las
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alteraciones moleculares que lo originan son comunes con el N \
- . . . Normal Paterna Materna Imprinting
SA. Estos hechos hicieron pensar que podria estar implicado el deletion UPD Defocts
fenomeno del imprinting gendémico (Reik et al., 1987). Se (65-75%) (20-30%) (2:5%)

observo que el fragmento delecionado en el SPW y SA era el

mismo, tan solo diferia en su origen parental, delecion paterna en SPW y delecion materna en el SA. De este
modo se acepto6 la idea de que un mecanismo epigenético estaba asociado a la etiologia de estos sindromes.
Las disomias uniparentales apoyan la idea de que el cromosoma 15 presenta regiones que se comportan de
forma diferente segun procedan del padre o la madre. Ciertos genes s6lo se expresan a partir del cromosoma
paterno. Por ello son necesarios ambos para el normal desarrollo embrionario



DIAGNOSTICO

El diagndstico temprano es clave ya que el manejo precoz por un equipo multidisciplinario altamente
especializado mejora su prondstico, El diagnostico molecular se lleva a cabo a partir de sangre periférica del
individuo con sospecha clinica y de sus padres. A partir de esta muestra de sangre se hacen una serie de
tratamientos que consisten en: a) realizar un cultivo celular para observar los cromosomas y hacer el estudio
citogenético, y b) extracciéon de ADN para el analisis molecular

Hyperphagia and
tacd adciction

. Analisis cromosémico

" s
4 utritional phase

. Hibridacién in situ fluorescente (FISH)

Caracteristicas que nos deben conducir a realizar estudio genético

Edad Caracteristicas

Nacimiento a 2 aflos: Hipotoniay succion débil

2 a 6 afios: Hipotonia con antecedente de succidon débil Retraso global del desarrollo Talla baja y/o
retraso del crecimiento con aumento ponderal De

6 a 12 afios: Hipotonia con antecedente de succidon débil Retraso global del desarrollo Hiperfagia,
obsesion por lacomiday obesidad De

13 aflos alavida adulta: Deterioro cognitivo Hiperfagia, obsesién por la comiday obesidad
Hipogonadismo hipo gonadotrépico Alteraciones del comportamiento caracteristicas como
rabietas y conductas obsesivo-compulsivas

CARACTERISTICAS CLINICAS

presentan rasgos faciales caracterizados por:

ojos almendrados,

frente estrecha,

labio superior delgado y boca girada hacia abajo,

manos y pies muy pequefios. Debido a las anomalias
hipotalamo-hipofisarias, en los primeros afios de vida los
afectados por este sindrome cursan con hipotonia grave, a la

cual se suma con el paso del tiempo la hiperfagia, lo que se
traduce en una composicion corporal atipica con poco desarrollo muscular e incremento en la masa grasa.

El SPW constituye la causa mas frecuente de obesidad de origen genético. La cual por si misma esta asociada
a riesgos para la salud, lo que hace mas complejo el cuadro clinico de los pacientes quienes son incapaces de
controlar su apetito (hiperfagia), en consecuencia el consumo de alimentos excede el limite de lo necesario, lo
cual en muchos casos repercute en el estilo de vida de los pacientes, el nivel de control y cuidado que padres
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o0 tutores le imponen a los jovenes se podria traducir desde una talla de peso cerca de lo normal, hasta extremos
como la obesidad mérbida, un sintoma que esta directamente relacionado con muchas enfermedades cronico
degenerativas. Los pacientes con SPW debutan con obesidad en la etapa de lactante o prescolar, pero hacia
el final de la etapa prescolar se agrava con la hiperfagia que corresponde a una ausencia de saciedad de origen
hipotalamico

TRATAMIENTO

Un objetivo fundamental en el manejo del sindrome de Prader-Willi radica en controlar la obesidad y su
comorbilidad en los individuos que lo padecen mediante cinco diferentes tipos de intervenciones que se
consideran complementarias y forman parte del abordaje integral de los pacientes: (ROSSANA BORGES
CAUICH, ENERO-ABRIL- 2019)

a) la farmacoldgica,
b) el manejo nutricional s INDROME DE PATAVU

¢) la orientacién psicoemocional,

d) la quirargica, y eventualmente

e) el manejo de la comorbilidad

PREVALENCIA

DEFINICION

El Sindrome de Patau se debe a la trisomia del

Se trata de la tercera trisomia autosémica en cuanto a
frecuencia después de la trisomia 21 (Sindrome de Down) y la
trisomia 18 (Sindrome de Edwards). La prevalencia se estima

aproximadamente entre 1:12.000 y 1:29.000 nacidos vivos. La
tasa de abortos espontaneos es elevada y representa
alrededor del 1% del total de abortos espontdneos
reconocidos. Existe un ligero exceso de casos del sexo
femenino respecto al masculino.

DIAGNOSTICO

cromosoma 13 (presencia de un cromosoma 13
extra) es decir, a un cariotipo correspondiente a
47, XX, +13 0 47, XY, +13. (El cariotipo normal
de una mujer es 46, XX y el de un hombre es 46,
XY).

Este sindrome aparece esporadicamente y no
es heredado ya que el problema se genera en el
momento de la formacion 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

Pruebas citogenéticas mediante cariotipo, analisis FISH (fluorescent in situ hybridization), y/o andlisis
cromosoémico con micromatrices

El diagndstico de la trisomia 13 se puede sospechar después del nacimiento por la apariencia o prenatalmente
por anomalias en la ecografia , restriccion del crecimiento intrauterino), o por aumento del riesgo de anotacion
en la deteccién de marcadores multiples o prenatal no invasivo cribado (SIN), usando secuencias de ADN
fetal libre de células obtenidas a partir de una muestra de sangre materna.



https://www.msdmanuals.com/es-mx/professional/ginecolog%C3%ADa-y-obstetricia/consejo-y-evaluaci%C3%B3n-gen%C3%A9tica-prenatal/evaluaci%C3%B3n-gen%C3%A9tica#v1069319_es
https://www.msdmanuals.com/es-mx/professional/ginecolog%C3%ADa-y-obstetricia/consejo-y-evaluaci%C3%B3n-gen%C3%A9tica-prenatal/evaluaci%C3%B3n-gen%C3%A9tica#v1069319_es
https://www.msdmanuals.com/es-mx/professional/pediatr%C3%ADa/anomal%C3%ADas-cromos%C3%B3micas-y-g%C3%A9nicas/generalidades-sobre-las-anomal%C3%ADas-cromos%C3%B3micas#v26379065_es

CARACTERISTICAS CLINICAS

* Retraso de crecimiento pre- y postnatal (87%) Sistema nervioso central

* Retraso psicomotor/mental profundo (100%) 5
* Microcefalia (86%) g’
* Holoprosencefalia (70%) ’

* Episodios de apnea (58%) ::g !
* Hipotonia/hipertonia (48/26%) Area craneofacial 5

* Frente aplanada (100%)

* Anomalias oculares (macroftalmia, coloboma del iris) (88%)

« Micrognatia (84%) 0
* Hipertelorismo ocular (83%)

* Pabellones auriculares malformados (80%)

* Defectos en cuero cabelludo (75%)

* Paladar ojival (72%)

* Hemangiomas capilares (72%)

* Labio leporino * fisura palatina (65%)

* Epicanto (56%) Cuello

* Cuello corto (79%)

* Exceso de piel en nuca (59%) Sistema Cardiovascular
» Comunicacién interauricular (91%)

* Persistencia del ductus arteriosus (82%)
» Comunicacion interventricular (73%)

* Otras (9-24%) Aparato genitourinario

* Criptorquidia (varones) (100%)

* Rifidn poliquistico (70%)

« Utero bicorne (mujeres) (50%)

* Hidronefrosis (25%) Extremidades

« Polidactilia (76%)

* Dedos en flexién y superpuestos (68)

* Ufias hiperconvexas (68%)

* Surco de los 4 dedos en palmas (64%)

* Calcaneo prominente (28%) Otros
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TRATAMIENTO

Tratamiento de sostén

La mayoria de los pacientes (80%) tienen cuadros tan graves que mueren antes del mes de vida; < 10%
sobrevive més de 1 afio. El apoyo para la familia es crucial.

SITNDPROME DE EDWARDS

DEFINICION

El sindrome de trisomia 18 o sindrome de Edwards es polimalformativo, producido por la existencia de tres
cromosomas 18. El genotipo completo se
presenta en el 95% de los casos, ya sea por no
disyuncion o por translocacion, aunque

., . . La trisomia 18 es un sindrome complejo, con hallazgos
también se describe un genotipo incompleto en

fenotipicos y cariotipo 47 XX+18, con una prevalencia

el 5% de los casos, pudiendo ser en mosaico o estimada de uno por cada 6000 a 8000 recién nacidos.
de trisomia parcial[l]. La trisomia 18 es la No es usual la supervivencia mayor de cinco afios y son
segunda cromosomopatia autosémica mas escasas las publicaciones que reportan casos de
frecuente después del sindrome Down o pacientes mayores de esta edad en el mundo

trisomia 21. La prevalencia global estimada es
de uno por cada 6000 a 8000 recién nacidos y
su frecuencia se incrementa en madres de
edad avanzada

CARACTERISTICAS CLINICAS

En las primeras semanas de vida se presentan hipotonia,
hiporreactividad y problemas de alimentacién (mala succion),
seguidos por una progresién a hipertonia, con nifios que
presentan una falta aparente de conciencia del entorno. Entre
las caracteristicas comunes se encuentran retraso del
crecimiento intrauterino y postnatal, aspecto demacrado con
hipotrofia, microcefalia con craneo estrecho y dolicocefalia,

microrretrognatia, hipertelorismo y orejas angulares y ‘_“ &
anormalmente modeladas. Entre las anomalias de los pies se

incluyen pies zambos y/o pies en mecedora y en las manos se observan dedos montados (los dedos quinto y
segundo sobre el cuarto y tercero). Las malformaciones son comunes y afectan a los ojos (macroftalmia,
coloboma), al coraz6n (en mas del 90% de los casos), al tracto digestivo (atresia esofagica, malformaciones
anorrectales), a los rifiones y al tracto urinario (hidronefrosis, agenesia unilateral o bilateral). Con menor
frecuencia se observan labio/paladar hendido, artrogriposis, aplasia radial, espina bifida y anencefalia,
holoprosencefalia y onfalocele.



https://www.medwave.cl/link.cgi/Medwave/Estudios/Casos/8015.act

DIAGNOSTICO

El diagnéstico de trisomia 18 se puede realizar a nivel prenatal por )< )? X Y

medio de ecografia de detalle, detectando malformaciones
anatémicas. También es posible efectuarlo mediante pruebas de

amniocentesis o0 cordocentesis, para realizacibn de cariotipo >< 5 X )( K K i(
o hibridacion fluorescente in situ (del inglés Fluorescence in situ

Hybridization, FISH)]. Después del nacimiento se diagnostica por ¥

medio de cariotipo bandas G en sangre periférica. El diagnostico N Y K K X )f(
temprano incluye también determinaciones hormonales, previo a la 17
realizacion de estudios invasivo K K Y )‘ S )(

20 ral 22

TRATAMIENTO

El tratamiento quirdrgico de las malformaciones apenas mejora el pronéstico desfavorable asociado con este
sindrome: el 90% de nifios muere en el primer afio de vida por complicaciones cardiacas, renales o neuroldgicas,
0 por repetidas infecciones. Se ha registrado supervivencia prolongada (en algunos casos hasta edad adulta),
principalmente en casos de trisomia en mosaico o parcial (resultante de la translocacion). La mayoria de
pacientes sin mosaicismo sélo desarrollan autonomia limitada (ausencia de habla y deambulacién). El retraso
en el crecimiento es significativo.

SITNDPDROME DE TURNER

DEFINICION

El sindrome de Turner es una condicién genética en la ™™ AN S X

cual una nifia nace sin un cromosoma X o con sélo parte

del cromosoma. Los cromosomas contienen los genes
que determinan las caracteristicas fisicas y de
desarrollo. El sindrome de Turner se presenta en

aproximadamente 1 de cada 2.000 a 2.500 nacimientos
vivos. Segun parece, la falta o alteracion del
cromosoma X es algo que ocurre al azar, por lo tanto,
cualquier nifia puede nacer con el sindrome, Desde
1959 se sabe que las mujeres, solo afecta al sexo femenino, con Turner tienen una falta total o parcial de Dr.
J.P. Lépez Siguerol5 un cromosoma X. Aunque en el capitulo de genética se explica con mayor amplitud,
brevemente os resumo la causa del problema. Todos los seres humanos poseen en casi todas las células 46
cromosomas, que son pequefios bastoncillos donde se almacena toda la informacién genética, es decir,
contienen la informacién del aspecto que tenemos (talla, color del peso, forma de la cara, etc..) e incluso de la
tendencia a ciertas enfermedades. De estos cromosomas, dos de ellos, se denominan sexuales: el X y el Y.

Oar ToMves X U croemopoma X susante (P wOsome X parcie
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https://www.medwave.cl/link.cgi/Medwave/Estudios/Casos/8015.act

Las mujeres tienen dos cromosomas X (uno proviene del padre y el otro de la madre). Los hombres tienen un
cromosoma X (el de la madre) y otro Y (el de su padre). Pues bien, en las primeras fases de la division celular
gue dara lugar a un embrién, una division errdbnea hace que se pierda parte o todo el cromosoma X. Si el
embarazo sigue adelante, la nifia tendra Turner. Hemos de recalcar que esto no puede ocurrir en nifios, ya que
éstos solo poseen un cromosoma X y si falta, no se podria vivir.

CARACTERISTICAS CLINICAS

Las caracteristicas del sindrome pueden variar
grandemente entre una paciente y otra, de manera
gue es posible que la condicién no se diagnhostique
sino hasta que la nifia llegue a la pubertad o aln
mas tarde. Los aspectos mas comunes del
sindrome son baja estatura y ovarios que no
producen las hormonas ni los 6vulos necesarios
para la fertilidad. Cuando adultas, las mujeres que
tienen el sindrome de Turner no pueden quedar
embarazadas sin ayuda médica. Fuera de la baja
estatura, las otras caracteristicas fisicas que
pueden presentarse incluyen: problemas en los ojos
(parpados caidos, “ojo perezoso”) « paladar alto

* mandibula pequefia
* linea de crecimiento del pelo baja en la parte de atras

* cuello ancho y corto, a veces con un exceso de piel que conecta el cuello con el hombro (llamado “repliegue
membranoso”)

* torax ancho

* encorvamiento de la columna (escoliosis)

* brazos en los que el codo se extiende mas de lo com(in
« falta de la cuarta o quinta coyuntura de los dedos

* manos y pies hinchados (linfoedema)

* ulas angostas

* rodillas juntas

* gran numero de lunares en la piel

DIAGNOSTICO

Las caracteristicas fisicas pueden sugerir el sindrome, pero la Unica forma fiable de diagnosticar la condicion
es por medio de un andlisis del cariotipo. En esta prueba, se toma una muestra de sangre y se examina bajo
un microscopio para detectar los cromosomas que faltan o estan alterados.

11



TRATAMIENTO

El sindrome de Turner, puesto que es una condicién genética, no tiene cura, pero algunos de los sintomas
pueden tratarse individualmente. Las dos opciones son: Terapia con hormona de crecimiento. Para aumentar
la estatura, la mayoria de las nifias con el sindrome reciben inyecciones con una forma sintética de la hormona
de crecimiento. El tratamiento se comienza en los afios preescolares o los primeros afios escolares. Terapia de
reemplazo hormonal. La mayoria de las nifias con el sindrome necesitan terapia de estrégeno para desarrollar
los cambios fisicos que normalmente ocurren en la pubertad (el crecimiento de las mamas y la menstruacion).
El estrégeno viene en parches, pildoras o inyeccién. Al comenzar la menstruacion se agrega una segunda
hormona, la progesterona, para que los ciclos menstruales tengan regularidad.

STNDROME DE KLINEFELTER

DEFINICION

Las caracteristicas del sindrome de Klinefelter se deben a las copias adicionales de genes en el cromosoma
X adicional, que pueden alterar el desarrollo sexual masculino.E! Los seres humanos tienen 46 cromosomas,
siendo 22 pares los cromosomas autosomas y 1 par formado por cromosomas sexuales. Los dos cromosomas
sexuales determinan el sexo de la persona. Las mujeres normalmente tienen dos cromosomas sexuales XX,
mientras que los hombres normalmente tienen un cromosoma X y un cromosoma Y. El sindrome de Klinefelter
generalmente ocurre como un evento aleatorio durante la formacién (meiosis) de células reproductivas (6vulos
y espermatozoides), que se conoce como no disyuncion y que resulta en un nimero anormal de cromosomas
en las células reproductivas. Por ejemplo, el 6vulo o espermatozoide puede tener una copia extra del
cromosoma X y pasar esta alteracion para el hijo que asi tendra el cromosoma X extra en cada una de
las células del cuerpo.

La mayor parte de las veces el sindrome de Klinefelter es causado por una sola copia extra del cromosoma X,
lo que resulta en un total de 47 cromosomas por célula (47, XXY). Algunas personas con el sindrome de
Klinefelter tienen el cromosoma X adicional solo en algunas de sus células; estas personas tienen "maosaico del
sindrome de Klinefelter".!

Se estima que aproximadamente la mitad de las veces, el error de division celular ocurre durante el desarrollo
del esperma, mientras que el resto se debe a errores en el desarrollo del 6vulo. Las mujeres que tienen
embarazos después de los 35 afios tienen una posibilidad ligeramente mayor de tener hijos con este sindrome.

Algunas personas con las caracteristicas del sindrome de Klinefelter tienen condiciones conocidas como
"variantes del sindrome de Klinefelter" donde hay mas de un cromosoma sexual adicional en cada célula (48,
XXXY, 48, XXYY y 49, XXXXY).

HERENCIA
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El sindrome de Klinefelter no se hereda; la copia adicional del cromosoma X ocurre durante la formacion
de células reproductivas (6vulos o espermatozoides) en

Espermatozoide Ovulo  Espes o e Owio  Espermatozoide Gwils  yno de los padres de una persona afectada. Durante la
normal mvarrrizl narrrizl normal X "

\ o~ division celular (meiosis), un error llamado "no
el @ __,-.ﬂi 0 P @ disyuncion" o "falta de la disyuncion" resulta en que
T T los cromosomas X se distribuyan anormalmente entre

las células reproductivas (6vulo o espermatozoide) a

medida que se forman. Los seres humanos tenemos 46

t;lerc‘-Iﬂ E"'hr'“" E.;ww cromosomas en total, que estan agrupados en pares. Un
cromosoma del par de cromosomas sexuales (X 0 Y)

proviene del padre y el otro cromosoma proviene de la madre. Normalmente, los cromosomas se separan uno
del otro durante la divisién celular (meiosis), mediante el proceso que se conoce como "disyuncion”. De esta
forma, a medida que las células se dividen, cada Ovulo obtiene solamente un cromosoma X y cada

espermatozoide recibe un cromosoma X o un cromosoma Y. Sin embargo, si no hay una disyuncién normal, un
6vulo o un espermatozoide pueden tener una copia adicional del cromosoma X.2

Si una célula de 6vulo conteniendo un cromosoma X adicional (XX) es fertilizada por una célula de esperma
con un cromosoma Y, el nifio tendra el sindrome de Klinefelter. De manera similar, si una célula de esperma
conteniendo un cromosoma X y un cromosoma Y (XY) fertiliza una célula de évulo que tiene un solo cromosoma
X, el nifo tendra el sindrome de Klinefelter

CARIOTIPO DA SINDROME DE

El diagnéstico de sindrome de Klinefelter se hace con base en la
presencia de las sefiales y sintomas caracteristicos. Se pueden ii ii ii ii li

solicitar pruebas adicionales para confirmar el diagnéstico, que
generalmente incluye un andlisis cromosomico (cariotipo).Elel ii ii ” il l' I' .' 13

También es posible diagnosticar el sindrome de Klinefelter antes del ¢
nacimiento mediante el andlisis cromosémico de muestras de 33 33 22 2% 313 3 \ lli
vellosidades coriénicas o amniocentesis

CARACTERISTICAS CLINICAS

testiculos pequefios y firmes Pubertad retrasada o incompleta con falta de caracteristicas sexuales
secundarias que resultan en escaso vello facial, corporal o sexual, voz aguda y distribucion de peculiar de la
grasa corporal que resulta en que hay mas grasa depositada en las caderas, las nalgas y en los muslos, en
lugar de alrededor del pecho y el abdomen

e Senos aumentados de tamafio (ginecomastia)

e Infertilidad

o Estatura alta (La estatura media final es de aproximadamente 179.2 + 6.2 cm)

e Proporciones anormales del cuerpo (piernas largas, tronco corto, hombro igual al tamafio de la cadera)
o Discapacidad de aprendizaje

e Retraso del habla

e Criptorquidia
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e Abertura (meato) de la uretra (el tubo que transporta la orina y los espermatozoides a través del pene
hacia el exterior) en la parte inferior del pene (hipospadias) en lugar de en la punta de la cabeza del
pene

e Problemas sociales, psicologicos y de conducta

Algunas personas con caracteristicas del sindrome de
Klinefelter tienen mas de un cromosoma X adicional en cada
Célula (como 48, XXXY 0 49, XXXXY). En estos casos,
conocidos como "variantes del sindrome de Klinefelter", las

sefales y los sintomas pueden ser mas graves y pueden
incluir; 215161

o Discapacidad intelectual
e Rasgos faciales distintivos

e Anormalidades esqueléticas (cifosis, coxa valga)

e Mala coordinacién
e Graves dificultades de habla
e Problemas de comportamiento

e Cardiopatias congénitas

e Problemas en los dientes

TRATAMIENTO

Debido a que los sintomas del sindrome de Klinefelter (SK) a veces pueden ser muy leves, muchas personas
nunca son diagnosticadas o tratadas. Cuando se hace el diagndstico, el tratamiento se basa en los signos y
sintomas presentes en cada persona, especialmente los problemas relacionados con el hipogonadismo,
la ginecomastia, y los problemas psicosociales. El tratamiento puede incluir:

e Reemplazo de testosterona (aproximadamente la mitad de las personas con SK tienen niveles bajos de
testosterona, que pueden aumentar al tomar testosterona suplementaria. EI aumento del nivel de
testosterona puede ayudar a las personas afectadas a desarrollar sus musculos, a tener una voz mas
profunda y a desarrollar el vello facial y corporal. También puede aumentar el deseo sexual, aumentar
los testiculos, mejorar el estado de animo, la autoimagen y el comportamiento, asi como también puede
proteger contra la osteoporosis y disminuir los riesgos de enfermedades autoinmunes y de cancer de
mama)

o Cirugia de eliminacion o reduccion mamaria

e Intervenciones educativas adecuadas para mejorar el desempefio escolar. Los nifios con el sindrome
de Klinefelter pueden calificar para servicios especiales que pueden ayudarlos en la escuela, y los
maestros también pueden ayudar al usar ciertos métodos especiales en las clases, como dividir las
tareas mayores en varias tareas menores.

o Varias formas de terapia tales como terapia fisica, del habla, ocupacional, conductual, de salud mental

o yterapia familiar, pueden ayudar a reducir o eliminar algunos de los sintomas del sindrome de Klinefelter,
como el tono muscular deficiente; problemas de habla y lenguaje; o baja autoconfianza
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