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Anomalias genéticas en el cromosoma 14

Sindrome Ring 14:

Enfermedad genética rara (50 casos publicados en la literatura médica)
causada por una anomalia del cromosoma 14 que adquiere forma de

anillo y se asocia generalmente a una perdida parcial del material
genético.

Delecion linear:

Enfermedades genéticas provocadas por una pérdida de un fragmento
del cromosoma 14
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Caracteristicas clinicas mas frecuentes

SINDROME RING 14 DELECIONES

¥ ¥

*Retraso del desarrollo psicomotor y del lenguagje
*Problemas de comportamiento
*Rasgos autistas (estereotipias/aislamiento/intereses limitados
« Anomalias morfolégicas cerebrales
(microcefalia/hipoplasia/agenesia del cuerpo calloso)
* Malformaciones faciales

* Epilepsia (generalmente de aparicion precoz y farmacorresistente)

* Anomalias pigmentarias retinianas




Objetivo del estudio

Se ha observado una amplia variedad fenotipica en los ninos con
mutaciones del cromosoma 14 (mayor o menor presencia de patologias
asociadas, anomalias morfolégicas cerebrales, etc.) asi como una
variedad significante desde el punto de Vvista del desarrollo
neuropsicolégico (Zollino et al. 2009)

¥

El objetivo de este trabajo es proporcionar una descripcion de la
capacidad comunicativa y linguistica de los ninos italianos con sindrome
Ring 14 y deleciones, prestando especial atencién a la influencia de tres

factores:

* la presencia o ausencia de autismo
* la presencia o ausencia de epilepsia

* la presencia de anomalias morfoldgicas cerebrales



Participantes y procedimiento

En el proyecto de evaluacion de las habilidades comunicativas se han
incluido

15 sujetos con edades comprendidas entre los 2 y los 16 anos de edad
que padecen Ring 14 (n=6) o con delecion del cromosoma 14 (n=9)

Andlisis de la comunicacion espontanea durante la
interaccion con el adulto

Los 8 ninos mads pequenos (de 2 a 7 anos de edad) se examinan
longitunidalmente a fin de exponer el desarrollo evolutivo de las
habilidades comunicativas



1- Descripcion del nivel de desarrollo lingiistico alcanzado por los
participantes del estudio (andlisis de la primera sesion)

2- Ejemplos comparativos entre determinados casos que permiten
analizar la influencia de los factores caracteristicos (fipo de anomalia
genética, presencia de autismo, epilepsia o anomalias morfologicas
cerebrales) en el desarrollo del lenguagje.



Participantes con delecion del cromosoma 14
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Ejemplo comparativo N° 1 [FG_Ring - SI_Del]

2 ninas con anomalias genéticas diferentes:

«FG (02;08) F > Ring 14

(Ausencia de autismo / epilepsia (controlada) / anomalias morfoldgicas
cerebrales leves)

*SI (03;04) F > Deleciones

(Ausencia de autismo / Ausencia de epilepsia / Ausencia de anomalias
morfologicas cerebrales)

FG_Ring SI_Del

Sesion con apoyo Deambulacion auténoma

Capacidad minima de

. y: Juego simbdlico
manipulacion




Ejemplo comparativo N°

1 - Desarrollo del lenguaje

Comunicacién linguistica

100%
90% -
80% -
70% -
60%
50% -
40% -
30% -
20% -
10% -

0% -

O monorematici
O preverbali livello2

@ preverbali livellol

FG_Ring

SI_Del

FG_Ring 64 enunciados
SI_Del 63 enunciados tras 20
minutos de interaccion

Comunicacion no
lingUistica

FG_Rin

@ indicare

[0 mostrare

O richiesta_ritualizzata
@ convenzionali

M iconici

FG_Ring 8 gestos
SI_Del 16 gestos
tras 20 minutos de
interaccion




Ejemplo comparativo N° 2 [GG_Ring - FS_Ring]

2 ninos con Ring 14:
GG (10;07) M > Ring 14

Autismo / epilepsia farmacorresistente / Ausencia de anomalias
morfolégicas cerebrales

*FS (12;01) F > Ring 14

Ausencia de autismo / epilepsia (controlada) / anomalias morfoldgicas
cerebrales leves (leve hipoplasia de la sustancia blanca)

GG_Ring FS_Ring

04:03 06:00




Ejemplo comparativo N° 2 - Desarrollo del lenguaje

Diferentes tipos de palabras utilizadas durante 15 minutos de interaccidén

GG_Ring FS_Ring

46 140

Longitud media del enunciado

GG_Ring FS_Ring

2 2,71




Ejemplo comparativo N° 3 [LL_Del - BF_Del]

2 ninos con delecion del cromosoma 14:

°LL (07;08) M - Deleciones

Ausencia de autismo / Ausencia de epilepsia / anomalias morfoldégicas
cerebrales leves (reduccion leve del cuerpo calloso)

*BF (07;08) F > Deleciones

Ausencia de autismo / Ausencia de epilepsia / diversas anomalias
morfologicas cerebrales (hipoplasia leve del cuerpo calloso, déficit
opercular)




Ejemplo comparativo N° 3 - Desarrollo psicomotc

Escala Griffiths (a lo largo de 8 anos)

60
2 50 »
£ 40
§_.30 / \ / —o— LL_Del
E e A4 ~#— BF_Del
= 20 - \
T
® 10
0
Locomotoria Personale- Linguaggio Coord. occhio- Performance Ragionam.
Sociale mano Pratico

LL Del: e.m. =03;08
BF Del: e.m.=01:04



Ejemplo comparativo N° 3 - Desarrollo del lenguaje

N° de enunciados realizados tras 20 minutos de interaccion

160
140
120
100
80
60

40
0 £

0 .
/ LL_Del BFM

O en_preverbali

B en_verbali

E monorematici 5 preverbali
[ en. senza verbo livellol
L1 frasi semplici B preverbali
@ frasi complesse livello2

Enunciados linguisticos LL Del Enunciados pre-linguisticos BF Del




Conclusiones

Descripcion de los participantes:

*Las competencias lingUisticas y comunicativas de los nifos con Ring 14y
delecidon del cromosoma 14 NO son homogéneas.

Eiemplo comparativo FG Ring - S| Del:

*El desarrollo del lenguaje en los ninos con Ring 14 es generalmente mas
complicado, debido en gran medida al importante nUmero de patologias
asociadas (epilepsia mas grave o farmacorresistente y autismo mas
frecuente)



Conclusiones

Eiemplo comparativo GG Ring - FS Ring:

*En el grupo de ninos con Ring 14 se observa una influencia notable de los
ataques epilépticos y de los rasgos autistas

->Solamente FS que padece ataques controlados farmacolégicamente y
no presenta rasgos avutistas tiene un buen desarrollo del lenguagje

Ejemplo comparativo LL Del - BF Del:

*En igualdad de ofras condiciones, es posible que las anomalias
morfologicas cerebrales influyan en el desarrollo psicomotor y linguistico
de los ninos con el mismo tipo de anomalia genética
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