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Descripcion

El sindrome de delecion 22911 es un trastorno genético que se produce por la pérdida o duplicacion de un
fragmento o region especifica del cromosoma 22, lo que puede producir varios problemas médicos, que
pueden ir desde defectos cardiacos y retrasos en el desarrollo, hasta epilepsias o efectos en la apariencia
del rostro (paladar hendido).

Causas

La region cromosémica 22q11.2 alberga medio centenar de genes, algunos de los cuales controlan deter-
minados aspectos del desarrollo embrionario, de manera que, al perderse un fragmento del cromosoma
22, se producen una serie de anomalias.

La mayoria de las personas afectadas por el sindrome no experimentan todos los problemas de salud
asociados con él y, por lo general, la mayoria de ellos pueden controlarse con tratamiento, especialmente
si se detectan a tiempo.

Sintomas y Signos

Los afectados pueden presentar hasta 180 anomalias diferentes, que varian en su presentacion y en su
gravedad.

Las mas frecuentes pasan por problemas cardiacos, trastornos del comportamiento, infecciones recu-
rrentes, problemas de alimentacion, anomalias en los riflones, problemas hormonales, trombocitopenia,
escoliosis, pérdida auditiva, un rostro peculiar, paladar hendido, retraso en el desarrollo y problemas de
aprendizaje.

También pueden producirse problemas autoinmunes y trastornos de la personalidad.

Tratamiento

No existe una cura para el sindrome de delecion 22q11, pero si pueden tratarse muchos de los problemas
asociados.

El médico sera quien determine el tratamiento especifico segun la edad, la salud general, |a historia clini-
ca, la magnitud de la enfermedad, la tolerancia del paciente a medicamentos especificos, procedimientos
o terapias, las expectativas para el curso de la enfermedad, etc.

Con el tratamiento adecuado para los defectos cardiacos, los trastornos del sistema inmunolégico y otros
problemas de salud, la mayoria de nifos sobreviven y pueden desarrollarse, siendo muy bajo el porcen-
taje de menores con defectos cardiacos y problemas graves del sistema inmunoldgico que no sobreviven
al primer ano.

Generalmente, estos ninos necesitan ayuda adicional en el periodo escolar, ya que olvidan las cosas con
mucha facilidad y deben acudir al médico de forma frecuente para sus revisiones. Asimismo, también
necesitaran un cuidado a largo plazo para sus necesidades individuales.
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