Sindrome de Rubinstein-Taybi:

Un breve vistazo

El sindrome de Rubinstein-Taybi (SRT) es un trastorno
genético raro que afecta aproximadamente 100,000 a
125,000 recién nacidos cada afio en todo el mundo'?34,
En el 50-60% de los casos, es el resultado de mutaciones
en el gen CREBBP en el cromosoma 16p13"234, también
llamado a veces SRT Tipo 1. Las personas con esta forma
de SRT tienen muchas de las siguientes caracteristicas:
pulgares grandes y angulados, primeros dedos de los
pies anchos, nariz aguilefia caracteristica, estatura baja,
pelo y pestafias gruesos, ojos inclinados hacia abajo y
paladar angosto"?3*4. Una variacién genética mas rara
que afecta al 3-8% de las personas diagnosticadas

es el resultado de mutaciones en el gen EP300 en el
cromosoma 2245, que se conoce como SRT Tipo 2. Las
personas con este tipo de sindrome tienen algunas de

las caracteristicas que se ven en el SRT Tipo 1, pero
los rasgos faciales pueden ser mds suaves y es menos
probable que los pulgares estén en dngulo hacia afueraZ.

En la mayoria de los casos, se hace una prueba genética
para confirmar un “diagndstico médico” de SRT®. La
prueba se puede hacer a cualquier edad, pero la edad
promedio del diagndstico es 15 meses®. Sin embargo, en
aproximadamente el 30% de los casos, las personas con
caracteristicas tipicas de SRT no tienen una mutacion
identificada en los genes CREBBP o EP300, lo que
significa que no se conoce la causa del SRT. En esos
casos, un genetista podria hacer un “diagndstico clinico”
en base a las caracteristicas fisicas del SRT presentes,
en vez de la confirmacién mediante la prueba genética®”’.

Cosas para tener en cuenta en cada etapa de la vida*

PRIMEROS MESES: Bajo tono
muscular; dificultades para comer
y tomar7

PRIMEROS ANOS: Aumento de
peso; problemas de suefio debido
a obstrucciones en la respiracion;
problemas gastrointestinales;
médula anclada; queloides!261415.24

EDAD ESCOLAR: Aspecto social
.y participacion en actividades;
contindan inquietudes relacionadas
con aumento de peso; inquietudes
denta|es1,2,6,14,15,22,23

*las listas no son exhaustivas

Puede obtener mds informacion en nuestro folleto sobre
SRT, www.bit.ly/2We6EUR o comuniquese con nosotros
en rts@cchmc.org, 513-636-4723
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ADOLESCENCIA: Comienzo de la
pubertad; inquietudes relacionadas con
el comportamiento; mayor necesidad
de suefio; contindan inquietudes
relacionadas con aumento de peso;
conversaciones sobre embarazo y
prevenciéon del embarazo®'#1523

TRANSICION A LA ETAPA ADULTA:
Transicidn de proveedores de atencion
de la salud pediatricos a adultos;
programas durante el dia y empleo;
vida en la comunidad

ETAPA ADULTA'Y ENVEJECIMIENTO:
Curvaturas en la columna vertebral;
problemas en la vista; queloides; tumores;
aumento de las inquietudes relacionadas
con el comportamiento; controles
frecuentes con especialistas; planificacion
del envejecimiento y del final de la vida®"*®
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Lineamientos para atencion de la salud
INQUIETUDES MEDICAS POR ESPECIALIDAD

Anestesiologia (Anesthesiology)

« Se recomienda mucho una cita preoperatoria debido al mayor
riesgo de aspiracion y/o paro cardiaco, diferencias en las vias
respiratorias pueden afectar la intubacion?56

Cardiologia (Cardiology)
« Aproximadamente 30% de las personas con SRT tienen
enfermedad cardiaca congénita®®,

Dermatologia (Dermatology)

- Se pueden formar queloides como resultado de cicatrizacién de
la piel después de un trauma (cirugia, picadura de insecto, vacuna,
etc.) y se forman con mas frecuencia en el pecho y la espalda?

¢QUE COMPARTIR CON FAMILIARES
Y PERSONAS A CARGO?

« Ponerse en contacto con especialistas
médicos y del desarrollo adecuados, ademas
de apoyos en la comunidad, si es posible.

- Animar a las familias a contactar agencias
de servicios para discapacidades del
desarrollo locales y/o estatales para
obtener apoyo y recursos.

- Compartir el folleto: “Entender el
sindrome de Rubinstein-Taybi: Guia para

Gastroenterologia (Gastroenterology)

- Problemas de reflujo, nduseas y regurgitacion son mas
comunes en bebés con el sindrome. Puede ser necesario
usar sonda de alimentacion®

- Son comunes los problemas de estrefiimiento

- Hay mayor probabilidad de malrotacién intestinal*®

Genitourinario (Genitourinary)

» Mayor probabilidad de estrefliimiento puede causar infecciones

urinarias frecuentes

- Los varones pueden tener retraso en descenso de los testiculos®

Neurologia (Neurology)
« Es comun el problema de médula anclada?52¢

- Los sintomas de médula anclada incluyen problemas para ir al
bafio después de haber dejado los pafiales, dificultades para

sentarse erguido y dolor en la espalda baja y las piernas
Oftalmologia (Ophthalmology)

- Es comn glaucoma y/o estrabismo en los primeros meses de
vida, y también lagrimas o secrecion crénicas en los 0jos®*™"

Ortopedia (Orthopedics)

« Problemas en la manera en que se forman los huesos y la
flexibilidad de los tendones pueden llevar a dislocacion de la rétula,
problemas en la cadera y dolor en la espalda y las piernas®™"

Respiratorio/Otorrinolaringologia (Respiratory/ENT)

- Riesgo de infecciones de oido frecuentes y pérdida
de audicién leve®

- Conductos nasales y vias respiratorias pequefias pueden
causar infecciones respiratorias y neumonia®®

» Se puede recomendar cirugia para extirpar amigdalas y

adenoides agrandadas para tratar apnea del suefio obstructiva®
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familias y profesionales” para aumentar el
conocimiento y conciencia del sindrome y
las necesidades del nifio. Pueden encontrar
una copia electronica del folleto en:
https://bit.ly/2Yj1PPF

Animar a las familias a llevar un registro
detallado de las visitas a los médicos, en

un cuaderno para registro de la atencion o
similar, para que los proveedores de atencion
de la salud puedan colaborar si es necesario.

Proporcionar el sitio web para SRT de
Cincinnati Children’s Hospital (CCHMC)

para obtener mas informacidn sobre el

SRT: www.bit.ly/2Hekgvl (solo disponible
en inglés)

Animar a las familias a unirse a grupos de apoyo
en Facebook, como el “Grupo de Sindrome
de Rubinstein Taybi” o “Apoyo para familia y
amigos para el Sindrome de Rubinstein-Taybi
(SRT)” (grupos disponibles en inglés).

“Morgan nos ha
enseflado a apreciar
incluso la mas
pequefia de las
victorias. Cada nueva
pequefia habilidad
que aprende nos
da un poco de
esperanza”. Papd
y mamd de Morgan
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