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Resumen

INTRODUCCCION: El sindrome de Jacobsen (delecion 11q) es una condicidn genética poco comun con
una prevalencia estimada de 1:100.000 nacimientos, una proporcion mujer/hombre de 2:1. Se caracteriza
por ser un trastorno clinico causado por aneusomia segmentaria y monosomia por delecién de la region
terminal 11g23. El diagndstico se basa en los hallazgos clinicos (déficit intelectual, dismorfismo facial y
trombocitopenia) y se confirma mediante anlisis citogenético pre o posnatal. La mortalidad es mas
prevalente hasta los dos afios de edad, debido a malformaciones cardiacas y complicaciones hematolégicas.
Por lo tanto, el diagndstico y tratamiento temprano son de suma importancia.

OBJETIVOS: crear conciencia sobre la importancia del enfoque terapéutico interdisciplinario, integrador
y longitudinal, apoyado en los buenos resultados obtenidos en un paciente con una intervencién temprana
y un seguimiento a lo largo de su vida.

MATERIALES Y METODOS: Paciente con antecedentes de cardiopatia congénita y retraso del
crecimiento al afio de edad, y con dismorfismo craneofacial caracteristico, fue remitido para estudios
citogenéticos que reportaron delecion del cromosoma 11, con pérdida del segmento entre bandas g24.1
(Sindrome de Jacobsen). Se implementé un tratamiento interdisciplinario (Pediatra, Hematdlogo,
Neurologo, Otorrinolaringdlogo, Oftalmélogo, Endocrin6logo, Dermatdlogo, Odontdlogo, etc.); integral
para abordar al paciente ayudando a alcanzar un nivel dptimo de salud hasta la fecha; y longitudinal,
realizando evaluaciones clinicas a través del tiempo, durante toda su vida.

Los desafios de salud bucal en la denticién primaria fueron hipoplasia leve en varios dientes, resalte y
sobremordida profundos y arcos dentales estrechos. El discurso fue alterado. Se aplicaron estrategias desde
etapas tempranas para prevenir la caries (higiene bucal, asesoramiento dietético, uso de fluoruros y
ACP/CPP) y se realizd tratamiento ortopédico para reducir las discrepancias en la denticién primaria y
permanente, permitiendo asi una mejor articulacion del habla (con la ayuda de fonoaudiéloga)
CONCLUSION: El diagnéstico y tratamiento tempranos son importantes para reducir la tasa de mortalidad.
Al ser un trastorno genético poco comun, la documentacion es escasa, por lo que este informe contribuye a
proporcionar evidencia de buenas practicas sustentadas en resultados alentadores.
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Abstract

INTRODUCTION: Jacobsen syndrome (11q deletion) is a rare genetic condition with an estimated
prevalence of 1:100,000 births, female/male ratio of 2:1. It is characterized as a clinical disorder caused by
segmental aneusomy and monosomy due to deletion of the terminal region 11g23. The diagnosis is based
on clinical findings (intellectual deficit, facial dysmorphism and thrombocytopenia) and confirmed by pre-
or postnatal cytogenetic analysis. Mortality is more prevalent up to two years of age, due to cardiac
malformations and hematological complications. Therefore, early diagnosis and treatment are of utmost
importance.

OBJECTIVES: is to create awareness of the importance of interdisciplinary and integrative therapeutic
approach supported by the good results achieved in a patient with early intervention and followed-up
throughout his lifespan.

MATERIALS AND METHODS: A patient with a history of congenital heart disease and growth
retardation at 1 year of age, and with a characteristic craniofacial dysmorphism was referred for cytogenetic
studies which reported a deletion of chromosome 11, with loss of the segment between bands g24.1
(Jacobsen  Syndrome). An interdisciplinary (Pediatrician, Hematologist, Neurologist, ENT,
Ophthalmologist, Endocrinologist, Dermatologist, Dentist, etc.) and integrative treatment was implemented
to approach the patient and helped to achieve an optimal level of health to date.

Oral health challenges in primary dentition were mild hypoplasia in several teeth, deep overjet and overbite
and narrow dental arches. Speech was altered. Strategies were applied from early stages to prevent caries
(oral hygiene, diet counseling, use of fluorides and ACP/CPP), and Orthopedic treatment was carried out
to reduce discrepancies in primary and permanent dentition, thus enabling better speech articulation (aided
by SALT).

CONCLUSION: Early diagnosis and treatment are important to reduce the mortality rate. Being a rare
genetic disorder, documentation is scarce, therefore this report contributes to provide evidence of good
practices supported by encouraging results.

Keywords: Jacobsen syndrome; 11q deletion; thrombocytopenia.

caracteristico. Con frecuencia, desde el
nacimiento existe una funcién plaquetaria
anormal, una trombocitopenia 0 una
pancitopenia.

Los pacientes  presentan  generalmente
malformaciones de corazon, rifion, tracto
gastrointestinal, genitales, sistema nervioso
central y esqueleto. También pueden darse
anomalias hormonales, inmunolégicas, auditivas
y oculares. Las personas con SJ suelen tener una
altura baja e insuficiencia ponderal en la infancia
hasta en un 75% de los casos. Sin embargo, es
sumamente importante resaltar que la gravedad
de los signos y sintomas pueden variar segun el
paciente, ya que depende del tamafio de la
porcion del cromosoma que falta y de los genes
implicados en la formacion del sindrome. Por lo
tanto, se pueden considerar pacientes con
deleciones terminales mas pequefias como tener
“SJ parcial” 42

Introduccién

El sindrome de Jacobsen (SJ) fue descripto por
primera vez en 1973 por la Doctora Petra
Jacobsen, también se llama Delecion 11q, que es
un trastorno cromosomico poco comun en el que
hay un cambio en el brazo largo terminal del
cromosoma 11(delecion 11q), lo que significa
que falta una porcién del cromosoma 11 en las
células del cuerpo. Esta es una anomalia genética
recesiva, por lo tanto, es necesario que el
paciente herede una copia del gen alterado de
cada padre para su desarrollo!*. Existe una
prevalencia de 1 individuo por cada 100.000
nacimientos y una relacion entre mujeres y
hombres de 2:1. Sin embargo, como es un
sindrome poco comun, su prevalencia exacta es
dificil de determinar y puede variar segun la
afeccion y poblacion estudiada. En un alto
porcentaje se trata de deleciones ocurridas de
novo, es decir la mayoria de los casos ocurren de
forma accidental durante la fertilizacion®’
Los signos clinicos mas comunes incluyen
retraso en el crecimiento pre y postnatal, retraso A nivel del macizo crianeo facial: dismorfia
psicomotriz, y un dismorfismo facial craneofacial, ~descrita por hipertelorismo,
trigonocefalia, ptosis, coloboma, fisuras

La manifestacion morfologica de los signos 'y
sintomas que se dan en el SJ se pueden
describir (ver anexo informes de especialistas)
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palpebrales inclinadas hacia abajo, puente nasal
ancho, nariz corta, labio superior delgado,
paladar arqueado, boca en forma de “V”, fosas
nasales ante vertida, hipotonia, dolicocefalia,
filtros nasales largos, malformacién y baja
implantacion de orejas. (Figura 1)

v | : ~ .

Figura 1. Rasgos Fl’sicos_a los 12 meses, 4, 5y 10
afios de edad.

A nivel de los miembros superiores (manos), se
puede encontrar sindactilia (Figura 2)
articulacion de los dedos)**3

Figura 2. Radiografia Carpal: indica que la edad 6sea
es menor a la edad cronoldgica del paciente. Se
observa sindactilia.

En relacion a los problemas cardiacos
mencionados anteriormente, es importante
resaltar que estan presentes en aproximadamente
56% de los pacientes. Los defectos mas
frecuentes son las malformaciones obstructivas
del corazdn izquierdo, representando el 5% de
los casos. enfermedades cardiacas y defectos del
tabique ventricular. A nivel gastrointestinal, en
alrededor del 18% de los pacientes existen
estenosis anal, pilérica y algunas anomalias
funcionales como, por ejemplo, estrefiimiento y
anorexia %2, Los cambios en el sistema
genitourinario estan representados por displasia
renal, hidronefrosis y doble uréter, responsables
por signos y sintomas urinarios que varian segin
la gravedad de los cambios anatdémicos, que
pueden provocar infecciones del tracto urinario
(ITU) y/o insuficiencia renal .

Alrededor del 90% de los pacientes
diagnosticados con SJ tienen sindrome de Paris-
Trousseau que se caracteriza por disfuncion
plaquetaria 'y trombocitopenia. En estos
individuos, puede haber pequefios sangrados, sin
embargo, como normalmente se asocia con otras
comorbilidades, puede haber complicaciones.
Vale la pena resaltar que a medida que el nifio
crece, es comun que la trombocitopenia se
normalice, persistiendo so6lo la disfuncidn

plaguetaria, descrita como macro plaquetas!. En
la literatura se informa que la pérdida del gen
FLP-1 estd asociada con alteracion plaquetaria
del sindrome de Paris-Trousseau, el gen RICS
(ARHGAP32) relacionado con el autismo, y la
inmunodeficiencia del gen ETSL1 se correlaciona
con la enfermedad cardiaca. El grado de retraso
cognitivo corresponde al tamafio de la delecion
genética 4.

Otra caracteristica muy comun reportado por una
revision sistematica que se realizé en Brasil 8 es
el retraso en el desarrollo psicomotriz habitual
como: sentarse, darse vuelta, gatear, caminar y
hablar. Con el crecimiento, algunas
manifestaciones conductuales se vuelven muy
caracteristicas, como, por ejemplo, el trastorno
del espectro autista (TEA) y el trastorno por
déficit de atencidn con hiperactividad (TDAH),
comprometiendo ain mas el grado de desarrollo
cognitivo 5. La mayoria de personas con SJ
presentan discapacidad intelectual (que va desde
leves dificultades de aprendizaje hasta una grave
discapacidad intelectual) y problemas de
conducta, siendo necesaria la atencion de un
pediatra especializado en trastornos de
conducta/desarrollo. La atencién psicolégica y
psiquiatrica también puede estar justificada.

Se describe en estudios que la mortalidad es mas
prevalente hasta los dos afios de vida de un
individuo, estando en su punto mas alto en parte
debido a malformaciones cardiacas vy
complicaciones hematolégicas. No hay informes
sobre la esperanza de vida después este periodo’.
Se han comprobado la presencia de tumores
malignos en la edad adulta, a menudo asociadas
a un avance agresivo de la enfermedad y a mal
pronostico. La incidencia de leucemia mieloide
aguda es del 13% a los 50 afios. Los tumores
sélidos, particularmente de cabeza y cuello, piel
y tracto genitourinario son mas comunes en
personas con anemia de Fanconi® Se podria
esperar, por tanto, que las deleciones
constitucionales de las 11q tuvieran un riesgo
mayor de desarrollar lesiones neoplasicas y/o
mal prondstico. Sin embargo, no hay evidencia
de un riesgo aumentado de tumores malignos en
pacientes con SJ en la literatura médica, aunque
también es cierto que los casos publicados se
refieren sobre todo a nifios y se conoce poco de
su evolucion en edades mas avanzadas. Un mejor
tratamiento clinico de nifios con este sindrome
que conduzca a alargar su vida permitira conocer
si existe 0 no mayor riesgo del desarrollo de
tumores en la edad adulta.

También se han relacionado con el SJ otras
anomalias mas raras, como leucodistrofia
detectable mediante resonancia magnética (RM)
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durante los primeros afios de la vida que parece
disminuir con la edad y que se ha relacionado con
una mielinizacidon retrasada; e infecciones
recurrentes durante la infancia temprana, por
disfuncion de las células natural killer (también
parece corregirse con la edad). Estas infecciones
recurrentes junto con las malformaciones
cardiacas y las hemorragias determinan el
prondstico en este sindrome, que mejora si estos
nifios superan las etapas tempranas de la vida.

El diagnostico se realiza mediante una
combinacion de historia clinica, examen fisico
para detectar signos y sintomas y analisis
citogenético para confirmar la delecién del
cromosoma 11. Es importante realizar
seguimiento del recién nacido (RN) con el
pediatra inmediatamente después del nacimiento,
para investigar el retraso neuropsicomotor y
solicitar  pruebas complementarias como
hemograma y ecocardiograma®®,

El diagnostico precoz de este sindrome es
crucial, ya que permite una adecuada
planificacién del tratamiento y la atencion al
paciente, y se debe incluir un equipo
multidisciplinario durante el tratamiento segln
comorbilidades presentados (cardidlogo,
pediatra, otorrinolaringdlogo, odontopediatra,
neurélogo, endocrindlogo, dermatéloga,
fisioterapeuta, psiquiatra y otros especialistas
necesarios).

La principal prioridad del tratamiento temprano
es reducir las posibilidades de posibles
complicaciones que pueden conducir a un
aumento morbimortalidad, ofreciendo asi una
mejor calidad de vida para el paciente y sus
familiares/tutores .

Ademas, con un diagndstico precoz es posible
una intervencién educativa mas precisa, los nifios
pueden ser remitidos a servicios especializados
en educacién especial, recibiendo apoyo y
seguimiento para mejorar su desarrollo y
aprendizaje. O poder incluirlos en una escuela
normal con un acompafiante terapéutico
favoreciendo su insercién en la sociedad.
También cabe destacar el asesoramiento genético
a los familiares del nifio con el sindrome, para
que puedan comprender el riesgo de recurrencia
de la enfermedad en otras generaciones y asi
tomar decisiones informadas sobre planificacion
familiar 25,

Caso clinico

Paciente de sexo masculino, segundo hijo de tres,
padres profesionales de la salud, ambos sanos, de
un embarazo controlado, de curso normal, sin

complicaciones clinicas de relevancia, con
estudios ecograficos normales, que nace de
cesarea, a las 38 semanas de gestacién, con un
peso de nacimiento de 3,175 gr y una talla de
47cm, recibié leche materna hasta los 18 meses
de vida, siendo diagnosticado al afio de vida a
través de un estudio citogenético con Sindrome
de Jacobsen o delecion del cromosoma 11.

Informe del pediatra desde el nacimiento
hasta el primer afio de vida. Estudios
complementarios (ver anexo informes de
especialistas)

En los estudios del Screening del recién nacido,
las Otoemisiones Acusticas (OEA) tuvieron
resultados irregulares, debido a la dificultad para
tomarlas por conductos auditivos muy estrechos,
motivo por el cual se repitieron varias veces.
-Presento ademas un cuadro de
hiperbilirrubinemia, el cual remitid sin necesidad
de recurrir a tratamiento  especifico
(Luminoterapia).

- El screening oftalmoldgico y metabdlico fueron
normales.

- ECG: normal

- Ecografias cerebrales y abdominal: normales

- Ecocardiograma CIV  perimembranosa
moderada a grande (detectada a los 2 meses de
edad) luego de una Bronquiolitis que no cur6
facilmente, se descubre un soplo cardiaco, por lo
que es derivado al cardidlogo, quien diagnostico
una comunicacion interventricular (CIV
perimembranosa) siendo  medicado  con
diuréticos  (Nuriban®), por insuficiencia
cardiaca, sin obtener buenos resultados
terapéuticos: continuaba bajando de peso, y el
orificio del corazén aumentaba de tamafio,
persistiendo  la  insuficiencia  cardiaca,
comprometiendo la vida del nifio, motivo por el
cual se decide realizar cirugia cardiaca, para su
correccion definitiva, el 28/10/14, con 6 meses
de vida, a cielo abierto, con circulacion
extracorporea y colocaciéon de un parche
cardiaco.

Antecedentes clinicos

Se efectuaron los controles pediatricos de rutina,
de manera mensual, con el seguimiento de las
distintas especialidades médicas (detalladas a
continuacion).

A partir de los 2 meses de edad, comienza a
perder peso, la alimentacidn se le hacia dificil ya
que le demandaba mucho esfuerzo, motivo por el
cual se realiz6 la incorporacién de alimentos
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solidos al 3° mes, para evitar tener que ponerle
sonda nasogastrica.

En los primeros meses de vida presentd cuadros
respiratorios, de tipo obstructivo, en reiteradas
oportunidades, debiendo ser tratado de manera
sintomatica en cada crisis.

Luego de la cirugia cardiaca, al 6° mes de vida,
al no recuperar el peso y tener la talla para su
edad por debajo del percentil minimo normal
(percentil 2), se deriva a la endocrindloga y
genetista. Se indica comenzar Estimulacion
Temprana, con terapias de soporte y apoyo
terapéutico: Psicomotricidad, Fonoaudiologia y
Kinesiologia.

A partir de la confirmacién de un diagnéstico
genético, se iniciaron interconsultas y
tratamientos con cada una de las especialidades
que pudiesen estar alterados o comprometidos
segln la literatura de ese momento (que era
bastante escasa)

“Fue un largo camino recorriendo todas las
especialidades meédicas y hasta legales...pero
con muchos aprendizajes” ... relata la madre.
A manera de ilustracion, en el anexo se muestran
los Informes de todas las especialidades médicas,
se detallan el diagnéstico y el plan de
tratamiento, prondstico entre los 5/6 afios de edad
y alos 10 afios del paciente partiendo del informe
del pediatra quien fue el médico que dirigio la
derivacion al resto de las especialistas y control
de las mismas. Al final del trabajo se describe la
situacion actual a los 10 afios de edad dejando
una puerta abierta para seguir investigando los
posibles abordajes o tratamientos para mejorar su
calidad de vida y asi poder contribuir con otros
pacientes de manera similar.

Antecedentes Odontoldgicos

Paciente de Boca Sana, bajo riesgo cariogénico,
cronologia de erupcion normal, presencia de
todos los elementos dentarios correspondientes,
surcos profundos en molares permanentes,
correctos momentos de higiene, bajo consumo de
azlcares, correcta incorporacion de flor.
Hipoplasias en primeros molares permanentes.
Desde el punto de vista de la oclusidn presenta
una clase 1l esqueletal, clase Il molar y canina,
Overjet y Overbite aumentados con severo
apifiamiento inferior. Alteraciones funcionales y
fonéticas. Desproporcion entre el tamafio de los
maxilares y dientes (maxilares pequefios Yy
dientes grandes) (Figura 3)

Figura 3. Fotos bucales, previas al tratamiento de
Ortopedia.

Figura 4. Radiografias extraorales y estudios
Cefalométricos: para planificacion y diagndstico del
tratamiento Ortoddncico

Tratamiento Odontopediatrico y Ortopédico: a
los tres afos se inicia un tratamiento preventivo
con Fldor, se colocan 5 gotitas de Fluordent
semanal® en el cepillo de dientes, antes de ir a
dormir, se coloca el mismo frotando los dientes,
previamente cepillados por algin padre todas las
noches sin diluir ni enjuagar después de la
aplicacion del mismo. A los 6 afios se reemplaza
el Fluor por caseina amorfa fluoruro de calcio
fosfopéptido-fosfato (CPP-ACPF, MI Paste
Plus®) ya que existia la presencia de surcos
profundos con hipoplasias en primeros molares
permanentes, La misma se coloca todas las
noches después del cepillado dental correcto
(controlado por un adulto), 2x/dia durante 3
minutos ° con otro cepillo o con el dedo y se deja
actuar toda la noche sin enjuagar (ni comer ni
tomar después). Se realizan controles cada 6
meses para ver evolucidn.

A los nueve afios de edad se extraen los caninos
temporales inferiores para  permitir el
alineamiento de los incisivos inferiores
(ortodoncia interceptiva) en este momento
ademas se inicio los estudios (Figura 4) para el
tratamiento ortopédico correspondiente con
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Aparatologia miofuncional: Activador Abierto
Elastico de Klammt (AAEK) (Figura 5) y
tratamiento fonoaudioldgico. EI AAEK es un
aparato ortopédico bimaxilar creado por Georg
Klammt de Gorlitz en Alemania, indicado para
corregir la clase 1l (adelanta el maxilar inferior e
inhibe el crecimiento del maxilar superior)
trabajando sobre las alteraciones miofuncionales
y estimulando su correcta funcién ya que
consigue un aumento dimensional de las vias
aéreas superiores y cambios en los parametros
esqueléticos y dentoalveolares 3. El uso del
aparato estd indicado 12 horas diarias
principalmente para dormir, solo se lo retira para
comer y los controles es 1 vez al mes en donde el
ortodoncista ajusta dicha aparatologia. A los 10
afios se encuentra en la segunda etapa del
tratamiento de Ortopedia alcanzando los
objetivos Igneados.

Figura 5. Aparatologia miofuncional: Activador
Abierto Elastico de Klammt (AAEK) afuera de la
boca (izquierda) y colocado en la boca (derecha)

Prondstico favorable en la medida que se realice
correctamente  las  indicaciones de los
tratamientos.

En la actualidad, con 10 afios de edad, se
encuentra estable, en buen estado general, con un
peso de 25kg, y una talla de 122cm, eutréfico,
estable hemodinamicamente, sin haber padecido
patologias clinicas graves o de relevancia en los
Gltimos afios, manteniendo un seguimiento de
pediatria periédico y un control de las distintas
especialidades médicas que su condicion
requiere, destacando la atencion de Neurologia
infantil, ya que continla presentando un
comportamiento  con algunas  conductas
disruptivas, para lo cual esta medicado.

Discusioén

El diagndstico precoz del SJ es de suma
importancia para un tratamiento adecuado,
promoviendo una mejora en la calidad de vida
del paciente. Ademas, el diagnéstico genético es
muy importante para la planificacién familiar,

brindando apoyo profesional a familiares y/o
responsables del paciente.

Se puede observar que los nifios con diagnostico
precoz  tienen un  mejor  seguimiento
multidisciplinario, integral y longitudinal, lo que
permite actuar sobre su salud, para que sea de
buena calidad y sostenida en el tiempo,
abordando con cada una de las especialidades
relacionadas a algunas de las patologias
asociadas, lo cual ocurre con frecuencia, siendo
muy importante la prevencion, tanto de la
aparicion de enfermedades, como en disminuir o
atenuar las secuelas o consecuencias de una
patologia ya presente, como asi mismo favorecer
su neurodesarrollo, que mejore su condicién
neurocognitiva, pudiendo tener la posibilidad de
acceder al ingreso en escuelas de educacion
especial, minimizando el deterioro cognitivo del
paciente, o mejor aln como es el caso de este
paciente de haber cursado el jardin y el primario
en un colegio de educacion normal, lo que hace
que sea menos probable que cause dafio en la
edad adulta. Al indicar las terapias de soporte y
apoyo terapéutico, mas la asistencia a
instituciones educativas, como asi también la
estimulacién de actividades deportivas y/o
recreativas, son herramientas fundamentales para
favorecer, no sélo la escolarizacion del nifio, sino
también su socializacién, lo que permitira su
aceptacion e inclusion®, En personas con
discapacidad, debe prevalecer un enfoque
holistico de sus derechos humanos, la busqueda
de una inclusion real y efectiva de las personas
con discapacidad en la sociedad, y la eliminacion
de todas las barreras juridicas que puedan llevar
a una limitacién en la aplicacién de los derechos
humanos en favor de dicho grupo de atencion
prioritarial’. En distintos ambitos se podrian
efectuar debates, con distintas opiniones o
criterios, si ademas de la medicina convencional,
existen otras  posibilidades terapéuticas,
utilizando herramientas de la medicina
alternativa u holistica, que puedan favorecer el
desarrollo y/o el comportamiento de estos nifios
18 siendo necesarias nuevas técnicas en el
manejo de conducta del paciente pediatrico que
deben estar acordes a los avances tecnolégicos de
nuestra era y que promuevan la salud.
Es importante aunar esfuerzos pedagogicos
desarrollados a través de instituciones
educativas, situando a la escuela como el medio
mas importante para el contexto social y
admitiendo su contribucién a la construccién de
identidades  estudiantiles *° .También es
necesario la inclusion de estudiantes con el
sindrome en escuelas publicas o privadas de
educacion normal °Los mayores inconvenientes
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que se presentaron es la escasez de articulos y
literatura disponible sobre el sindrome de
Jacobsen y es por eso que se trata de una
enfermedad poco frecuente 2! y por tanto, pocos
profesionales sanitarios tienen conocimiento, lo
que dificulta el diagndstico precoz. Sumado a
que el indice de mortalidad es entre los 0 y 2 afios
y a pocos pacientes se les realiza el estudio
genético para corroborar el origen.

Conclusion

El diagnéstico y tratamiento tempranos son
importantes para reducir la tasa de mortalidad®?2.
Al ser un trastorno genético poco comdun, la
documentacion es escasa, por lo que este informe
contribuye a proporcionar evidencia de buenas
practicas sustentadas en resultados alentadores y
se sugiere que otros investigadores realicen
estudios de seguimiento longitudinal de estos
pacientes, analizar la importancia de un abordaje
multidisciplinario, con el objetivo de comprender
mas sobre el sindrome y sus especificaciones.
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Anexos: informes de las especialidades abarcadas en el diagnéstico y
tratamiento del SJ. Desde los 0 a los 10 afios.

INFORME DEL MEDICO PEDIATRA

P> DIAGNOSTICO a los 5 afios de edad

o (sindrome
 como inductor

INFORME DEL OFTALMOLOGO

» DIAGNOSTICO a los 5 y 10 aflos de edad

del espacio que

Revista Methodo: Investigacion Aplicada a las Ciencias Biologicas. Universidad Catoélica de Cérdoba.
Jacinto Rios 571 B° Gral. Paz. X5004FXS. Cordoba. Argentina. Tel.: (54) 351 4517299 / Correo:
methodo@ucc.edu.ar / Web: methodo.ucc.edu.ar |[CASO CLINICO Rev. Methodo 2024;9(4):61-70.



Brain Lascano L., Brain R., Sarsfield M. Sindrome de Jacobsen: Abordaje y tratamiento Integrativo
longitudinal.

Reporte de un caso

INFORME GENETICO

P DIAGNOSTICO a los 12 meses de edad

El paciente I
el crecimienea al | ano de vida.

a can antecedentes de cardiopatia congéniea y retraso en
tecedentes perinaroldgicas: embaraza contralads,
ecografias prenatales normales, nace de térming, pesas de nacimients 1,175ky, APGAR
8.0, alta canjunta. La modre menciona un cundra de infeceisn de vias agreas
superiores, con flehre de 4D%, al 3¢ mes de gestacion. Se evaluaran las antecede
aensaldicos, que na reselaron datos ds tmpar
wte al
cerrada elinfcaments, Jrente amplia, ofas qrandes y separados, nariz de dorso carto y
deprimido, labio
torax con mamillas separadas, Manos pequeias, plis
elénodactilia bilateral del 5° dedo, M

ncta

atipa externa s obserus; macrocefalia relativa, fortanela anterior

lentos constantes en miembros tnferiores
Sequi 0 i a sonidos.

Se realizaron los jos de Cltogendiica

Ao altw resotucién 46, XY, del (1124 lngtes)

Conclusin: con los dates clinices y estudios complementarios realizados, se
determing wnn anomalia cromosémica extr e en wma deleciin del
del par 11, con péedida del segmento comprendido

tural, con

extremo distal de un cromason

re los bandas q24.1 y qrer. Esta anamal rocida coma Sindrome de Jacobsen
explica la simtomatologia de consultn del (dismorfins, retrasa madurative,
cardiopatias congénilas, ele) lalla baja, dismarfias Jaciales v deficiencia

inmunolégica. En un allo porcentuaje se Trata defeciones oeurridas de noea, au
descritas, con mems frecusncia, algunes easos de lranslacationes eromosimicns
,-..mumw esta situacion fue exchiida en nuestra paciente por el resullade normal

e los cariotipos realiz
TRATAMIENTO

los 1 sus pragenitares,

+ Tratamiento  interdisciplinario com olras  especialifades  por  diversas
hematdloga » ¥ so inmunalogo

(éficit e la famunidad humorai a celuar), newrlaga infantil incluyendo
Festmancio magnética del SNC (dismorfias del SNC 3 trastornas de la migracion

neuronal), aftalmslogo festrabismo disergente, dermaaloy
ete.

{ eecemas atepicos),

+ Consultas con lu Genetista anuales para controlar ls svolucion
PRONOSTICO
B uvorabie en fa medida gue se realice correvtaments el iratamiento planteude.

INFORME OTORRINOLARINGOLOGICO

> DIAGNOSTICO a los 5 y 10 afios de edad

Estade ORL 4 los 5 afos
El paciente con Sindrome de Jacobsen o delecién 11q con retraso

psicometriz v del lenguaje. Desde el punto de vista de su salud, ha
presentado resfrios ¥ patologias de las vias

| examen elinico presents slgunas caracte
csta patologla como: boca en forma de V. nariz ancha con puente nasal
rlepnlmdo y orcjus pequedas de implantacién baja, en rotacién posterior.
| auditive muestra conductos muy estrechos, lo que dificultd la

a5 (OFA)

os debido a la

n diferentes estudios coma las Otoemicinnes Ac

ta la realizacion de potenciales evocados audi

reas superiores a repeticion.
sticas faciales descriptas en

A

diserepancia en los resultados de las OFA y el retraso en el lenguaje con el

fin e estudiar la via auditiva,

TRATAMIENTO

v Cansultas | vez al afio para controlar evolucién

o Resultados de Potenciales Evacados Auditivos: no evidenciaron
alteraciones las Ondas 1, 11, 111, IV ¥ V indicando la normalidad de la via
auditiva acorde a la edad del paciente

b Tratamiento eon vacunas orales 10 gotas por dias durante 40 dias) antes

de comenzar el invierna para aumentar las defensas

PRONOSTICO

Favorahle en la medida que se realice correctamente el tratamients
planteado; & considerar lns variaciones personales.

Estado ORL actwal a los 10 aiios
Estada de salud narmal. Se ha presentada con cuadros de rinitis de

resoliucion cranica de cousa alérgica correspom

ente o cambios estucionales.

que s manifiesta can [a aparicion de rinarren seromucasa, en fos momentos

que na ha realizado el tratamiento con las vacunas orales

INFORME HEMATOLGOGICO
» DIAGNOSTICO a los 5 y 10 afios de edad

Estads o los 5 afios
El paciente fue operade de una cemunicacion interven
actubire del 2004 por an, ¥ plaguetope nia. Los o

cular,

Ferrap

este sindrome tienen una anemalia hematelagica conorida comoa sindrame

sulta en

e Poris-Trousaenu. Exta ks hace propenscs & 108 hEMatomas ¥ Moretones,

¥ a sangrar abundantemente 31 se producen una herida, lo que supane un
yor riesgo de padecer una e
nariz les pusde causar una gran pérdida de sangre. Este problema se
mani

eata de forma doble: al nacer estos nifos, los o

células sanguineas que permiten la cosgulacion= en la sa
(TOMbOCILOPEnia). AGEMAES, CUMNAD 135 PIQUCTAS 5¢ Clev
narmales, Io que generalmente acurre durante la infancis, persiste una
taria. La gravedad de esta d
n peligra su vida)
clevade ricsga de

pero los ninos
Memorragias durante toda su vida,

Par tanta, on las nifios con Sindrome de Jacobsen, debe tenerse en cucnta

medicamentos que afecten a la
el muprafeno, y se les debe preseribic un spray
nasal con desmepresing o vasopresing (Desmospray o DDAYE) para

favorecer 1 cosgulacion n caso de producicse una hemor s agin
El paciente recibis tratamiento con dcide folics ¥ refuerze del aporte de

su Gltima contral, el estudio sanguinea muestra narmalizacion del
hemograma,

TRATAMIENTO

= Consultas | vez al afio con analisis de sangre

= Acido Folice: 20 gotas todos los dias.

= Befuerzo del aperte de hi
comer carnes rojas por lo menos 1 ves al dia.

PRONOSTICO
Favorable en lo medida gque se realic
1a extabilidad de la funcisn plaguetaria de demis células sanguineas.

Estade actual o las 10 aios
Normal,
quéas, sine atrvees de la atimeniacidn

ecesidad de ingerir acide félico, en

i interna. Ineluso un sangrado de |

joles de plaquetas |

cidm es muy

rro alimentaria para Io cual ol paciente debe

1 los contrales periddicos ¥ continge

portante

INFORME CLINICO NEUROLOGICO

2 DIAGNOSTICO a los 5 y 10 atios de edad

INFORME CARDIOLOGICO

> DIAGNOSTICO a los 5 y 10 afios de edad

quirirgicamente a los 6 meses por una comunicacion interventricular peri

retrago psicometriz, y en el estudie sanguinee; pancitopenia tratada con

Estado a los 5 afos
El paciente con Sindrome de Jacobsen o Delecian 11q. fue intervenido

’ . vanCrl
membranosa {€1V] cuya cierre se realizo con parche de Goretex de PTFE,
En su ltimo contrel, al examen clinico presentd una clase funcional 1y
icido folico e hierro, Bl Electrocardiograma y Ecocardiograma dieron
nermales.
TRATAMIENTO
FRONOSTICO
Ia estabilidad de la funcién y parche cardiacos. Cualquier alteracién
cardiaca puede comprometer la vida del paciente
Estado actual a los 10 aflos
Narmal, segin el dltima control

* Consultas 1vez al aflo con Electrocardiograma (ECC) y Ecocardiograma,

Favorable en la medida que se realicen los contrales periadicos y continie

INFORME ENDOCRINOLOGICO
P DIAGNOSTICO a los 5y 10 afios de edad

Es 5 alos
El paciente llegé a la consulta @ los § mescs con antecedentes de cardiopatia congénita
operada y retrasa en el

ecografias pr
ata can]unm

ecimiento. Antecedentes perinstolégicos: embarazo controlads,

ales Burmalcs, aace de Erming, pesns de wac

it 3,175k, APGAR 9-0,
se absere: macrocefalia relativa, fontanela anterior cerrada
o y separadus, naris de dorsa corta y deprinnide, labio
paLidar moderadamente alto y e4trechn, cuelio COrto, LMas Con mamillss

o derecha, clinodactilia bilateral del 5°
aeguia con o m

TSH. Los resultai
crivar 5 la gr

Deleciin 11q lo que explica la sintomatologla
ras0 madurativa, cardlopatios congenitas, ete} talla baja,

ocurridas de novo, aungue estin descriptas, cor
an parentesales; esta situacion f

na o realizados  sus prog
 carpal Indich una dad a3 [1 afo 8 meses) inferior o ba cdad cronaldgica 2
vo por el cual se solieitan analisis somguineos pora estudiar niveles de

de crecimienta y tirasdes.

TRATAMIENTO)

+ Consultan 1 vez ol s par
Hormena de erecimients, tiroidea TSH),
e st putelegia que e encuentran en o

dias
quienes estin descriptas
ow bajos I que acasins s baja estatura de

estos paci
« Realizar el 1
« Tratamienta

jienta de Hormena de crecimiento en el momento pertinente
disciplinaria con otras especialidades por

FRONOSTICO

Favorable 68 Ia medids gt 8¢ radlice correctaments «f Lratamients interdisdplinario

baja estatura y esto fleva a problemas fisieos y psicoligicos en el paciente que alteran su

Eetads actual s las 10 afias

Interdisciplinario y
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INFORME ACOMPANAMIENTO TERAPEUTICO
INFORME DERMATOLOGICO > DIAGNOSTICO a los 5 aios de edad

> DIAGNOSTICO a los 5 y 10 aftos de edad

Estado w lvs 5 afios
El paciente presenta la plel seca con lestones en forma de manchas de

distribucién aleatoria, mis frecuentes en zonas de roce {exantema inespecif
que pican ¥ al rascarse se infectan, las mismas son ratadas con Macril en crema
Ademis, €n sona genitourinarla presents Deematitis del pafal, tratada con

Hipaglos en c
En s iltina e

ela pied con este

TRATAMIENTO
- co '

ermaglos: todos los dlas después de bafarse

= Hipogli: 4 0 5 veces por dio. cada vez que se cambie el paial

PRONOSTICD
Favoralle en la medida que se realicen los controles periddicas y continie con

Estudo uctual a los 10 advs
Nurmal, segiire el ilting control. continua con aplicacian de Cremas con uitaming
Avp

INFORME ACOMPANAMIENTO TERAPEUTICO
> DIAGNOSTICO a los 10 aiios de edad
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