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DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE




RAZONES GENETICAS

= En la Distrofia muscular De
DUCHENNE existe una mutacion en
el Gen que produce la proteina
muscular llamada distrofina.

= La Distrofina se encuentra en la
Region Xp2l y tiene 79 exones y 2.4
megabases



Se caracteriza por un debilitamiento progresivo de los musculos
que se empieza a manifestar clinicamente en el primer ano de
vida.

Los primeros sintomas que se manifiestan pueden consistir en
dificultad para levantarse del suelo. Otras caracteristicas son
pseudohipertrofia muscular,

debilidad de las extremidades inferiores y musculos de la cintura
pelvica, lo cual aumenta la lordosis lumbar; que progresa hacia la
cintura escapular y extremidades superiores




DX

Una prueba diagnostica para la
DMD es la determinacion de
creatinfosfocinasa (CPK) sérica,
en los varones con gen anormal
en la etapa preclinica.

La determinacion de CPK puede
mostrar valores 100 veces
mayores que los observados en
un varon normal.

La CPK es una enzima que se
encuentra fundamentalmente en
el tejido muscular (incluido el
corazdn) y cuya concentracion
puede medirse en la sangre.

Clasificacion Mujeres Hombres
Concentracién Baja <45 U.L1 <65 U.L?
Concentracion Media 70-80 U.L? 95-110 U.L?
Concentracion elevada >80 U.L? >150 U.L?
Valor Limite 1150 U.L? > 3000 U.L?




El debilitamiento progresivo de los
musculos que sufren los pacientes
con DMD los lleva a confinarse a
silla de ruedas en los primeros 10
anos de la enfermedad y fallecen en
la segunda década por infecciones
respiratorias o insuficiencia cardiaca.

Hasta el momento no existe un
tratamiento eficaz para esta
enfermedad; se recomienda la
terapia fisica para mantener activa la
masa muscular y evitar contracturas.






ENFERMEDAD DE HUNTER







CUESTIONES GENETICAS
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MANIFESTACIONES CLINCAS

Aparecen entre los 2 y 4 anos, macrocefalia, talla baja,
las principales comprenden respiracion ruda,
dismorfia facial, retracciones hepatoesplenomegalia, hernia
articulares, disostosis, inguinal, piel aspera,
hipoacusia neurosensorial, hiperactividad y retraso mental







SINDROME 47 XYY O DEL SUPERMACHO




SITUACIONES FENOTIPICAS

cociente intelectual suele estar de 10 a |5 puntos por debajo
del de los hermanos, y algunos tienen ciertos problemas de
comportamiento, como impulsividad y bajo autocontrol

presentan retraso en el desarrollo del lenguaje; a veces
debilidad muscular y baja coordinacion motora; tienden a ser
mas altos que sus hermanos,




SITUACIONES GENETICAS

= El complemento
cromosomico 47,XYY se
origina por la fertilizacion
de un ovulo por un
espermatozoideYY vy la
no disyuncion se produce
en la segunda division
meidtica, obviamente
paterna.




CARIOTIPO 47, XXY (SINDROME DE KLINEFELTER)




SIGNOS

Es de dificil diagnostico,
ya que durante en la
infancia no hay signos

como para determinarlo

Adolescencia con
habitus de longilineo y
enocoide

El tratamiento es
funcional para el buen
desarrollo sexual
secundario

En la edad adulta es
donde se pueden ver los
signos:

Infancia con
extremidades largas

Consciente intelectual
10-15 puntos por
debajo

Testiculos pequenos
(menor a 2 cm)

Puede haber
Ginecomastia unilateral
o bilateral

Retraso mental de leve
a moderado

Azoospermia

Deciente desarrollo de
los caracteres sexuales
secundarios

Oligospermia

Bajos niveles de
testosterona




SITUACIONES GENETICAS

El cromosoma X extra es de origen materno y resulta de la no disyuncion
en la primera o en la segunda division meiotica, pero cuando el
cromosoma X extra es paterno, la no disyuncion solo puede producirse,
para que se obtenga una espermatide XY, en la primera division meiotica




Algunos casos presentan una
polisomia mayor del cromosoma X,
como 48, XXXY o 49, XXXXY en
estos pacientes; el retraso mental y
los trastornos de la conducta son
mas graves que en los casos 47,XXY

sindrome de Klinefelter tiene
mosaicismo 46,XY/47,XXY y algunos
son fertiles
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CARIOTIPO 47 XXX




SITUACION GENETICA




CARACTERISTICAS FISICAS

= pliegues epicanticos

= Hipertelorismo

" hendiduras palpebrales oblicuas hacia arriba,
= clinodactilia,

" dedos superpuestos,

= pie plano y torax infundibuliforme.



MONOSOMIA 45 X (TURNER)




SITUACION GENETICA

" La monosomia X se origina por no disyuncion en
cualquiera de los dos progenitores; pero en la
mayor parte de los casos, el cromosoma X
presente es el materno, lo que signifi ca que la
no-disyuncion ocurre con preferencia en la
espermatogenesis




Cuadro 7-6. Hallazgos clinicos mas frecuentes en el sindrome de Turner con cariotipo 45,X

Signo Porcentaje
Talla baja 100
Disgenesia ovarica 90
Linfedema 80
Térax ancho con hipertelorismo de tetillas 80
Cubitus valgus 95
Implantacion baja del cabello en la nuca, cuello ancho 80
Malformacion renal 60
Cardiopatia congénita 53
Nevos pigmentados 44
Epicanto interno 40
Falanges, metacarpianos y metatarsianos cortos 33




