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INTRODUCCION

El sindrome de Jacobsen es una enfermedad producida por la deleccidon del brazo largo del cromosoma 11. Su frecuencia
se estima en 1 de cada 100000 nacimientos. El diagndstico definitivo es genético. Presentamos dos casos que exponen la
importancia del seguimiento inmunoldégico en estos pacientes.
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DESCARGAR PROTOCOLO

EDAD ACTUAL 10 anos 3 anos
EDAD AL DIAGNOSTICO 3 afios Diagndstico prenatal
RASGOS DISMORFICOS CRANEOFACIALES Si Si
CARDIOPATIAS CIV resuelta CIV y DAP
PARIS TROUSSEAU No No
ANOMALIAS OCULARES Si No
TRASTORNOS DE LA CONDUCTA Si No
ANOMALIAS RENALES Y UROGENITALES Si Si
CRISIS EPILEPTICAS No No
ESTRENIMIENTO Si No
ESTENOSIS PILORICA No No
DISREGULACION INMUNE Si No
SEGUIMIENTO Atencion temprana, logopedia, psicologia, En atencion temprana y en logopedia (disfagia)
TRATAMIENTO ACTUAL Corticoides inhalados, antileucotrienos, Corticoides
fisioterapia respiratoria, inmunoglobulinas
subcutaneas mensuales y metilfenidato

CONCLUSIONES Y COMENTARIOS

* El principal diagnostico diferencial incluye los sindromes de Turner y de Noonan.
. *%* Aproximadamente, el 90% de los casos se producen por mutacion de novo.

*** Se requiere un manejo multidisciplinar debido a las multiples alteraciones que pueden presentar. El seguimiento
inmunologico y deteccion precoz de defectos inmunes es esencial por la mortalidad asociada a las complicaciones
infecciosas. Asimismo, es fundamental la optimizacion del calendario vacunal.

»* Existe una asociacion de pacientes llamada 11q Espaifia que establece recomendaciones muy utiles para los familiares y

profesionales. DD
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