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SINDROME DE MICRODELECION 15Q24
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INTRODUCCION

.° El sindrome de microdeleccion 15924 es una anomalia cromosdmica extremadamente rara.-
.provocada por una microdeleccion en la region cromosomica 15924. :
E- Se caracteriza por dificultades de crecimiento o alimentacion, rasgos faciales distintivos, hipotonia, -
‘discapacidad intelectual, anomalias genitales (en varones), esqueléticas y digitales, infecciones:
‘-recurrentes y alteraciones oculares entre otras. .

m Paciente mujer de 7 anos de edad, de nacionalidad turca sin antecedentes personales ni familiares .
- de interés. Acude por primera vez a la consulta de Neuropediatria a los 5 afios por retraso -
psicomotor.

m RM craneal, ecocardiografia, estudio metabodlico (cobrey [

ceruloplasmina, creatina/creatinina orina, purinas y pirimidinas -

en orina, acidos organicos en orina y aminodcidos fraccionados -

en orina y sangre) normales.

Cariotipo y X-fragil normales.

CGH array que detecta mutacion patogénica 15924.1qg24.2

- diagnostica del Sindrome de microdelecion 15g24. -

m En el estudio genético de ambos progenitores no se observa la -

. mutacion detectada en nuestra paciente por lo que se .
determina que la alteracidn identificada previamente en el caso .
indice debe considerarse de aparicion de novo’ :

m Se realiza estudio oftalmologico y otorrinolaringologico sin
hallazgos patoldgicos.

= Fenotipo facial con cara alargada, !

- hipertelorismo,  filtro largo, epicantus,:
hendiduras palpebrales antimongoloides e
implantacion alta del cabello
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= Hipotonia generalizada junto a wuna: epicanticos
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hiperlaxitud articular marcada (puntuacion -
de Beighton: 9), torpeza motora y reflejos-
miotaticos exaltados
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‘1. El sindrome de microdeleccion 15924 fue descrito por primera vez en el ano 2007. Es una
Ealteracién cromosOomica rara de herencia autosomica dominante.

‘2. La mayoria de los casos ocurren de forma esporadica, como en el caso de nuestra paciente.

53. No hay suficientes datos de seguimiento longitudinal para determinar la esperanza de vida, aunque
‘la supervivencia hasta la edad adulta es tipica, y el pronostico depende de las anomalias asociadas.
54. El manejo debe ser multidisciplinar, recomendandose en el momento del diagndstico realizar
‘evaluacion auditiva, oftalmoldgica, del desarrollo, y ecocardiografia basal.



