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INTRODUCCION

El sindrome de Jacobsen es una rara condicién genética que se produce por la pérdida parcial
de material genético del cromosoma 11, especificamente en el brazo largo (11q). Es una
alteraciéon cromosdémica que puede afectar a diversos sistemas del cuerpo y su manifestacion
clinica varia considerablemente entre los individuos afectados. Las personas con este sindrome
suelen presentar una serie de caracteristicas fisicas y problemas de salud, tales como retraso en
el desarrollo, problemas cardiacos, defectos en el sistema inmunoldgico, y dificultades de
aprendizaje. Ademas, es comun que presenten rasgos faciales distintivos, como ojos rasgados y
puente nasal plano, mas que nada una dismorfia craneofacial, también pueden presentar

trastorno hemorragico de Paris Trousseau, anomalias estructurales renales e inmunodeficiencias.

Aunque el sindrome de Jacobsen es poco frecuente, su diagnéstico temprano y el seguimiento
médico adecuado son fundamentales para manejar los sintomas y mejorar la calidad de vida de
guienes lo padecen. A lo largo de los afios, los avances en genética han permitido entender mejor
las causas y las variaciones del sindrome, asi como brindar apoyo a las familias afectadas. Sin
embargo, sigue siendo una condicion que requiere mas investigacion para comprender

completamente sus implicaciones a largo plazo.
CARACTERISTICAS DE LA ENFERMEDAD

El sindrome de Jacobsen es un trastorno de genes contiguos, caracterizado por dismorfia
craneofacial (malformaciones craneales, hipertelorismo, ptosis, coloboma, fisuras palpebrales
inclinadas hacia abajo, pliegues en epicanto, puente nasal ancho, nariz corta, boca pequefia en
forma de V y orejas pequefias de implantacién baja y rotadas posteriormente), craneosinostosis,
anomalias oculares, cardiopatias congénitas, discapacidad intelectual, trastornos de conducta,
incluyendo TDAH (Trastorno por Déficit de Atencion e Hiperactividad) y autismo, crisis epilépticas,
trastorno hemorragico de Paris-Trousseau, defectos estructurales renales y otras anomalias

urogenitales incluyendo testiculos no descendidos en varones, estrefiimiento crénico, estenosis

pilérica e inmunodeficiencia.




ETIOLOGIA

-Causado por una delecion de una copia del brazo largo del cromosoma 11 (11q).

-La mayoria de las deleciones son distales

-El tamafio de la delecion varia entre 7 a 16mb

-Las deleciones intersticiales en la regiéon 11923.3 pueden llegar a ser deleciones distales

inferiores a 7mb, como resultado puede surgir un fenotipo de “sindrome de Jacobsen parcial”

-También se describen casos de mosaicismo de la delecion, se pueden asociar a una disminucién

de la gravedad del fenotipo clinico.

CLINICA

-Retraso del desarrollo: Las personas con este sx, presentan retraso en el desarrollo motor y de

lenguaje, dificultades para caminar, hablar y otras habilidades cognitivas.

-Retraso del crecimiento: Los px tienen un retraso mas lento que el promedio, tanto en términos

de peso como de estatura.

-Defectos cardiacos: Presentan malformaciones cardiacas, siendo las mas frecuentes los

defectos en los septos cardiacos (comunicacion interventricular o interauricular).

-Anomalias faciales:

¢ QOjos rasgados, puente nasal plano, boca pequefia, orejas de implantacion baja.

-Trastornos hematolégicos:

e Trombocitopenia: Alteraciones a nivel plaguetario.

e Leucopenia: Bajo numero de glébulos blancos.



e CLINICA




CARIOTIPO

Trisomy XYY: Jacob’s Syndrome
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DIAGNOSTICO

Evaluacion clinica:

o El diagnostico inicial suele basarse en los sintomas y caracteristicas fisicas del paciente.
Algunas de las manifestaciones comunes incluyen:
o Retraso en el desarrollo fisico y cognitivo.
o Defectos cardiacos congénitos.
o Problemas de comportamiento (por ejemplo, dificultades en la socializacion).
o Caracteristicas faciales distintivas (como una frente prominente, ojos rasgados, y

boca pequena).



o Anomalias en las plaquetas sanguineas, lo que puede llevar a problemas de

coagulacion.

Estudio genético:

La prueba definitiva para confirmar el diagnéstico del sindrome de Jacobsen es un analisis
genético que identifica la delecion en el cromosoma 11. Esta delecion es generalmente
de tipo deletéreo en la region 11q terminal (en el extremo del brazo largo del cromosoma

11), que es la causa subyacente del sindrome.

Las principales pruebas genéticas incluyen:

Cariotipificacion: Se realiza un andlisis del cariotipo (el conjunto completo de
cromosomas) mediante un frotis de sangre o una muestra de tejido. Esto permite observar
cualquier anomalia cromosémica, como una pérdida de material en la regién 11q.
Microarray de ADN (a veces conocido como Array-CGH): Esta prueba puede detectar
alteraciones cromosdmicas mas pequefias, como la delecibn del brazo largo del
cromosoma 11 que caracteriza al sindrome de Jacobsen.

Secuenciacion de ADN: En algunos casos, se puede usar para detectar otras alteraciones

genéticas especificas si no se encuentran anomalias claras en las pruebas anteriores.

Pruebas adicionales:

Dependiendo de los sintomas especificos del paciente, pueden realizarse otras pruebas
para evaluar problemas asociados, como pruebas cardiacas si hay defectos del corazon,
andlisis hematologicos para detectar problemas con la coagulacion, o estudios

neuroldgicos para valorar el retraso en el desarrollo.




TRATAMIENTO

Atencion médica multidisciplinaria

e El manejo del sindrome de Jacobsen requiere la intervencién de varios especialistas,
incluidos cardiélogos, genetistas, médicos pediatras, psicélogos y terapeutas

fisicos, entre otros.

Tratamiento de problemas cardiacos

e Una de las caracteristicas mas comunes en personas con sindrome de Jacobsen es la
presencia de cardiopatias congénitas, como defectos en el corazon. Estos pueden
incluir problemas como ductus arterioso persistente o hipertension pulmonar. Los
tratamientos pueden incluir cirugia o medicamentos segun el tipo y la gravedad del

defecto.

Apoyo y terapia para retraso en el desarrollo

e Muchas personas con este sindrome tienen retraso en el desarrollo y dificultades
cognitivas, por lo que pueden beneficiarse de programas de terapia ocupacional,
fisioterapia y terapia del habla.

e Laeducacion especial adaptada a las necesidades del individuo también es clave para

mejorar sus habilidades cognitivas y sociales.

Tratamiento de problemas emocionales y conductuales

e El sindrome de Jacobsen puede estar asociado con trastornos del comportamiento,
como trastornos de ansiedad, hiperactividad o dificultades sociales. El manejo de
estos sintomas puede incluir terapia psicolégica y, en algunos casos, medicacién
(como antidepresivos o medicamentos para el TDAH) para tratar las dificultades

emocionales y conductuales.



5. Tratamiento de otros sintomas

e Otras caracteristicas del sindrome de Jacobsen, como problemas en la coagulacién
sanguinea (tendencia a sangrados), pueden requerir tratamiento especifico. Algunas
personas pueden necesitar suplementos o medicamentos para ayudar a regular la

coagulacién sanguinea o prevenir problemas relacionados.

6. Monitoreo regular

e Las personas con este sindrome deben ser monitoreadas regularmente para identificar
y tratar tempranamente cualquier complicacidon que pueda surgir, como problemas del

corazén, dificultades de desarrollo, y trastornos conductuales o emocionales.

Apoyo familiar y psicoeducacion

o Las familias de personas con sindrome de Jacobsen también pueden beneficiarse de
apoyo psicologico y programas educativos para ayudar a lidiar con el diagndstico y los
desafios asociados.

ARTICULO

El sindrome de monosomia parcial 11q es un trastorno cromosémico raro en el que se elimina
(falta) una parte del brazo largo (q) del cromosoma 11. El sindrome de Jacobsen se observa en
ALGUNOS pacientes con delecion parcial 11q. La region que constantemente falta en las
personas con este trastorno (JS) es la banda q24.1 (11g24.1), lo que sugiere que la ausencia de
esta area especifica es fundamental para desarrollar el trastorno (esta regién cromosémica se
denomina regién critica del sindrome de Jacobsen). Es importante enfatizar que una evaluacion
genética completa requiere tanto pruebas cromosomicas tradicionales (con o sin la técnica de

tincion FISH) como matriz CGH.

Una delecion 11q que envuelve regiones fuera de la regién critica JS provoca una condicion

genética diferente.



El rango y la gravedad de los sintomas varian, dependiendo en gran medida de la localizacion
exacta y el tamafio del material genético faltante. Los sintomas comunmente asociados con la
monosomia parcial 11q incluyen un crecimiento anormalmente lento antes y después del
nacimiento (retraso en el crecimiento prenatal y posnatal), retraso de moderado a severo en las
habilidades que requieren coordinacion de la actividad mental y muscular y discapacidad

intelectual.

La mayoria de las personas afectadas tienen discapacidad intelectual de leve a grave, pero rara
vez, las personas pueden tener una inteligencia limite normal. Las anomalias fisicas
caracteristicas pueden incluir baja estatura, forma inusual de la cabeza y la cara (dismorfismo
craneofacial), manos, pies y anomalias congénitas del corazén, los oidos, los rifiones y los
genitales. El sangrado debido a anomalias plaquetarias y defectos inmunoldgicos es muy comun.
La causa exacta en el origen de la pérdida parcial de 11q no se comprende completamente.

Signos y Sintomas

El sindrome de monosomia parcial 11q es un trastorno cromosémico raro en el que se elimina
(falta) una parte del brazo largo (q) del cromosoma 11. El sindrome de Jacobsen se observa en
ALGUNOS pacientes con delecion parcial 11g. La regiébn que constantemente falta en las
personas con este trastorno (JS) es la banda g24.1 (11924.1), lo que sugiere que la ausencia de
esta area especifica es fundamental para desarrollar el trastorno (esta region cromosémica se
denomina region critica del sindrome de Jacobsen). Es importante enfatizar que una evaluacion
genética completa requiere tanto pruebas cromosdmicas tradicionales (con o sin la_técnica de

tincion FISH) como matriz CGH.

Una delecion 11q que envuelve regiones fuera de la region critica JS provoca una condicion

genética diferente.

El rango y la gravedad de los sintomas varian, dependiendo en gran medida de la localizacion
exacta y el tamafio del material genético faltante. Los sintomas comunmente asociados con la
monosomia parcial 11q incluyen un crecimiento anormalmente lento antes y después del
nacimiento (retraso en el crecimiento prenatal y posnatal), retraso de moderado a severo en las
habilidades que requieren coordinacion de la actividad mental y muscular y discapacidad
intelectual. La mayoria de las personas afectadas tienen discapacidad intelectual de leve a grave,

pero rara vez, las personas pueden tener una inteligencia limite normal. Las anomalias fisicas


https://www.genome.gov/es/genetics-glossary/Hibridacion-fluorescente-in-situ
https://www.genome.gov/es/genetics-glossary/Hibridacion-fluorescente-in-situ
https://genotipia.com/cgh/#:

caracteristicas pueden incluir baja estatura, forma inusual de la cabeza y la cara (dismorfismo
craneofacial), manos, pies y anomalias congénitas del corazén, los oidos, los rifiones y los
genitales. El sangrado debido a anomalias plaquetarias y defectos inmunoldgicos es muy comun.
La causa exacta en el origen de la pérdida parcial de 11q no se comprende completamente.

Causas y Herencia

La monosomia parcial 11qg es un trastorno raro en el que falta (se delecciona) una parte del brazo
largo (q) del cromosoma 11. Los cromosomas, que estan presentes en el ndcleo de las células
humanas, tienen la informacion genética de cada persona. Cada célula humana tiene 46
cromosomas: 23 se derivan del padre y 23 de la madre. Los pares de cromosomas humanos
estan numerados del 1 al 22, y el par 23 adicional es el de los cromosomas sexuales que incluyen
un cromosoma Xy uno Y en los hombres y dos cromosomas X en las mujeres. Cada cromosoma
tiene un brazo corto designado como “p” y un brazo largo designado como “q’. Cuando los
cromosomas se tifien con tintas especiales para ser estudiados, los cromosomas son
subdivididos en segmentos llamados bandas que estan numeradas. Las bandas numeradas

especifican la ubicacion de los miles de genes que estan presentes en cada cromosoma.

El rango y la gravedad de los sintomas asociados con este trastorno dependen en parte de la
longitud y ubicacién exactas de la porcién eliminada (delecciona) del cromosoma 11q. En general,
si falta menos cromosoma, puede haber menos sintomas; si se elimina una mayor parte del

cromosoma, puede haber mas sintomas.

El sindrome es causado por la delecién de una copia del brazo largo del cromosoma 11 (11q). La
mayoria de las deleciones son distales, extendiéndose hasta el final del cromosoma. El tamafio
de la delecion varia, con el punto de rotura proximal (cerca) en, o distal a, la banda 11923.3

extendiéndose, por lo general, hasta el telébmero (la extremidad del cromosoma).

Las deleciones intersticiales en esta regién (una delecion intersticial significa que el cromosoma
se ha roto en dos lugares y los extremos rotos se han fusionado, dejando fuera el segmento
eliminado) y las deleciones distales inferiores a 7 Mb pueden causar las caracteristicas del

“sindrome de Jacobsen parcial”.

Los sintomas de la monosomia parcial 11q son el resultado de la pérdida de genes, que

normalmente estan localizados en la porcion faltante del cromosoma 11, una region en la banda



g24.1 (11924.1). Este sindrome se conoce como “sindrome de genes contiguos”. Se cree que la
region que constantemente falta en las personas con el trastorno es la banda g24.1 (11924.1), lo
gue sugiere que la ausencia de los genes localizados en esta area especifica es fundamental

para desarrollar el trastorno (regién critica JS).

Una delecién 11qg que involucra regiones fuera de la regién critica JS causa una condicién

genética diferente.

Algunos investigadores creen que el desarrollo de complicaciones hemorragicas esta relacionado

con alteraciones del gen FLI1, localizado en el brazo largo del cromosoma 11 (sindrome de Paris-

Trousseau).

Se necesita mas investigacion para identificar los genes especificos (y sus funciones) asociados

con los sintomas de la monosomia parcial 11q.

Herencia

La literatura médica ha indicado que la mayoria de los casos documentados parecen deberse a
un cambio genético espontdneo que ocurre por razones desconocidas. Se piensa que la

alteracion aparece por la primera vez en la persona afectada, sin ser heredada (de novo).

Con menos frecuencia, una delecion 11q es el resultado de la formacién de gametos (6vulos o
espermatozoides) en una persona que es portadora de una translocacion cromosomica
equilibrada. Una translocacion es equilibrada si partes de dos 0 mas cromosomas se rompen y
se intercambian, creando un conjunto alterado pero equilibrado de cromosomas (no hay partes
gue faltan o sobran del cromosoma). Si un reordenamiento cromosémico es equilibrado,
generalmente es inofensivo para el portador. Sin embargo, el portador tiene un riesgo muy alto
de formar gametos anormales y, por lo tanto, de que haya trastornos cromosémicos anormales
en la descendencia. En estas familias pueden ocurrir varios abortos espontaneos precoces.
Ademas, en estos casos, las caracteristicas clinicas de los nifios también pueden verse influidas

por desequilibrios adicionales de otros cromosomas ademas del 11.

En las familias donde uno de los padres tiene una translocacion equilibrada, el riesgo de

descendencia desequilibrada es alto y se ofrece diagndstico prenatal.


https://medlineplus.gov/genetics/gene/fli1/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Expert=851&lng=PT
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Expert=851&lng=PT

Sin embargo, mas recientemente, los investigadores han especulado que la herencia de un sitio
o sitios raros y fragiles en el brazo largo del cromosoma 11 puede desempefiar un papel en la
causa del trastorno en algunos casos. Dicho sitio fragil (o “sitio fragil sensible al folato”),
denominado “FRA11B”, se ha vinculado a la banda 11923.3. La herencia del sitio FRA11B y la
rotura subsiguiente en este sitio durante el desarrollo embrionario temprano pueden dar lugar al

trastorno en algunas personas.

Algunos informes han indicado que las madres de algunas personas afectadas son portadoras
de FRA11B y que FRA11B es el punto de ruptura de la delecién, pero puede haber otros puntos
de ruptura que estan mas alla (es decir, mas cerca del final (telomero) del cromosoma), dentro o
por debajo de 11g23.3 ademas de FRA11B.

En los casos notificados con puntos de ruptura teloméricos el cromosoma delecionado ha sido
de origen paterno, lo que indica que la tendencia a un cierto punto de ruptura puede diferir segun
el origen parental del cromosoma delecionado. En las familias donde uno de los padres tiene un
sitio fragil, se sugiere el diagndstico prenatal, sin embargo, la recurrencia de la delecién en la

descendencia es poco comun.

Los pacientes con sindrome de Jacobsen que tienen hijos pueden transmitir el cromosoma
delecionado con un riesgo del 50%. En las familias donde uno de los padres tiene SJ se ofrece

diagnéstico prenatal.

En la mayoria de los casos, los individuos con sindrome de Jacobsen tienen un cromosoma 11q
alterado en cada célula del cuerpo. Sin embargo, algunas personas tienen una mezcla de células,
algunas células con un cromosoma 11q alterado y otras con cromosomas 11 normales. Esta
condicion se denomina “mosaicismo” y generalmente se asocia con sintomas menos graves o
incluso sin ningun sintoma. De hecho, si una persona tiene muy pocas células con la delecion

11q, esa persona puede parecer clinicamente normal.

Las personas con la forma de mosaico de la delecion 11q pueden transmitir el cromosoma
delecionado a su descendencia, pero el riesgo de transmision es impredecible. En las familias
donde uno de los padres tiene mosaicismo de delecion 11q, se ofrece diagndstico prenatal.

Frecuencia



La monosomia parcial 119 es un trastorno cromosémico extremadamente raro que se manifiesta
al nacer. El trastorno se describi6 inicialmente en la literatura médica en 1973. Desde entonces,
se han descrito mas de 200 casos en la literatura médica. Segun algunas fuentes, mas mujeres
se ven afectadas que hombres. La prevalencia se ha estimado en 1/100.000 nacimientos.

Enfermedades con sintomas similares

Los sintomas de los siguientes trastornos pueden ser similares a los de la monosomia parcial

11q. Las comparaciones pueden ser (tiles para un diagndstico diferencial.

El sindrome del cromosoma 11 en anillo, un trastorno cromosémico extremadamente raro en el

que el cromosoma 11 se rompe en ambos extremos y los extremos cromosémicos luego se unen,
formando un anillo. Los bebés afectados pueden tener un crecimiento anormalmente lento;
retraso psicomotor y malformaciones fisicas caracteristicas que pueden incluir anomalias de la
cabeza y del area facial (craneofacial), como una cabeza anormalmente pequefia y ancha
(microbraquicefalia); una nariz corta con un puente nasal bajo y deprimido; mandibulas pequefas
y retraidas (microrretrognatismo); y/u orejas de implantacién baja. También pueden presentarse
anomalias en los ojos (oculares), como ojos muy espaciados (hipertelorismo ocular) y/o ojos
cruzados (estrabismo). La causa exacta del anillo en el cromosoma 11 no se comprende por

completo.

La delecion intersticial 11q es una monosomia parcial (delecion) 11q debida a la aparicién de dos
roturas en el brazo largo del cromosoma 11 y la pérdida del fragmento entre ellas. Por lo tanto,
hay pérdida de material cromosémico de 11q, pero no falta la regién 11q muy terminal. En la
delecidn intersticial 11q, el cuadro clinico del paciente depende de la posicion de los puntos de
ruptura y del tamafo del fragmento faltante. A veces, los hallazgos fisicos son similares a los del
sindrome de Jacobsen, cuando involucra en parte la misma region cromosémica, mas a menudo
las roturas son mas proximales (mas cerca del centrémero) y en este caso los sintomas son
diferentes. Suele estar presente algin grado de discapacidad intelectual, retraso en el crecimiento

fisico, manifestacion facial y malformacién de 6rganos.

Varios trastornos cromosémicos diferentes pueden caracterizarse por sintomas y hallazgos

fisicos similares a los asociados con la monosomia parcial 11q.


https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=ES&Expert=96175

Las anomalias hemorrdgicas asociadas con la monosomia parcial 11q son similares a un

trastorno hemorragico llamado sindrome de Paris-Trousseau. Algunos investigadores creen que

estos trastornos son en realidad un mismo trastorno y piensan que el sindrome de Paris-
Trousseau es una variante de la monosomia parcial 11q; otros creen que son trastornos similares,

pero distintos

Practicamente todos los nifnos con sindrome de Jacobsen tienen
trombocitopenia/trombocitopatia, y es importante suponer que las plaquetas pueden funcionar
mal, aungque su namero sea hormal.

Diagndstico

La monosomia parcial 11q se puede diagnosticar con base en una evaluacién clinica exhaustiva,
la identificacion de hallazgos fisicos caracteristicos, que incluyen plaguetas bajas y estudios
cromosémicos y/o estudios de hibridacion genémica comparativa (CGH, por sus siglas en inglés)
gue demuestran el material faltante (delecionado) en el cromosoma 11q. Los estudios
cromosomicos se pueden realizar en una muestra de sangre. Los cromosomas se analizan
después de un procedimiento de laboratorio que incluye un cultivo de células obtenidas de una
pequefia cantidad de sangre y procesos en que los cromosomas se tifien con tinturas especiales
para que se puedan ver mas faciimente y luego se examinan bajo un microscopio de alta
resolucion donde se puede detectar el segmento faltante del cromosoma 11q (cariotipo de alta

resolucion).

Para determinar el punto de corte preciso en 11q, puede ser necesaria una prueba mas sensible,

como hibridacion in situ fluorescente (FISH), una prueba de diagndstico en la que las sondas

marcadas con un color especifico de tinte fluorescente se adhieren a un cromosoma especifico,

lo que permite a los investigadores ver mejor esa regién especifica de un cromosoma.

El array CGH es un método en el que se mezcla un ADN normal con el ADN del paciente para
detectar ganancias (duplicaciones) o pérdidas (deleciones) de regiones cromosomicas. El array
CGH permite una definicion muy precisa de los puntos de ruptura en la delecién 11q, y permitiria
detectar incluso desequilibrios muy pequefios que, debido a su tamafio, no pueden ser detectados
por los estudios cromosdmicos tradicionales. El array CGH también detectaria cualquier
desequilibrio adicional, si estd presente, pero no puede detectar ningun reordenamiento

equilibrado (como una translocacion equilibrada parental). Una translocacién equilibrada sélo


https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Expert=851&lng=PT
https://www.genome.gov/es/genetics-glossary/Hibridacion-fluorescente-in-situ
https://qgenomics.com/consiste-arrays-cgh/

puede diagnosticarse mediante un andlisis cromosomico y la técnica de tincién FISH, si esta

presente en uno de los padres o hermanos del nifio afectado).

En algunos nifios, el diagnéstico de monosomia parcial 11q puede determinarse antes del
nacimiento (prenatalmente) mediante pruebas especializadas como ultrasonido, amniocentesis

y/o muestreo de vellosidades coridnicas (CVS).

Los estudios de ultrasonido pueden revelar hallazgos caracteristicos que sugieren un trastorno

cromosomico u otras anomalias del desarrollo en el feto.

Durante la amniocentesis, se extrae y estudia una muestra de liquido que rodea al feto en

desarrollo.

Durante el muestreo de vellosidades coriénicas, se extrae una muestra de tejido de una porcion

de la placenta.

Los estudios cromosomicos realizados en esta muestra de liquido o tejido pueden mostrar una
monosomia parcial del cromosoma 11q, especialmente cuando la prueba se realiza debido a una
indicacion especifica (uno de los padres esté afectado por el sindrome de Jacobsen/uno de los
padres tiene la forma de mosaico de JS/uno de los padres tiene una translocacién equilibrada
gue involucra 11g/ uno de los padres tiene un sitio fragil). Es importante saber que las pruebas

cromosoémicas estandar pueden no detectar la monosomia, pero la CGH de matriz si la detecta.

La deteccion prenatal de ADN libre de células (NIPT = prueba prenatal no invasiva) es una prueba

gue se realiza a partir de una muestra de sangre materna. La prueba examina el ADN fetal en el

torrente sanguineo materno. Sin embargo, no es una prueba de diagnéstico.

Una prueba diagnédstica es una prueba altamente sensible y especifica indicada para detectar
una condicién en una poblacién de riesgo, una prueba de tamizaje esta indicada para poblacién
general sin un riesgo especifico, debe quedar claro que los resultados falsos positivos y falsos
negativos pueden ser reportados en una prueba de tamizaje. Por lo tanto, en caso de una prueba

de tamizaje positiva, generalmente se requiere una prueba de diagndstico.

El diagnéstico de anomalias clinicas que pueden ocurrir en asociacion con la monosomia parcial

11q debe confirmarse mediante observacion clinica y estudios de imagen especializados y/o


https://www.cigna.com/es-us/knowledge-center/hw/pruebas-mdicas/prueba-de-adn-fetal-libre-de-clulas-abp6915#:

pruebas adicionales. Por ejemplo, los defectos cardiacos congénitos pueden confirmarse
mediante un examen clinico completo y por pruebas especializadas que permitan a los médicos
evaluar la estructura y funcion del corazén. Estas pruebas pueden incluir estudios de rayos X,

electrocardiograma (EKG), ecocardiograma y cateterismo cardiaco.

Los estudios de rayos X pueden revelar un agrandamiento anormal del corazén (cardiomegalia)

o malformacién de otras estructuras del corazon.

Un electrocardiograma, que registra los impulsos eléctricos del corazén, puede revelar patrones

eléctricos anormales.

Durante un ecocardiograma, las ondas ultrasénicas se dirigen hacia el corazoén, lo que permite a

los médicos estudiar la funcién y el movimiento cardiacos.

Durante el cateterismo cardiaco, se inserta un pequefio tubo hueco (catéter) en una vena grande
y se pasa a través de los vasos sanguineos que conducen al corazon. Este procedimiento permite
a los médicos determinar la velocidad del flujo sanguineo a través del corazén, medir la presién

dentro del corazén y/o identificar si hay anomalias anatdmicas.

Tratamiento

El tratamiento de la monosomia parcial 11q esta dirigido a los sintomas especificos que se
manifiestan en cada persona afectada. Las personas afectadas generalmente necesitan ser
atendidas por un equipo de especialistas como pediatras, cirujanos, cardiélogos, hematologos,
inmundlogos, otorrinolaringdlogos, odontélogos, logopedas, especialistas que evallan y tratan
problemas oculares (oftalmélogos), especialistas que evallan y tratan trastornos que afectan a
las hormonas y las glandulas (endocrinélogos), especialistas que evallan y tratan los trastornos
del esqueleto (ortopedistas) y otros profesionales de la salud pueden necesitar planificar de
manera sistematica e integral el tratamiento de un nifio afectado. Los especialistas deben trabajar

de forma coordinada para el mejor manejo de la persona afectada.



Los médicos deben monitorear regularmente a las personas afectadas que tienden a exhibir
recuentos bajos de plaquetas (trombocitopenia) para garantizar las medidas preventivas
adecuadas y un tratamiento temprano e inmediato. La transfusién de sangre o plaquetas puede

ser necesaria antes o durante las cirugias.

En la practica: se debe suponer que TODOS los pacientes con SJ tienen un trastorno hemorragico

especifico llamado sindrome de Paris-Trousseau. Paris-Trousseau tiene dos componentes:

1) Trombocitopenia grave (recuento bajo de plaquetas) del recién nacido, que por lo general

regresa a un recuento de plaquetas casi normal o bajo en pocos meses

2) Disfuncion plaquetaria persistente

Se debe asumir que todos los pacientes con SJ tienen riesgo de sangrado potencialmente mortal,

especialmente en caso de traumatismos o cirugias mayores.

Siempre se deben evitar los medicamentos que alteran la funcion normal de las plaquetas (por
ejemplo, el ibuprofeno y la aspirina). La desmopresina (DDAVP) IV o el aerosol nasal pueden
mejorar la agregacion plaquetaria durante los procedimientos dentales, en caso de sangrado por

la boca o la nariz.

Los anticonceptivos orales estan indicados para mujeres con periodos abundantes.

Es posible que se necesite una transfusion de plaguetas o de sangre completa para hemorragias

graves o antes y durante cirugias mayores

Las personas con SJ deben tener un hemograma completo mensualmente durante los primeros
3 meses, luego una vez al afio. Los estudios de funcion plaquetaria deben realizarse una vez que

se normalice el recuento de plaquetas.

Se supone que las personas con SJ corren el riesgo de sufrir hemorragias graves incluso en el

caso de un recuento y una funcién de plaquetas aparentemente normales.

En muchos nifios, el tratamiento incluiria la reparacion quirtrgica de ciertas malformaciones. Por

ejemplo, se puede realizar una cirugia para corregir ciertas malformaciones cardiacas,



craneofaciales, oculares, esqueléticas, genitourinarias, renales y/u otras malformaciones que
pueden estar asociadas d con este trastorno. Los procedimientos quirtrgicos realizados

dependeran de la gravedad de las anomalias anatémicas y sus sintomas asociados.

Por ejemplo, en nifios afectados con craneosinostosis y trigonocefalia, se puede realizar una
cirugia para ayudar a corregir el cierre prematuro de los huesos del craneo. Ademas, ciertas
anomalias cardiacas congénitas que ocurren en asociacion con la monosomia parcial 11q (por
ejemplo, defectos del tabique ventricular) pueden corregirse quirdrgicamente. Las complicaciones
de ciertos defectos cardiacos congénitos (por ejemplo, latidos cardiacos rapidos [taquicardia],
acumulacién de liquido, etc.) pueden tratarse con una variedad de medicamentos, como los que
pueden ayudar a prevenir o0 corregir ritmos cardiacos anormales (antiarritmicos) y/o

medicamentos que ayudan para eliminar el exceso de liquido del cuerpo (diuréticos).

Las infecciones respiratorias deben tratarse de manera temprana. Debido al riesgo de infeccion
bacteriana del revestimiento del corazon (endocarditis) y de las valvulas cardiacas, a las personas
con VSD, ASD y/o ciertos otros defectos cardiacos se les pueden administrar antibidticos antes
de cualquier procedimiento quirdrgico, incluidos los procedimientos dentales, como cirugia dental.

extracciones

En los nifios afectados con anomalias oculares (por ejemplo, colobomas del iris, estrabismo,
ptosis, etc.), se puede utilizar la cirugia y/u otras medidas para ayudar a tratar y/o corregir dichas
malformaciones. También se pueden usar anteojos correctivos, lentes de contacto, cirugia y/u
otras medidas para ayudar a mejorar los problemas visuales asociados con dichas anomalias

oculares.

En algunos nifios, las anomalias que afectan las articulaciones, los tendones, los musculos y los
huesos (ortopédicas), como las contracturas en flexién, la escoliosis, los pies zambos y/u otras
anomalias de las manos y/o los pies, pueden tratarse con técnicas ortopédicas, posiblemente en
combinacién con cirugia Una vez mas, los procedimientos utilizados dependeran de la gravedad
y ubicacién de las anomalias y sus sintomas asociados. También se puede necesitar hacer

fisioterapia para ayudar a mejorar la coordinacion de ciertos movimientos (movilidad).



La intervencion temprana es importante para garantizar que los nifios con monosomia parcial 11q

alcancen su maximo potencial. Los servicios que pueden ser beneficiosos pueden incluir

educacion especial de recuperacion y otros servicios médicos, sociales y/o vocacionales.

Se recomienda asesoramiento genético para las personas afectadas y sus familias.

Problema inmunolégico

Las personas con sindrome de Jacobsen tienen un riesgo mayor de tener un sistema inmunitario

deteriorado, es decir, inmunodeficiencia, que puede resultar en infeccionas frecuentes. El tipo y

la gravedad de la inmunodeficiencia son muy variables.

Tipos de inmunodeficiencia que se han identificado en personas con SJ:

A w N PE

inmunodeficiencia comun variable
hipogammaglobinemia
Linfopenia de células T (incluida la linfopenia de células T grave)

inmunodeficiencia combinada (células By T)

Se recomienda la prueba para todas las personas con sindrome de Jacobsen.

A los recién nacidos se les deben medir los niveles de las células T poco después del

nacimiento
A los 4-6 meses de edad, se deben medir las inmunoglobulinas (IgG, IgA, IgM)

A los 12 meses de edad, se deben medir los titulos de anticuerpos para las vacunas de

rutina, como el tétanos y la difteria.

A los 2 afos, de debe considerar considerar la administracion de Pneumovax (vacuna
antineumocacica de polisacaridos 23 valente) y la medicién de los titulos posteriores a la
vacunacion. Esto ayuda a identificar a los pacientes que no tienen respuestas inmunitarias
adecuadas. El uso de esta vacuna tiene el beneficio adicional de mejorar la proteccion

contra la bacteria llamada Streptococcus pneumoniae en pacientes inmunocompetentes.

Los nifios mayores y los adultos con SJ y que tienen infecciones recurrentes deben ser evaluados

para detectar la presencia de inmunodeficiencia con pruebas similares a las descritas



anteriormente. La consulta con un alergdlogo/inmundlogo familiarizado con la evaluacion y el
tratamiento de pacientes con inmunodeficiencia puede facilitar el diagnostico. Las pruebas de
deteccién anormales, la preocupacion por la inmunodeficiencia o el reconocimiento de un patron
de infecciones recurrentes deben impulsar una evaluacién, tratamiento y derivacibn mas

tempranos a un inmunélogo.

Recomendaciones basadas en lo que se sabe hasta la fecha sobre inmunodeficiencia en JS:

e Se deben administrar vacunas de rutina y la vacuna COVID a menos que haya una

deficiencia conocida de células T

e Pneumovax-23 aproximadamente a los 2 afios de edad o en pacientes mayores con

infecciones recurrentes en evaluacion de inmunodeficiencia
o Tratamiento temprano de infecciones con antibiéticos

e Repetir la evaluacion inmunoldgica si las infecciones son recurrentes o graves (incluso si

las pruebas fueron normales la primera vez)

e Synagis (para prevenir la infeccion por virus sincicial respiratorio) debe considerarse

seriamente en nifios menores de 2 afios con sintomas respiratorios recurrentes o

cualquier anomalia inmunoldgica, incluso en ausencia de problemas cardiacos

e Antibidticos profilacticos en algunos pacientes con un numero bajo de células T,
especialmente si se cree que el nimero de células T aumenta el riesgo de infeccion

oportunista

e Oftros pacientes con bajos niveles de anticuerpos e infecciones recurrentes también
pueden beneficiarse de ciertos regimenes de antibiéticos (los inmundélogos a menudo
prescriben antibiéticos profilacticos en un intento por reducir la frecuencia y la gravedad
de las infecciones sinopulmonares causadas por organismos encapsulados como las

bacterias Streptococcus pneumoniae, o Haemophilus influenzae

o Elusode reemplazo de inmunoglobulina intravenosa o subcutanea para pacientes con SJ

debe seguir las recomendaciones actuales para su uUso en pacientes con

inmunodeficiencia.


https://www.merck.com/usa-labeling-translations/pneumovax23_ppi_sp.pdf
https://www.synagis.com/content/pdfs/SYNAGIS%20Brochure%20Spanish.pdf
https://medlineplus.gov/spanish/respiratorysyncytialvirusinfections.html
https://rheumatology.org/patients/inmunoglobulina-intravenosa-ivig

Algunas personas con monosomia parcial 11q tienen niveles bajos de una hormona de
crecimiento especifica (IGF-1). Se desconoce si el tratamiento con terapia de reemplazo de la
hormona del crecimiento seria beneficioso para estas personas. Se necesita mas investigacion

para determinar la eficacia y seguridad de dicha terapia en estos casos especificos de
monosomia parcial 11q.


https://medlineplus.gov/spanish/pruebas-de-laboratorio/prueba-de-igf-1-factor-de-crecimiento-similar-a-la-insulina-1/
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