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Sindrome de Jacobsen

El sindrome de Jacobsen, también conocido como delecion terminal 11q, es un trastorno
genético raro causado por la pérdida de material genético en el brazo largo del cromosoma
11. Esta condicion afecta aproximadamente a 1 de cada 100,000 nacimientos y se
caracteriza por una variedad de sintomas que incluyen discapacidad intelectual, retraso en el
desarrollo, anomalias faciales distintivas, problemas de crecimiento y defectos congénitos,
como cardiopatias y alteraciones hematoldgicas. La gravedad y el espectro de los sintomas
pueden variar ampliamente entre los individuos afectados. Aunque no existe una cura para el
sindrome de Jacobsen, el tratamiento se enfoca en manejar los sintomas especificos de

cada paciente a través de un enfoque multidisciplinario.
Clinica

La clinica del sindrome de Jacobsen incluye una amplia gama de manifestaciones clinicas,
cuya severidad y combinacién pueden variar entre los pacientes. Los principales signos y

sintomas incluyen:
1. Retraso en el desarrollo y discapacidad intelectual:

e Retraso en alcanzar hitos del desarrollo, como caminar o hablar.

o Dificultad en el aprendizaje, con un rango que va desde leve hasta grave.
2. Rasgos faciales caracteristicos:

e Hipertelorismo (ojos separados).
e Fisuras palpebrales inclinadas hacia abajo.
e Puente nasal ancho.

e Micrognatia (mandibula pequefia).
3. Alteraciones en el crecimiento:

o Baja estatura.

o Retraso en el crecimiento intrauterino.
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4. Cardiopatias congénitas:

e Defectos del tabique auriculoventricular.

e Tetralogia de Fallot u otras malformaciones cardiacas.
5. Alteraciones hematolégicas:

e« Trombocitopenia (bajo recuento de plaquetas), que puede llevar a problemas de
sangrado.
¢ Riesgo de desarrollar trastornos mieloproliferativos.

6. Otros problemas asociados:

e Alteraciones inmunolégicas, que predisponen a infecciones recurrentes.
¢ Problemas renales o gastrointestinales.

e Trastornos de conducta, como hiperactividad o dificultades en la socializacion.

Diagnéstico de laboratorio

Cariotipo estandar: Es el primer paso diagnéstico para identificar anomalias

cromosémicas grandes.Puede detectar deleciones significativas en el cromosoma

11.Limitado para identificar pequefias deleciones.

Hibridacion in situ fluorescente (FISH): Técnica de alta sensibilidad para detectar

deleciones mas pequefas que no son visibles en un cariotipo. Utiliza sondas especificas

para la region afectada del cromosoma 11q.
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Microarray de hibridacion gendmica (CMA): Técnica de eleccion para detectar
deleciones submicroscépicas. Proporciona informacion precisa sobre la localizacion y el
tamafo de la delecion en el brazo largo del cromosoma 11.

Pruebas adicionales:

e Hematoldgicas: Recuento de plaquetas y evaluaciéon de la funcion plaquetaria para
detectar trombocitopenia.

e Cardiolégicas: Ecocardiografia para evaluar malformaciones cardiacas congénitas.

e Inmunoldgicas: Analisis de inmunoglobulinas y linfocitos para identificar posibles

deficiencias inmunoldgicas.
Tratamiento

Es sintomatico y requiere un enfoque multidisciplinario. Las cardiopatias congénitas pueden
corregirse mediante cirugias o procedimientos médicos, con seguimiento cardiol6gico
regular. Las alteraciones hematol6gicas, como la trombocitopenia, se manejan con
transfusiones o terapias inmunosupresoras segun la gravedad. El retraso en el desarrollo se
aborda con terapias ocupacionales, fisicas, del lenguaje y conductuales, ademas de

programas educativos adaptados.

Los problemas inmunol6gicos se tratan con antibiéticos para infecciones recurrentes o
inmunoglobulinas en casos severos, mientras que las alteraciones del crecimiento se
monitorean con endocrinologia y soporte nutricional. Es esencial el apoyo psicolégico para el
paciente y la familia, junto con asesoramiento genético. Finalmente, se requiere un
monitoreo constante por especialistas para tratar complicaciones y garantizar un desarrollo

integral.
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Cariotipo

Muestra una delecion parcial en el brazo largo del cromosoma 11, especificamente en la
regiéon terminal, conocida como 11q. La alteracion mas comun se encuentra en las bandas
11923.3 y 11g24. Esta delecién puede variar en tamafio entre los pacientes, lo que influye en
la gravedad de los sintomas.
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Articulo cientifico

Un articulo cientifico relevante sobre el sindrome de Jacobsen es el titulado "Sindrome de
Jacobsen: reporte de un nuevo caso", publicado en la revista Acta Biologica Colombiana.
Este documento describe detalladamente las caracteristicas clinicas del sindrome,
incluyendo manifestaciones fisicas, retrasos en el desarrollo psicomotor, complicaciones
hematolégicas como trombocitopenia, y problemas cardiacos y genitourinarios. Ademas, se
menciona la relacion entre la delecion del cromosoma 11q Yy las diversas complicaciones

médicas y conductuales asociadas con este sindrome.
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