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RESUMEN

En Guatemala nacen miles de nifios al dia en los distintos hospitales nacionales. El
Hospital General San Juan de Dios (HGSJDD) no es la excepcion, segun las estadisticas
del servicio de postparto del 2010, nacen un promedio de 60 nifios al dia.
Lamentablemente en el HGSJDD no existe un departamento especifico para la
investigacion de los casos de anomalias genéticas que alli se presentan. A nivel mundial
el 5% de recién nacidos presenta algun tipo de anomalia genética y este representa el
20% de muertes en periodo postnatal. Por lo que el objetivo principal fue Determinar las
caracteristicas de los casos de anomalias genéticas en el Departamento de Pediatria del
Hospital General San Juan de Dios. El tipo de estudio fue descriptivo observacional, en
donde la unidad de estudio fueron los pacientes ingresados en los servicios del
departamento de pediatria o0 vistos en Consulta Externa de genética que presentaron
anomalias genéticas, reportados en el periodo de enero a diciembre de 2012. Se evalué
a un total de 21 pacientes, en donde se diagnosticé un total de 13 casos y 8 casos que
por diferentes causas no se llegd a un diagndstico preciso. Seria importante crear un
banco de datos para llevar un mejor control y registro de las multiples anomalias que
llegan a un diagnéstico final en el HGSJDD, ya que es pobre la informacién tomando en

cuenta que son muchos los casos captados en los diferentes servicios de este nosocomio.



I. INTRODUCCION

En Guatemala nacen miles de nifios al dia en los distintos hospitales nacionales. El
Hospital General San Juan de Dios (HGSJDD) no es la excepcion, segun las estadisticas
del servicio de postparto del 2010, nacen un promedio de 60 nifios al dia. Cuando se
presenta un caso de anomalia genética el mismo debiera de estudiarse y registrarse con

informacion tedrica y fotografias por las siguientes razones:

1. El paciente que presenta una anomalia genética regresara al nosocomio para
recibir tratamiento, ya teniendo un registro del caso, los médicos tratantes, podran
medicarle de forma rapida y asertiva.

2. Si se cuenta con un registro de casos de anomalias genéticas, los médicos
tendrian una base de datos actualizada y especifica, lo cual agilizaria la busqueda
de informacién y por ende el diagndstico y tratamiento.

3. Este banco de datos pudiera servir en un futuro para realizar investigaciones

sobre la tasa de natalidad con casos de anomalias genéticas.

En Guatemala la investigacion genética se utiliza escasamente, indagando sobre este
tema existen Unicamente 2 laboratorios en Guatemala que se encargan de investigar
estas anomalias: el primer laboratorio en la Fundacién Aldo Castafieda y el segundo en
las Obras sociales del Hermano Pedro. Dichos laboratorios fueron creados por iniciativa
del Dr. Gabriel Silva, motivado por el Dr. Julio Cabrera Valverde, médico genetista.
Lamentablemente en el HGSJDD no existe un departamento especifico para la
investigacion de los casos de anomalias genéticas que alli se presentan. A nivel mundial
el 5% de recién nacidos presenta algun tipo de anomalia genética y este representa el
20% de muertes en periodo postnatal. En Guatemala no existen registros estadisticos que
determinen la prevalencia de anomalias congénitas, segun datos obtenidos del Instituto
Nacional de Estadistica en el afio 2001 se reportaron 384,312 nacidos vivos de los cuales
se cree que 38,431 presentaron anomalias congénitas, tomando en cuenta que 10 de
cada 1000 nacidos vivos presenta algun tipo de anomalia, asi como que la cantidad de
mortinatos fue de 3,152 y que de ellos se estima que aproximadamente 2,262 presentaron
algun tipo de anomalia congénita ya que estadisticas a nivel de América Latina
consideran que el 72% de mortinatos presentan algun tipo de anomalia congénita. Asi

mismo se registro la mortalidad neonatal de 14.6%, mortalidad postnatal de 25.71% vy la



tasa de mortalidad infantil del 39.77 x 1000 nacidos vivos. (3, 12, 15, 16, 17, 20)

Este problema trasciende ya que en Guatemala el nimero de mujeres embarazadas
estimadas para el 2002 fue de 569,256 de las cuales solamente el 15% reciben control
prenatal, y el 85% no reciben los servicios basicos durante el embarazo, a esto se puede
agregar que las mujeres puérperas no consultan a los centros asistenciales y por lo tanto
es dificil detectar problemas congénitos en el recién nacido, tomando en cuenta que el

90% de los nacimientos con anomalias congénitas puede llevar a muerte.

Por estas razones es necesario realizar el presente estudio, el cual tiene como objetivo
“Recopilar los casos de anomalias genéticas presentados en los diferentes servicios del
HGSJDD a través de un Atlas, contribuyendo de esta forma a la eficacia de los

diagnosticos y tratamientos de estos casos”.



IIl. ANTECEDENTES

2.1 Embriologia:

A las 3 horas el 6vulo fecundado, pesa diez millonésimas de gramo y mide 130 micras.
En las primeras 8 horas siguientes, tiene lugar la segunda division células. Cada 12 horas
las células se van multiplicando por dos. Asi en pocos dias y debido a esta multiplicacion,
se transforma en una bola, que nos recuerda el aspecto de una mora, de ahi su nombre

de moérula. (1)

La morula se convierte en blastocito, que durara 3 dias mas en llegar a la cavidad uterina.
Hacia el 8° dia post-fecundado, el blastocito se implantara en el endometrio, preparado
por las hormonas del cuerpo amarillo ovérico. A la segunda semana en el interior del

ovulo ya fecundado se haya un embrién.

El sistema nervioso central (SNC) deriva del ECTOBLASTO, juntamente con la piel. Es la
hoja mas externa del embrién. La hoja media del embrion se denomina MESOBLASTO y

en ella distinguimos de dentro a fuera:

NOTOCORDA o parte central del mesoblasto que recorre todo el embrion. Partes

laterales (derecha e izquierda constan de):

SOMITOS: a expensas de los cuales se formara el aparato locomotor (huesos, ligamentos
musculos). GONONEFROTOMO: a partir del cual se formaran las génadas y el rifidn.

Este se divide en dos laminas:

SOMATOPLEURA: o lamina externa que tapiza el interior del cuerpo embrionario
ESPLAGNOPLEURA: o lamina interna que tapiza el tubo digestivo CAVIDAD

CELOMATICA: espacio vacio que se halla entre ambas laminas.

En el ectoblasto, en su linea medio-dorsal muy pronto se forma un engrosamiento que se
llama PLACA NEURAL, primer vestigio del Sistema Nervioso. En la piel del embrién
distinguimos ahora dos partes: la parte neural y el resto, del que derivara la piel y los

6rganos de los sentidos. (1,2)



A la 52 semana, se ha desarrollado la cabeza debida en gran medida al desarrollo del

cerebro.

A la 62 semana, comienza el desarrollo de las extremidades. El conducto auditivo

comienza a esbozarse. Los pabellones auriculares comienzan a formarse.

A la 7% semana, se define claramente los dedos de las extremidades superiores.

Comienzan a iniciarse los dedos de las extremidades inferiores.

A la 82 semana, el embrion tiene parpados y aunque los genitales ha comenzado a
diferenciarse, aun no son lo bastantes evidentes. Al final de esta semana, las

caracteristicas humanas son notables.

A la 92 semana, acaba el periodo embrionario. Comienza el periodo fetal. El periodo fetal
se caracteriza, por el desarrollo del cuerpo y diferenciacién de los tejidos y érganos que
se formaron en el periodo embrionario. Entre la semana 9 y 12 sus deditos tanto de
manos como de pies, comienzan a diferenciarse y el esqueleto empieza a osificarse,
comienza a moverse, pese a que esos movimientos no son percibidos aun por la madre.
Empieza a desarrollarse las cuerdas vocales y comienza a diferenciarse los genitales

externos femeninos y masculinos.

Entre la semanas 13 y 16, perciben sabores del liquido amniético y saben distinguirlos, el

crecimiento del cuerpo se acelera

En la semana 16, percibe todos los ruidos del interior, es decir el latido de la madre,

movimientos intestinales, etc.

A la semana 18 empiezan a funcionar los rifiones. También las glandulas sebéaceas y

sudoriparas. Comienzan a aparecer algunos cabellos en la cabeza.

Entre la 17 y la 19 semana, la madre siente con claridad los movimientos fetales (se
puede escuchar el latido fetal). La piel se recubre de una sustancia grasa, llamada vérmix

caseoso, que le sirve a la piel de proteccion, y un vello muy fino llamado lanugo.

A la semana 20 mueve los dedos, comienzan a nacer sus ufias, su boca esta preparada
para alimentarse. Comienza a beber liquido amniético. Oye algunos ruidos del exterior,

sobre todo le asustan los mas agudos y protesta agitandose en el vientre de la madre.



A la semana 23 ha aprendido a abrir y cerrar los parpados, mueve los dedos, los cabellos

se proliferan y espesa la cabellera, comienzan a esbozarse las cejas.

A la semana 24 tiene marcadas sus huellas dactilares definitivas en pies y manos. Se

comienza a desarrollar el cerebro.

De 35 semanas a término, tienen orientacion espontanea a la luz, el lanugo va
desapareciendo, sus movimientos son mas vigorosos. El peso medio es de 3.100 Kg. Y
mide aproximadamente 50-51 cm. (1)

2.2 Tipos de enfermedades genéticas:

Existen varios tipos de trastornos genéticos. El modo en el que se hereda el trastorno
puede ayudar a determinar los riesgos en un embarazo y el riesgo de que vuelva a
recurrir en futuros hijos. Los riesgos de tener un RN con un defecto congénito debido a

una anomalia genética pueden aumentar cuando:

1. Los padres tienen otro hijo con un trastorno genético.
2. Existen antecedentes familiares de trastornos genéticos.
3. Uno de los padres tiene una anomalia cromosémica.

4. El feto presenta anomalias que se detectan en la ecografia.

Los diversos tipos de enfermedades genéticas son:

e Anomalias cromosdmicas
e Defectos de un Unico gen
e Problemas multifactoriales

¢ Problemas teratogénicos
2.3 Anomalias cromosémicas:

Las anomalias cromosOmicas del bebé pueden ser heredadas de los padres o pueden
aparecer sin que haya antecedentes familiares. Los problemas cromosémicos mas

frecuentes son los siguientes:

¢ Aneuploidia: cantidad de cromosomas superior o inferior a la normal, que incluye

- el sindrome de Down (trisomia 21) — las células contienen tres cromosomas 21



- el sindrome de Turner - uno de los cromosomas sexuales no se transfiere, dejando un
cromosoma X solo, o un total de 45 cromosomas.

¢ Delecion: falta parte de un cromosoma o parte del cédigo de ADN.

¢ Inversion: se un cromosoma se rompe Yy la parte del cromosoma que se desprende se
invierte y se vuelve a insertar. Las inversiones pueden causar defectos congénitos o no,
segun su estructura exacta.

e Translocacion: re arreglo del segmento de un cromosoma de una ubicacion a otra, ya
sea dentro del mismo cromosoma o en otro.

- intercambia equitativamente: el ADN se intercambia equitativamente entre cromosomas
sin que se agregue o se pierda ninguno. Un padre con una translocacion equilibrada es
sano, pero corre el riesgo de transmitir cromosomas no equilibrados en el embarazo

- translocacion robertsoniana: un translocacion balanceada en la que un cromosoma se
une al extremo de otro.

o Mosaicismo: presencia de dos 0 mas patrones cromosomicos en las células de un
individuo, que origina dos o mas lineas celulares (por ejemplo, algunas con 46

cromosomas y otras con 47).

2.4 Trastornos de un Unico gen:

También se conocen como trastornos hereditarios mendelianos, debido al primer trabajo
en genética de Gregor Mendel. En estos trastornos, un solo gen es responsable de un
defecto o anomalia. Los trastornos de un Unico gen normalmente tienen mayores riesgos

de ser heredados y pueden ser:

¢ Dominante - se produce una anomalia cuando s6lo uno de los genes de uno de los
padres es anormal. Si el padre tiene el trastorno, el bebé tiene un 50 por ciento de

posibilidades de heredarlo. Ejemplos incluyen lo siguiente:

- acondroplasia: desarrollo imperfecto de los huesos que causa el enanismo.
- sindrome de Marfan: trastorno del tejido conectivo que provoca extremidades largas y
defectos cardiacos.
o Recesivo - s6lo se produce una anomalia cuando ambos padres tienen genes
anormales. Si ambos padres son portadores, el bebé tiene un 25 por ciento de

posibilidades de tener el trastorno. Ejemplos incluyen lo siguiente:



- fibrosis quisticas — trastorno glandular que produce exceso de mucus en los pulmones y
problemas en la funcion pancreatica y la absorcion de los alimentos.

- anemia drepanocitica — trastorno que produce glébulos rojos anormales.

- enfermedad de Tay Sachs — trastorno autosémico recesivo hereditario que produce la
degeneracién progresiva del sistema nervioso central, con resultados fatales

(normalmente alrededor de los 5 afios de edad).

o Trastorno ligado al cromosoma X - el trastorno estd determinado por los genes
del cromosoma X. Los principales afectados y quienes tienen el trastorno son los
hombres. Las hijas de hombres que sufren el trastorno son portadoras del rasgo y tienen
una posibilidad cada dos de transferirlo a sus hijos. Los hijos varones de las mujeres
portadoras tienen una posibilidad cada dos de tener el trastorno. Ejemplos incluyen lo

siguiente:

- distrofia muscular de Duchenne — enfermedad de debilidad y desgaste muscular.
- hemofilia — trastorno hemorragico causado por bajos niveles, o ausencia, de una

proteina de la sangre que es esencial para la coagulacion.

2.5 Problemas multifactoriales

Algunos defectos congénitos no siguen el patrébn de un Unico gen ni de anomalia
cromosémica sino que se deben a varios problemas, o al efecto combinado de los genes
y el ambiente. Es dificil predecir la herencia de anomalias causadas por factores
multiples. Algunos ejemplos son los defectos cardiacos, el labio leporino o el paladar

hendido y los defectos del tubo neural (defectos en la columna o en el cerebro).

2.6 Problemas teratogénicos

Se sabe que ciertas substancias producen anomalias en los bebés. Muchos defectos
congénitos se producen cuando el feto es expuesto a teratdgenos (substancias que
causan anomalias) durante el primer trimestre del embarazo, cuando los 6rganos estan

en formacién. Algunos teratdgenos conocidos, entre otros, son los siguientes:



e Algunos medicamentos

e Elalcohol

e Exposicion a altos niveles de radiacion
e Elplomo

¢ Determinadas infecciones (como la rubéola)

2.7 Malformaciones congénitas:

Las anormalidades congénitas o enfermedades congénitas son enfermedades
estructurales o funcionales presentes en el momento del nacimiento, el desarrollo
embrionario y fetal puede ser alterado por diversos factores externos como radiaciones,
calor, sustancias quimicas, infecciones y enfermedades maternas. Estos agentes
externos se llaman teratdgenos del griego teratos = monstruo, y genes = nacimiento. Las
anomalias congénitas también pueden ser causadas por una alteracion genética del feto,
0 por la accién conjunta de un agente teratégeno y una alteracion genética. Mas del 20%
de los fetos malformados terminan en aborto espontaneo, el resto nacen con una
enfermedad congénita. Hasta un 5 por ciento de los recién nacidos presenta algun tipo de
anomalia congénita y estas son causa del 20 % de las muertes en el periodo post-natal.
Un 10 % de las enfermedades congénitas son hereditarias por alteracion de un solo gen,

otro 5porciento son causadas por alteraciones en los cromosomas. (15,17, 20)

La transmision de las enfermedades genéticas se puede producir de tres formas.
Anormalidades cromos6micas, trastornos monogénicos y trastorno complejo resultado de

la integracion de maltiples genes y factores ambientales. (15)

e Los trastornos cromosOmicos ocurren en 1% de los nacidos vivos y son responsables
de la mitad de los abortos espontaneos que ocurren en la primera mitad del embarazo.

e Trastornos monogénicos que ocurren en aproximadamente un 2% de la poblacion.
Existen tres grandes categorias: dominantes, recesivos y ligados al cromosoma X.
(15,17,12) DOMINANTE: Al menos un padre afecto. En cada embarazo tiene un 50% de
posibilidades de transmitir los defectos a sus hijos. Si la afectacion es de ambos padres
sus hijos tienen una probabilidad de 75% de estar afectos. (17). RECESIVO: Los dos
padres son portadores pero no enfermos. La posibilidad de tener un hijo enfermo es del
25%. (17). LIGADO AL CROMOSOMA X: El hombre solo tiene un cromosoma X y la
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mujer posee dos. Por lo tanto el hombre serd enfermo y la mujer serd portadora pero no
enferma.

o Trastornos multifactoriales: incidencia entre el 2 y 4% de la poblacion. Es dificil
casi imposible determinar el riesgo de contraer una enfermedad multifactorial cuando
existe un hijo afecto se calcula que la posibilidad de que otro descendiente este afecto
sea del 5%.(17,12).

El nimero de malformaciones secundarias a noxas exégenas (drogas, medicamentos
alcohol, tabaco...) o teratbgenas es minimo, y por ello se han propuesto muchas teorias

para explicar el origen de estas malformaciones:

) El origen poligénico esta basado en la idea de que una malformacion depende de
varios lugares genéticos. Esta hipétesis tiene varios factores a su favor pero por el
contrario no explicaria el porqué de la diferente frecuencia de malformaciones en gemelos
idénticos. La hipétesis multifactorial sugiere varias alternativas, en particular la
enfermedad genética como interaccion de factores intrinsecos y extrinsecos. (17,23)

o La sinergia ambiental sugiere que varios factores no teratogénicos En si mismos
pueden en determinadas circunstancias provocar una malformacion. (17,12, 15, 23)

o El ruido de la evolucidn: defiende que el origen de la malformacion estaria en una
serie de errores espontaneos e intrinsecos, vendrian a ser como mutaciones
espontaneos. Si esta explicacion fuera cierta implicarian que la incidencia de

malformaciones nunca podria reducirse a cero. (17,12)
2.7.1 Sindrome de Down

El sindrome de Down es un trastorno que supone una combinacion de defectos
congénitos entre ellos retrasos mentales, facciones caracteristicas y con frecuencia
defectos cardiacos, mayor cantidad de infecciones visuales y auditivas y otros problemas
de salud. (17, 20)

El sindrome de Down es uno de los defectos congénitos mas comunes y afecta
aproximadamente a uno de cada 800 a 1000 recién nacidos. Su causa mas comun es la
presencia de un cromosoma de mas. Un cromosoma es la estructura celular que contiene
la informaciéon genética. Si bien varia segun la persona y su condicion médica, el
promedio de vida en los adultos con Sindrome de Down es de aproximadamente 55 afios.
(20).



2.7.1.1 Trisomia 21

Normalmente todo évulo y todo espermatozoide contienen 23 cromosomas. La unién de
ellos da como resultado 23 pares o sea un total de 46 cromosomas. A veces, se produce
un accidente durante la formacion de un 6vulo o espermatozoide que hace que tenga un
cromosoma nuamero 21 de mas, esta célula aporta un cromosoma 21 adicional al embrion,
produciéndose asi el sindrome de Down. Las facciones y defectos congénitos propios del
sindrome de Down provienen de la existencia de este cromosoma 21 adicional en cada
una de las células del cuerpo. El sindrome de Down también se llama trisomia 21 debido

a la presencia de tres cromosomas numero 21.

Ocasionalmente el cromosoma 21 adicional se adhiere a otro cromosoma dentro del 6vulo
o0 del espermatozoide esto puede provocar lo que se denomina traslocacion en el
Sindrome de Down, esta es la Unica forma del sindrome de Down que pueda heredarse
de uno de los padres. En estos casos, el padre tiene una redistribucion del cromosoma 21

llamada traslocacion equilibrada, que afecta su salud.

En Casos aislados puede producirse Sindrome de Down llamado en Mosaico, cuando
tiene lugar un accidente en la divisién celular después de la fertilizacion. Las personas
afectadas tienen algunas células con un cromosoma 21 adicional y otras con la cantidad

normal.

Cerca del 10% de los RN con sindrome de Down nacen con malformaciones intestinales
gue tienen que ser corregidas quirdrgicamente. Mas del 50% tienen una deficiencia visual
auditiva. Entre los problemas visuales mas comunes se encuentra el estrabismo, la

miopia, y las cataratas. La mayoria de los casos pueden ser tratados con anteojos.
2.7.1.2 Caracteristicas del Nifio con Sindrome de Down:

Estos nifios pueden tener ojos almendrados y orejas pequefias y ligeramente dobladas en
la parte superior. Su boca puede ser pequefia, lo que hace que la lengua parezca grande.
La nariz también puede ser pequefia y achatada. Algunos RN pueden presentar cuello
corto y las anos pequefias con dedos cortos y debido a la menor tonicidad muscular

pueden parecer blandos.

A menudo el niflo o adulto con sindrome de Down es bajo y sus articulaciones son

particularmente flexibles. La mayoria de nifios con Sindrome de Down presentan algunas
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de estas caracteristicas pero no todas. (20)
2.7.1.3 Caracteristicas Epidemioldgicas:

Las parejas que ya hayan tenido un nifio con sindrome de down, las madres o los padres
con una traslocacion del cromosoma 21 y las madres de méas de 35 afios corren el mayor
riesgo. El riesgo de Sindrome de Down se incrementa con la edad desde
aproximadamente 1 de cada 400 a los 35 afios y 1 de cada 100 a los 40 afios. Sin
embargo, por lo menos 80% de los nifios con Sindrome de Down nacen de mujeres

menores de 35 afios ya que las mujeres jovenes tienen muchos mas hijos. (20)
2.7.1.4 Diagndstico:

El diagnéstico prenatal de la amniocentesis o una prueba llamada muestra del Villus
Coriénico permite diagnosticar el Sindrome de Down o con mas frecuencia que este no
esta presente. Como procedimientos con llevan un pequefio riesgo de infecciones o
abortos espontaneos, generalmente se ofrece solamente a aquellas mujeres cuya
probabilidad de tener un bebé con defectos congénitos cromosdmicos o de otro tipo son
mayores de lo normal. (17, 20)

2.7.1.5 Prevencion:

No existe cura para el sindrome de Down ni hay manera alguna de prevenir el accidente
cromosomico que lo causa, sin embargo, varios estudios realizados recientemente
sugieren que algunas mujeres gue han tenido nifios con sindrome de Down tenian una
anomalia que afecta la manera en que sus organismos metabolizan la vitamina B
conocido como Acido Félico. En caso de confirmarse, este hallazgo podria proporcionar
una razén para recomendar a las mujeres que queden embarazadas que tomen una

multivitamina a diario que contenga 400 microgramos de acido félico. (17)

2.7.2 Sindrome de Noonan

El sindrome de Noonan (SN; OMIM 163950) es un trastorno de herencia autosémica
dominante, pero de presentacion frecuentemente esporadica. Su expresividad clinica es
variable y puede cambiar con la edad. Sus principales caracteristicas clinicas son: la talla
baja (de inicio postnatal), el aspecto facial caracteristico y los defectos cardiacos

congénitos. El fenotipo de estos pacientes, como se puso de manifiesto en sus primeras
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descripciones clinicas, recuerda en muchos aspectos al sindrome de Turner y, de hecho,

fue denominado erroneamente como: sindrome de Turner masculino, fenotipo Turner con

cariotipo normal o sindrome de Turner-ike femenino, entre otras denominaciones.

2.7.2.1 Manifestaciones clinicas

La historia prenatal en los pacientes con SN suele ser anodina, salvo en los raros casos

en los que se recoge el antecedente gestacional de polihidramnios, edema o higroma

quistico. Las manifestaciones clinicas a lo largo de la infancia y adolescencia pueden ser

multiples (Tabla Il) y variar considerablemente, incluso entre los miembros afectos de una

misma familia. Las mas frecuentes y caracteristicas son las incluidas en los sistemas

diagnésticos de puntuacion:
Criterios diagnosticos
1. Facies

2. Cardiacos

3. Talla

4. Pared del térax
5. Historia familiar

6. Otros * Retraso mental « Criptorquidia
* Displasia linfatica

Mayores

* Tipica

valvular

. Estenosis pulmonar,

cardiomiopatia hipertréfica obstructiva
y/o EKG tipico

» < Percentil 3

» Pectus carinatum/excavatum

» Pariente de 1er grado con diagnéstico
establecido de SN

* Presencia de las 3 anomalias

Menores

» Sugerente -« Otros defectos cardiacos

» < Percentil 10

» Térax ancho

» Pariente de 1er grado con diagndstico

sugerente de SN

* Presencia de alguna de las 3 anomalias



2.7.3 Sindrome Neuro-Cardio Facial

El principal problema de diagnéstico diferencial del SN se plantea con un grupo de
sindromes que presentan alteraciones y rasgos dismorfolégicos comunes o muy
semejantes al SN, con cariotipo normal y con una base etiopatogénica e incluso mole-
cular coman. Este grupo de sindromes han sido recientemente agrupados bajo la
denominacioén de: “sindromes neuro-cardio- 136rti-cutaneos” (SNCFCs) y, entre ellos, se
incluirian los sindromes: LEOPARD, car-dio-facio-cutaneo, Costello, neurofibromatosis-
Noonan y Legius. Todos ellos son debidos a mutaciones germinales, de herencia
autosémica dominante, en un subgrupo de los genes conocidos responsables de SN, asi
cComo en otros genes que participan en la misma via de transduccién de sefia- les Ras-
MAPK

Es un sindrome raro, de presentacion esporadica que, como su nombre indica, se
caracteriza por. anomalias cardiacas, apariencia facial caracteristica y anomalias
cutaneas. El solapamiento clinico con el SN es muy marcado y, de hecho, se discute si no

podria ser una variante mas severa de SN.

Los rasgos fenotipicos craneo-faciales son muy similares a los del SN pero, con algun
rasgo distintivo: macrocefalia absoluta o relativa (perimetro cefalico normal para la edad
cronoldgica pero aumentado para la edad talla), frente amplia y prominente, con
estrechamiento  bitemporal, hipertelorismo, epicantus, fisuras palpebrales anti-
mongoloides, raiz nasal deprimida con las narinas ligeramente antevertidas y la punta de
la nariz, bulbosa. Se podria decir que es una facies semejante a la del Noonan pero mas
tosca, sin llegar a serlo tanto como la del sindrome de Costello. El cuello, como en el SN,
suele ser corto, a veces con pterigium colli, y la linea de implantacion posterior del

cabello, baja. Son frecuentes las anomalias esternales (pectus carinatum y/o excavatum).

La afectacion cutdnea incluye: xerosis, hipergueratosis en brazos, piernas, cara y zonas
palmo-plantares, ictiosis, queratosis pilaris, “manchas café con leche”, ecce- ma, nevus
pigmentados, lentigines y hemangiomas, entre otros posibles hallazgos. El pelo suele ser
ralo o lanoso, fino o grueso- pero, habitualmente, rizado. Los parpados y las pestafas
pueden ser normales pero, frecuentemente, son escasos 0 estan practicamente ausentes.

Las ufas pueden ser distréficas. Las alteraciones cardiacas mas frecuentes son:
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estenosis pulmonar, CHO, defectos septales y trastornos del ritmo cardiaco.

El crecimiento suele, aunque no siempre, estar alterado, de una forma similar al SN.
Como en éste, es habitual el fallo de medro asociado a problemas gastrointestinales y de
alimentacion (reflujo gastroesofagico, vomitos, aversion por la comida...). Durante los

primeros dos afios de vida.

Las alteraciones neuroldgicas son, practicamente, constantes: hipotonia, retraso del
desarrollo y retraso mental, habitualmente mas grave que en el sindrome de Noonan
(moderado-severo). Otros hallazgos neurolégicos que pueden estar presentes son:
epilepsia (50%), alteraciones en el EEG y anomalias cerebrales estructura- les
(hidrocefalia, ventriculomegalia, hipoplasia del I6bulo frontal, del cuerpo calloso o del

vermis cerebeloso, malformacién de Chiari 0 paquigiria, entre otras posibilidades).

2.7.4 Sindrome De Apert

El sindrome de Apert o acrocéfalo-sindactilia es una enfermedad genética que puede ser
hereditaria, de rasgo autosbmico dominante o que también puede presentarse sin que
existan antecedentes familiares conocidos y deberse a mutaciones esporadicas del gen
F6FR2 del cromosoma numero 10 con caracter no recesivo, que codifica una proteina
llamada factor Receptor 2 de crecimiento fibroblastico, y que cuando se produce la
mutacién, causa la fusién prematura de las suturas craneales. Se han descrito mutaciones
en otros genes como el P253R, relacionado con la sindactilia y el S252W, con el paladar
hendido.

La frecuencia de aparicion es de aproximadamente 1 caso de cada 160.000 nacimientos
con una distribucién equitativa entre el sexo masculino y femenino. Los asiaticos tienen el
predominio mas alto (22.3 por millbn de nacidos vivos), y los hispanos tienen el
predominio mas bajo (7.6 por millén de nacidos vivos)?®. Algunos estudios han demostrado
gue la aparicién de esta patologia es mas frecuente entre los hijos de parejas de edad

avanzada.

Se caracteriza por presentar malformaciones especificas en el craneo, tercio medio de la
cara, manos y pies. El crdneo se fusiona prematuramente impidiendo su crecimiento
normal, el tercio medio de la cara esta hipoplasico dando un aspecto de hundimiento del
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mismo, y las manos y pies presentan una fusién entre los dedos, la cual puede variar en
cuanto a involucrar solamente los tejidos blandos o extenderse también a los huesos
(Kaplan. 1991).

El sindrome de Apert presenta una serie de signos clinicos diseminados a lo largo de toda
la arquitectura corporal del individuo que lo padece, siendo los mas importantes los

siguientes:

a) En el Craneo: Craneosinostosis, (obliteracién temprana de las suturas craneales)
acrocefalia, (cabeza en forma de cono) turribraquicefalia. (Diametro antero-posterior del
craneo disminuido) y aplanamiento de la frente y del occipucio. (Gorlin, 1976; Sedano,
1977)

b) En la Cara: Hipoplasia A-P del tercio medio de la cara, hipoplasia del reborde orbitario
dando la impresién de proptosis de los globos oculares, interrupcion en la continuidad de
las cejas, asimetria facial, puente nasal hundido, hipertelorismo, mandibula prominente
como efecto de la hipoplasia del tercio medio, fisuras palpebrales antimon-goloides,

pabellon auricular grande y generalmente en localizacion baja.

¢) En los Maxilares: Maxilar superior con paladar ojival, pudiendo presentar fisura
palatina o Uvula bifida, arco maxilar en forma de V con multiples apifiamientos dentales,
hiperplasia gingival generalizada, la mandibula aparece en relacién Clase 1l con respecto
al maxilar superior. También se ha reportado alteraciones en el patron de erupcion de los
dientes (Kaloust, 1997)

d) En las Extremidades: Las manos y los pies presentan, fusion generalmente de los
dedos indice, medio y anular, y segundo, tercero y cuarto digito respectivamente,
presentan sindactilia. Puede existir la presencia de una sola ufia grande entre los dedos
fusionados lo cual da el aspecto caracteristico de “cuchara de sopa”. La unién puede estar
confinada solamente a los tejidos blandos o por el contrario involucrar también al hueso
en cuyo caso se presenta una fusion parcial o total de los dedos. Las extremidades
superiores se encuentran acortadas con aplasia o anquilosis de algunas articulaciones,

especialmente de los hombros, codos y cadera (Gorlin, 1976; Sedano. 1977).

e) Aspecto Neuroldgico: Puede existir una inteligencia normal o presentar varios grados

de retardo mental, siendo mas comin el retardo moderado, sin embargo, se han
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reportado casos de individuos con wuna inteligencia normal. También podemos
encontrar en algunos casos hidrocefalia con la consecuente alteracion de la presiéon
intracraneal. La razén aparente por la cual éste sindrome cursa con problemas de retardo,
son las malformaciones que se han encontrado en el cuerpo calloso del cerebro y otras
estructuras adyacentes (Cohen, 1990). El desarrollo intelectual de los pacientes con Apert

es el relacionado con el medio donde se desenvuelven a diario.

f) En la Piel: Se presenta hiperhidrosis generalizada y acné vulgaris severo en la cara,
pecho, espalda y miembros superiores, también llama la atencion el exceso de arrugas en
la piel que cubre la frente lo cual es debido a la hipoplasia 6sea presente en el hueso
frontal. (Cohen y col, 1995)

g) Aspecto Sistémico: Algunos afecciones que se relacionan son: defectos
cardiovasculares, atresia pulmonar, ducto arterial permanente, fistula traqueoesofagica,
estenosis pilérica, rinones poliquisticos, infecciones otoldgicas y apnea del suefio (Kaplan,

1991). La flexibilidad de columna cervical se encuentra seriamente afectada.

Debido a la fusién que presentan estos pacientes entre las vértebras cervicales C5-C6, el
estudio radiografico de la columna cervical es muy importante, especialmente en la
evaluacion anestésica preoperatoria ya que la flexibilidad del cuello necesaria para la
intubacion endotragueal se encuentra seriamente afectada, haciendo de éste, un acto

complicado y dificil. (Kreiborg, 1992).
2.7.5 Sindrome De Marfan

El sindrome de Marfan comprende un grupo relativamente frecuente de enfermedades
hereditarias del tejido conectivo, clinicamente heterogéneas, aunque es probable que
también en este caso pueden demostrarse distintas anomalias bioquimicas, algunas de
las cuales dafian el tejido colageno. Se transmite de forma autosémica dominante y
afecta a ambos sexos por igual, independientemente del color de la piel. Su incidencia se
limita a 1 por cada 10 000 nacidos vivos, si bien alrededor de 60 % de los portadores

tienen un progenitor enfermo y el resto presenta mutaciones nuevas.

Las alteraciones esqueléticas tipicas de este sindrome consisten en dolicostenomelia
(extremidades desproporcionadamente largas en comparacibn con el tronco),

aracnoidactilia, pectus excavatum, laxitud articular, asi como escoliosis en cualquier parte
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de la columna dorsolumbar, que empeora con el desarrollo en la pubertad. Los pacientes
suelen presentar hernias inguinales y mas de la mitad de ellos padecen la clasica lesién
ocular denominada ectopia a los lentes (el cristalino tiende a encontrarse desplazado
hacia arriba, pero las zénulas permanecen intactas y permiten una acomodacion normal);

también puede lesionarse el tejido conectivo en la pared aértica y el corazén.

Histolégicamente, las alteraciones consisten en rotura de las fibras elasticas de las
paredes de los vasos sanguineos, aumento del depdsito de colageno y proliferacion de
las células musculares lisas. Sea cual sea su base quimica, los cambios estructurales se
manifiestan a través de un ensanchamiento de la valvula aodrtica e insuficiencia valvular
progresiva; esta Ultima con posibilidades de evolucionar hacia un cuadro de insuficiencia
ventricular izquierda y muerte al cabo de algunos afos, si no es tratada oportunamente.
De igual forma pueden afectarse las funciones del aparato valvular mitral (prolapso),
producirse dolores toracicos similares a los del angor y formarse aneurismas en las

porciones ascendentes y abdominales de la aorta y en los senos de Valsalva.

2.7.6 Sindrome Cri Du Chat

El sindrome del Maullido de Gato es una enfermedad 176rticol7ci6 rara, congénita (que
se evidencia en el nacimiento), caracterizada por un llanto distintivo que se asemeja al

maullido de un gato y que se va modificando con el tiempo.

Dentro de las clasificaciones diagndésticas, se encuentra catalogada con el codigo CIE-9-

MC: 758.3 y la podemos encontrar en la literatura con las siguientes denominaciones:

Sindrome de Lejeuiie. - Enfermedad del Cri du Chat - Sindrome de supresion del
cromosoma 5p. - Sindrome de menos 5p. - Monosopatia 5p. - Delecion parcial del brazo

corto del cromosoma 5.

En el afio 1963, Lejeune y cols. Realizan la primera descripcion de este sindrome en
conclusion a las observaciones realizadas en un grupo de nifios con caracteristicas
clinicas y citogenéticas comunes consistentes en retraso mental, anomalias craneo-
faciales y una delecion del brazo corto de un cromosoma del par 5. Ademas, estos nifilos
presentaban al nacer y durante los primeros afios de vida un llanto particular parecido al

maullido de un gato.

La incidencia del sindrome se estima entre el 1:20.000 y el 1:50.000 de los nacimientos
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vivos, siendo el causante del 1% de los casos de discapacidad intelectual severa y

afectando en mayor medida al sexo femenino (66% de los casos).

La causa del sindrome es una pérdida, denominada delecién, de material genético en el
cromosoma 5. Mas concretamente, existe una delecién en el brazo corto del cromosoma
5 (5~15.2-5p15.3), siendo el paciente heterocigoto (persona en la cual dos genes
honiélogos, alelos, de los croniosomas del mismo par son diferentes) para la delecion, ya

gue el homocigoto es inviable, es decir inconipatible con la vida.

Cuanto mayor sea la pérdida de material genético, mayores, en cuantia y gravedad, seran
el numero de alteraciones; el coeficiente intelectual serd menor al igual que su estatura y

peso al hacer.

Hasta el momento, el factor que origina, o permite, la alteracion en esta region
cromosoinica se desconoce. Aun asi, se cree que, en la mayoria de los casos, se debe a
la pérdida de cierta informacion en el croniosoma 5 durante el desarrollo de un évulo o
esperma (Gametogenesis), hecho el cual no parece relacionarse con la edad de los

padres, como ocurre en otros sindromes de este tipo.

Alrededor del 80-85% de los casos son de aparicion esporadica (de novo) y en el 10-15%
restante son hijos de portadores de una translocacion, siendo estos casos mas severos

gue los casos esporadicos.
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Ill. OBJETIVOS

3.1 OBJETIVO GENERAL

3.1.1 Determinar las caracteristicas de los casos de anomalias genéticas en el

Departamento de Pediatria del Hospital General San Juan de Dios.

3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

3-2-1 Describir los hallazgos principales de los casos de 196rticol9c genéticos
identificados.

3.2.2 Asociar las caracteristicas de cada uno de los casos para su interpretacion

respectiva.
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IV. MATERIAL Y METODOS

4.1 Tipo de estudio: observacional, descriptivo.

4.2 Sujeto de estudio: pacientes ingresados en los servicios del departamento de pediatria
o citados a la Consulta Externa de genética del Hospital General San Juan de Dios
gue presenten anomalias genéticas, reportados en el periodo de enero a diciembre de
2012.

Cabe la pena mencionar que para fines practicos de este trabajo, se seleccion6 1
caso de cada problema genético encontrado, evitando asi la duplicidad de

informacion.

4.3 Criterios de inclusion : pacientes con anomalias genéticas comprendidos entre las
edades de 0 a 18 afios de edad, ingresados en los diferentes servicios del Hospital
General San Juan de Dios o citados a la Consulta externa de genética, reportados en

el periodo de enero a diciembre de 2012.

4.4 Métodos y procedimientos: El procedimiento que se realizdé para la recoleccion de
datos fue de la siguiente forma.

e Interconsultas: Estas se realizaron durante los meses de enero a
diciembre de 2012, a través de los médicos residentes del departamento
de pediatria, Dr. Julio Cabrera Valverde, Genetista del Hospital General
San Juan de Dios, dichas interconsultas se realizaron para evaluar
pacientes que se consideraron con anomalias genéticas.

e Consulta Externa: A través de ella se pudo evaluar a pacientes
utiizando el método clinico, detectando de esta forma casos de
anomalias genéticas, mismos que se integran a la presente investigacion.

e Fichas de consentimiento: Estas fueron firmadas por los padres de familia
o0 encargados de los pacientes antes de la toma de fotografias, donde
aceptaban la toma de las mismas a los pacientes, para su posterior
registro a la presente investigacion.

e Fotografias: Los casos de anomalias genéticas se documentaron a través

de fotografias tomadas por medio de una cdmara digital marca Samsung
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de 12 megapixeles, obteniendo asi una mejor resolucién. Posteriormente
las fotografias fueron analizadas y realizando su descripcién respectiva
de acuerdo a un registro realizado en una ficha de recoleccion de datos,
asi mismo se hizo el conocimiento respectivo al paciente y a su familia
acompafante acerca del estudio que se realizé, firmando la hoja de

autorizacion correspondiente.

4.5 Instrumentos de recoleccion de datos: El instrumento utilizado fue una ficha clinica de
recoleccion de datos la cual incluia la edad del paciente, el nUmero correlativo que
identificé a cada paciente en esta investigacion. Fotos del paciente, asi como la

descripcién de la foto y su interpretacion.
4.6 Etica: Ya que uno de los pilares fundamentales de esta investigacion fue la ética, se

guardo la anonimidad de los pacientes, asi como la solicitud del consentimiento de los

padres o personas encargadas de los pacientes sobre la toma de fotografias.
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V. RESULTADOS

Se recopilaron un total de 23 casos de pacientes que presentaban anomalias genéticas,
8 de los cuales fueron evaluados en los distintos servicios de encamamiento y cuidado
critico del departamento de pediatria, el resto lo fue evaluado clinicamente en la Consulta

Externa de genética, los cuales se enlistan a continuacion:

e Sindrome de Noonan

e Sindrome velo-cardio-facial

e Sindrome de Apert

e Sindrome de Marfan

¢ Sindrome de Lejeune

e Sindrome de Ehlers-danlos

¢ vitiligo, Sindrome de Sturge weber
e Sindrome gurrieri Sammnito bellussi
e Sindrome prader willi

¢ Sindrome Beckwith wiedemann

s Acondroplasia

e Sindrome de Kallman

e Sindrome de 2206rtico22 de Lange.
Dentro de los casos evaluados, hubo 8 que aun estan pendientes de diagndstico, ya que

por diferentes circunstancias no se han interpretado tales como, falta de insumos de

laboratorio, el poco tamizaje clinico por parte de los médicos residentes.
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VI. DISCUSION Y ANALISIS

En Guatemala hay muy pocos centros de diagnéstico genético, representando un
problema para el gremio médico cuando se intenta dar una impresién clinica confiable en
el momento que se necesite de estudios complementarios. Dentro de este trabajo de
investigacion me encontré con varios obstaculos, posiblemente él que mayor peso tiene,
es el que no tuviéramos acceso a métodos diagnésticos de laboratorio para determinar
una enfermedad genética especifica. Aunque es de mencionar que no siempre se
requiere de estos medios para hacer un diagnéstico. Es preciso indicar que en algunos
casos en los que no se llegd a un diagnostico final fue por las diferentes complicaciones
gue se suscitaron a raiz de las multiples morbilidades, que teniendo relacion o no con
alguna enfermedad genética, los hizo consultar al Hospital General San Juan de Dios. Es
imprescindible que el médico residente de la maestria en pediatria cuente con una
constante capacitacién para que sea mas facil identificar anomalias mayores y menores,

para asi clasificar y remitir al paciente con el genetista especialista.

Seria importante crear un banco de datos para llevar un mejor control y registro de las
multiples anomalias que llegan a un diagndstico final en el HGSJDD, ya que es pobre la
informacién tomando en cuenta que son muchos los casos captados en los diferentes
servicios de este nosocomio, a pesar que fueron pocos los pacientes que se incluyeron en
este trabajo de investigacion, es suficiente para hacer un llamado al médico residente
para continuar con la documentacion y enriguecer una base de datos que apenas da sus

primeros frutos.
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VIIl. ANEXOS

ANEXO |

BOLETA Nol
NOMBRES xx nimero 1

EDAD 2 afios 3 meses

HALLAZGOS CLINICOS

e Cabello y cejas escazas

¢ Orejas de implatacion baja
e Puente nasal plano

e Hipertelorismo ocular

o Talla baja

¢ Dedo mefique curvado

IMPRESION CLINICA
D/C SINDROME DE BASAN
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BOLETA No. 2
NOMBRES XX numero 2
EDAD 9 meses

HALLAZGOS CLINICOS

o Hipertelorismo ocular

o Epicanto

o Fisuras palpebrales hacia abajo (ptosis)
o Extremidades superiores 290rtico29ci6
) Talla baja

IMPRESION CLINICA
D/C SINDROME DE NOONAN
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BOLETA No. 3

NOMBRES XX NUMERO 3
EDAD 6 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Defecto en osificacion en carpo derecho
¢ Falanges 2do y 4to de mano derecho con desviacién en su alineacién

¢ Defecto de osificacion en la 3006rti articular de codo y antebrazo

IMPRESION CLINICA
EN ESTUDIO
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Manotot. 9
BOLETA No 4

NOMBRES XX NUMERO 4

EDAD 1 afio
Pieizg. 11
Pieder. 10

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Orejas de implantacion baja y 316rtico31ci6é (una mas larga que la otra)
¢ Falange media de misma medida que 4ta falange
¢ Criptorquidia bilateral

¢ Asimetria en largo de ambos pies

IMPRESION CLINICA
EN ESTUDIO
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BOLETA No. 5
NOMBRES XX NUMERO 5
EDAD 6 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Pabellon auricular izquierdo 326rtico32

IMPRESION CLINICA
EN ESTUDIO
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BOLETA No. 6
NOMBRES XX NUMERO 6
EDAD 1 ANO

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Talla baja

¢ Hipertelorismo ocular

¢ Puente nasal plano

¢ Exoftalmos

¢ Cardiopatia a estudio

¢ Hipotonia muscular

¢ Hiperlaxitud articular

¢ Retraso psicomotor

e Boca pequeia y frecuentemente abierta

IMPRESION CLINICA
SINDROME VELO CARDIO FACIAL
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BOLETA No. 7 .
NOMBRES: XX NUMERO 7 \
EDAD 2 meses d

M

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Paladar ojival

¢ Sindactilia completa en extremidades superior e inferiores
¢ Ausencia de 4ta falange en mano derecha

¢ Cardiopatia acianogena en estudio

e Primer dedo en aduccién

¢ Fisuras palpebrales hacia abajo

IMPRESION CLINICA
D/C SINDROME DE APERT



BOLETA No. 8
NOMBRES XX NUMERO 8
EDAD 5 MESES

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Frente amplia

¢ Fisuras palpebrales hacia abajo

¢ Hipertelorismo mamario y ocular

¢ Dedos gruesos y del mismo largo en 4 extremidades

¢ Cardiopatia acianogena en estudio

IMPRESION CLINICA
EN ESTUDIO
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BOLETA No. 9
NOMBRES XX NUMERO 9
EDAD 2 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Hiperlaxitud en articulaciones
¢ Cardiopatia en estudio

¢ Ambos pies en abducién

¢ Hipertelorismo mamario

¢ Retraso en el desarrollo global

IMPRESION CLINICA
D/C SINDROME DE MARFAN
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Edad:1afio
Sexo: masculino

BOLETA No. 10
NOMBRES XX NUMERO 10

EDAD 1 ANO
* MC:
desnutricion
HALLAZGOS CLINICOS
¢ Alopecia

¢ Orejas de 376rtico37cion baja
¢ Plieque palmar 370rti

¢ Exoftalmos leve

¢ Retraso en el crecimiento

¢ Microcefalia

e Cuello corto

e Caradeluna

IMPRESION CLINICA
D/C SINDROME DE LEJEUNE
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BOLETA No. 11
NOMBRES XX NUMERO 11
EDAD 9 MESES

HALLAZGOS CLINICOS

e Hiper laxitud articular

¢ Hipertelorismo ocular

¢ Orejas de implantacion baja
¢ Cabello y cejas escasas

¢ Talla baja

¢ Frente amplia

IMPRESION CLINICA
D/C SINDROME DE EHLERS DANLOS
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BOLETA No 12
NOMBRES XX NUMERO 12
EDAD 13 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Maculas hipopigmentadas en pared abdominal y 396rtico39
e Queratosis en 396rtic malar

IMPRESION CLINICA
VITILIGO
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BOLETA No. 13

x\
NOMBRES XX NUMERO 13 sé_,j
EDAD 12 —

HALLAZGOS CLINICOS

o Parrilla costal 4006rtico40ci

¢ Atrofia muscular generalizada
o Deformidades oseas multiples
e Cuello corto

e Falanges distales y proximales de miembros superiros 406rtico40cio

IMPRESION CLINICA
SINDROME DISMORFO GENETICO EN ESTUDIO
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BOLETA No. 14
NOMBRES XX NUMERO 14
EDAD 12

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Hemagioma plano en cara (mancha vino oporto)
e Convulsiones 416rtico41
¢ Retraso en el desarrollo global

¢ glaucoma

IMPRESION CLINICA
SINDROME DE STURGE WEBER
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BOLETA No. 15
NOMBRES XX NUMERO 15
EDAD 11 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Alopecia
¢ Multiples anomalis oseas
e Escoliosis
¢ Talla baja
¢ Epilepsia
IMPRESION CLINICA
D/C SINDROME DE GURRIERI SAMMNITO BELLUSSI
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BOLETA No. 16
NOMBRES XX NUMERO 16
EDAD 9 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

e Escoliosis

¢ Anomalias oseas vertebrales
¢ Cardiopatia

e Cuello corto

¢ Prominencia de escapulas

¢ Hipogonadismo

¢ Dificultad en el aprendizaje

¢ Hipotonia musmular

IMPRESION CLINICA
D/C SINDROME PRADER WILLI

43



BOLETA No. 17
NOMBRES XX NUMERO 17
EDAD 12 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

e Hernia umbilical

¢ Macroglosia

e visceromegalia

¢ Retraso en desarrollo psicomotor
¢ Cardiomegalia

e Cuello corto

IMPRESION CLINICA
D/C SINDROME BECKWITH WIEDEMANN
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BOLETA No 18
NOMBRES XX NUMERO 18
EDAD 8 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

o Extremidades superiores cortas, antebrazos mas largos que los brazos
¢ Extremidades inferiores cortas, con genu valgo

¢ Signo de tridente

e Leve cifosis dorsal

IMPRESION CLINICA
ACONDROPLASIA
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BOLETA No. 19
NOMBRE XX NUMERO 19
EDAD 14 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Micropene
¢ Antecedentes de criptorquidea bilateral
¢ Anosmia e hiposmia

¢ Ausencia de bello

IMPRESION CLINICA
SINDROME DE KALLMAN
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BOLETA No. 20
NOMBRES XX NUMERO 20
EDAD 5 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

e Microcefalia

¢ Sinofridia con cejas arqueadas

¢ Pestafas largas y finas

¢ Nariz pequefia con puente nasal deprimido
¢ Labio superior fino con comisura hacia abajo
¢ Micrognatia

e Pabellos de 476rtico47cion baja

¢ Hirsutismo generalizado

e Cuello corto y de 476rtico47cion baja

¢ Retraso psicomotor

IMPRESION CLINICA
SINDROME DE CORNELIA DE LANGE
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BOLETA No. 21
NOMBRE XX 21
EDAD 9 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

e Paladar hendido

o Dedos mefigues pequefios y curvados hacia adentro
e Estatura baja

¢ Hipertelorismo mamario

e Orejas grandes y de 480rtico48cion baja

IMPRESION CLINICA

SINDROME DISMORFOGENETICO EN ESTUDIO
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BOLETA No 22
NOMBRE XX NUMERO 22
EDAD 2 MESES

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Hipertelorismo ocular

¢ Pabellones auriculares de 496rtico49cion baja
¢ Micrognatia

¢ Macroglosia

e Soplo 4906rtico IlI/VI

IMPRESION CLINICA
SINDROME DISMORFOGENETICO EN ESTUDIO
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BOLETA No 23
NOMBRE XX NUMERO 23
EDAD 11 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

¢ Hipermovilidad

¢ Atrticulaciones flexibles
e Piel suave

¢ Pies palnos

¢ Periodontitis

IMPRESION CLINICA
SINDROME DE EHLERS DANLOS
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BOLETA No 24
NOMBRE XX NUMERO 24
EDAD 21 ANOS

HALLAZGOS CLINICOS

e Estatura corporal alta y delgada

¢ Extremidades largas y delgadas (dolicostenomelia)
¢ Dedos largos

¢ Torax en embudo (quilla)

¢ Pies planos

¢ Micrognatia

IMPRESION CLINICA
SINDROME DE MARFAN
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13 de maizc de 2014

Doctor

PBogpital General “San Juan de Biosg”

Guatemala, C.4.

Oficio CI-051/2014

Henry Adan Santizo Aguilar
Presente

Doctor Santizo:

El Comité de Investigacién de este Centro Asistencial, 1le

que el Informe Final de
DE ANOMALIAS GENETICAS,

GENERAL SAN JUAN DE DIOS, CIUDAD DE GUATEMALA”,
para su impresidén y divulgacioén.

Sin otro particular,

c.cC.

Julia

me suscribo.

Telcfonos Planta 2321-9191 ext. 6013
Telefono Duggo 2321-9125

la Investigacién titulada “ATLAS
DEPARTAMENTO DE PEDIATRIA DEL

ha sido

comunica
DE CASOS
HOSPITAL
aprobado
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