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Epidemiología

Uno de los síndromes de deleción más frecuentes
• Deleción más frecuente después de 22q11.2 
• Deleción terminal más frecuente

1/5000- 1/1000 embarazos. 

Da cuenta del 0.5-1.2% de los casos de discapacidad intelectual



Etiología

• Deleción que afecta principalmente al extremo terminal del 
brazo corto del cromosoma 1  puntos de ruptura que van 
desde 1p36.13 a 1p36.33

• 50% deleción terminal de novo
• 29% deleción intersticial
• El resto obedecen a reordenamientos cromosómicos mas 

complejos



Clínica

Rasgos faciales dismórficos 
distintivos

• micro braquicefalia
• Fontanela anterior amplia con 

retraso de cierre (>3 cm al 
nacer)

• Cejas rectas, ojos hundidos
• Puente nasal ancho y 

deprimido, retrusión del tercio 
medio facial

• Orejas anómalas de 
implantación baja y rotadas 
posteriormente

• Filtrum largo y barbilla 
puntiaguda.

SNC/desarrollo:

• Hipotonía
• Retraso del desarrollo y 

discapacidad intelectual (más 
del 75% de los casos)

• Convulsiones
• Hipotonía
• Anomalías cerebrales 

estructurales. 
• Alteración o ausencia del habla
• Anomalías oculares/de la visión  

(50-75%), Hipoacusia 25-50%

Otras anomalías:

• Defectos cardiacos 50-75%
• Restricción del crecimiento de 

inicio prenatal. 
• Extremidades: braquidactilia, 

camptodactiia, pies cortos
• Anomalias de los genitales 

externos (25%)
• Anomalias renales (20%)
• Hipotiroidismo



Descripción clínica

• Hipotonía congénita  dificultades para alimentarse, retraso del desarrollo motor y de las 
habilidades motoras finas, retro/ausencia del habla. 

• Nivel variable de discapacidad intelectual en todos los pacientes. 
• Restricción de crecimiento de inicio prenatal
• Alteraciones estructurales en cerebro
• Crisis epilépticas
• Defectos cardiacos congénitos
• Trastornos oculares/de la visión
• Hipoacusia 
• Anomalías esqueléticas 
• Anomalías de los genitales externos
• Con menor frecuencia: anomalías renales  e hipotiroidismo. 
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Hallazgos en ecografía prenatal

• No específicos
• La información de hallazgos a la ecografía que lleven a buscar 

diagnóstico prenatal escasa. 
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• Estudio multicéntrico
–  10 nuevos casos entre 2012 y 2017: en todos la indicación de estudio 

prenatal fue por hallazgos anormales en la ecografía: TN aumentada (4), 
hipoplasia de CC (2), ventriculomegalia (3), retrognatia (2), defecto cardiaco (1). 
• En todos múltiples anomalías: CC (4), anomalías cerebrales (6), AU única (2)
• Sólo en un caso la alteración de encontró con cariotipo, y se asoció a una 

duplicación en el cromosoma 17
• En 7 casos la deleción de 1p36 fue la única anomalía en el estudio genético. 
• 7 embarazos fueron interrumpidos. En otro caso hubo una muerte fetal. 



•  Sumando estos casos con la literatura previa: 32 cosas en total
– Bajo número de diagnóstico prenatal (solo 10) en Francia, 9 diagnóstico 

con Array 
– Correlación genotipo- fenotipo es desafiante gran variabilidad, escasa

correlacion
– Frecuente la presencia de anomalias estructurales cerebrales, siendo lo 

mas frecuente la ventriculomegalia (10) 
– En resumen:

• Sin hallazgo en ecografía en 4 casos
• Sólo un hallazgo ecográfico en 5 casos
• Más de un hallazgo en 19 casos.



Métodos diagnósticos

• FISH, array:
– Array es la técnica más efectiva para estudio prenatal

• Ecocardiogradía + ECG
• RNM para anomalías cerebrales. 
• EEG para crisis epilepticas



Consejería genética

• La mayoría de los casos son esporádicos pero es posible 
heredar una traslocación desequilibrada de un progenitor con 
un reordenamiento equilibrado. 



Manejo y tratamiento

– Multidisciplinario
– Rehabilitación
– Manejo farmacológico de las complicaciones. 
– Controlar alimentación y crecimiento
– Evaluar TSH, T3 y T4



Pronóstico

• Gravedad variable
• Crisis epilépticas y otros problemas médicos parecen mejorar 

con el tiempo
• Dependencia de sus cuidadores para la mayoría de las AVD y 

requerirán apoyo médico durante toda la vida. 
• Sobrevida hasta vida adulta. 
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