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Diagnostico
El 99% delosindividuos con €l
diagndstico de SW tienen una deleccion
genética contigua alaregion criticadel
SW (chromosomal locus 7q11)
incluyendo € gen ELN € cual puede ser
detectado usando “ fluorescent in situ
hybridization” (FISH).
Prevalencia: 1/20,000.




Sintomas

Retardo mental

Perfil cognitivo

Perfil conductual

Caracteristicas faciaes

Enfermedad cardiovascular

Anomalias del tejido conectivo

Alteraciones endocrinolégicas y de crecimiento

Fenotipo conductual

Hipersociable. Ausencia de miedo alos extrafios
Carécter amistoso, charlatén

Problemas de atencién

Ansiedad

Perserveracion

Dificultades paradormir

Prefiere los adultos a sus comparieros

Aprensivo alas nuevasideas/ Resistenciaa cambio
L e gusta coleccionar pequefios objetos

Sensible alos sentimientos de los otros.




Fenotipo cognitivo

Buena memoria para lugares y personas

Buena memoria auditiva (nombres, letras de canciones)

Poca capacidad de atencion

Poca habilidad para la motricidad fina (escritura, recortar)

Cl verbal > Cl manipulativo

Buena lectura

Dificultades viso-espaciales

Dificultades de aprendizaje de ligeras a severas.

Expresiones poéticas, buenos contadores de cuentos e historias
Dificultades para escribir, dibujar y mateméticas

Primeros afos

« Dificultades de aimentacion * Herniainguinal
— Reflujo gastroesofégico « Enfermedad cardiovascular
— Dificultades de succiény — Estenosis pulmonar
deglucion periférica
— Aversion atexturas — Estenosisvalvular
— Vémitos supradrtica
« Cdlicos prolongados * Hipotonia
« Constipation « Articulaciones hiperextensibles
- Hipercalcemiaidiopatica, 15% * Retardo en lamarcha: 24 meses
« Estrabismo * Retardoené legugje
« Otitiscronica « Dificultades en lamotricidad
*  Prolapso rectal fina

Enfermedad cardiovascular

« Arteriopatiade laelastina
* Puede afectar cualquier arteria
* Laméas comin es la estenosis adrtica supraval vular
¢ Sinosetrata
— Hipertrofiacardiacaizquierda
— Insuficiencia cardiaca
— Estenosis coronaria
— Enalgin caso muerte stibita
« Hipertension en adolescentes y adultos
* Prolapso de lavavulamitral
« Dolor abdominal por estenosis de |as arterias mesentéricas




Anomalias del tejido conectivo

Miopia
Estrabismo
Otitis media crénica
Defensa sensorid: auditivay tactil
Dificultades con |as texturas
Problemas dentales
— Microdontia,
— Hipoplasiadental
— Maloclusion
Dolor abdominal crénico
— Reflujo GE, herniahiatal, Glcera péptica, cholelitiasis, diverticulitis,
estrefiimiento cronico y somatizacion de |a ansiedad
Polaguiuriay enuresis
Nefrocalcinosis
Infeccionesurinarias

Consgo Genético

*Autosomico dominante

sLamayoria de casos son de novo, pero

ocasi onalmente se observa transmision padre-hijo
*Esposible el test Prenatal pero raramente se usa
pues lamayor parte de los casos son esporédicos




