SINDROME DE SMITH MAGENIS

Conocer sus caracteristicas para promover su atencion éptima
Dra. Alfonsa Lora Espinosa

JUNTA DE ANDALUCIA Centro de Salud Ciudad

din. Malaga

INTRODUCCION:

El Sindrome de Smith-Magenis (SMS), descrito en 1982, tiene una prevalencia estimada de 1/25000 nacidos vivos. Afecta porigual aambos géneros. Presenta un fenotipo caracteristico, diversas anomalias
congénitas, retraso en el desarrollo psicomotor con retraso mental en grado variable y alteraciones de com,

portamiento.
El diagnéstico se realiza por el reconocimiento del fenotipo caracteristico y se confirma i éti

fluorescente (FISH), otros estudios genéti a nivel molecular (RAI1) que evid
unadeleccién “de novo". Se hereda de forma autosomica dominante.

1 intersticial e;;\ el cromosoma 17 banda p11.2 (17p11.2). EI SMS ocurre generalmente como resultado de

(Bandas G con nivel de resolucion de 550 bandas), técnicas de hibridacién in situ

OBJETIVOS:
1.- Conocer las caracteristicas de los pacientes diagnosticados en Espaiia.
2.- Promover una atencion 6ptima: Diagnéstico precoz y Seguimiento Integral.

RESULTADOS:

N°de pacientes: 15. Género: 9 hombres y 6 mujeres.

En todos el estudio genético confirmé la del ion del cr 17p11.2, sin
alteracion cromosoémica familiar.

Profesional que sospeché el diagnéstico:

Genetista 6. Neurdlogo 5. Pediatra 2. Endocrino 1. Cirujano 1 caso

Diagnésticos de sospecha previos:

Sindrome de Willians-Beuren: 5 casos

Sindrome x-fragi: 2casos

Autismo, Miopatia, Sind. Prader-Willi, Paralisis cerebral, Anoxia perinatal: 1 caso

VARIABLE Media sSD Min.
Edad actual (anos) 11,93 7,01 4
Edad al diagnéstico (afos) 8,87 5 2
Desarrollo motor: (meses)
- Sedestacién 15,57 7,55 8
- Deambulacién liberada 21,22 4,21 15
- Primera palabra referencial 31,8 17,45 12

PACIENTES Y METODOS:

1.-Revision bibliografica de los casos publicados en Espana.

2.-Busqueda activa de los pacientes diagnosticados, alos que se harealizado una
entrevista semiestructuradaen la que se han valorado 45 variables.

Se ha obtenido el consentimiento informado de las familias para el uso de las imagenes y datos presentados.

FENOTIPO:

Braquicefalia. Hipoplasia o aplanamiento medio-facial. Cara ancha redondeada o
cuadrada. Ojos inclinados u oblicuos hacia arriba. Las cejas son grandes y
contribuyen a dar la impresion de que los ojos estan hundidos, sobre todo en el nifio
pequefio. La nariz es pequefia con una base ancha. La boca es amplia con el labio
superior evertido, "labio de cupido". La piel y el pelo son generalmente de color claro,
aunque el color de los ojos y pestaias suele ser oscuro. Con laedad laformade lacara
se alarga, y aparece un relativo prognatismo, las dimensiones de la mandibula son
superiores a las de sus pares en todas las edades excepto en los menores (3-8 afios).
Manosy pies pequeiios. Tallamas corta de lo esperado.

MALFORMACIONES N°
CONGENITAS ASOCIADAS CASOS
Fisura palatina 1
Comunicacién interventricular 1
Agenesia renal 1

SINTOMAS

Trastorno del sueiio

Retraso cognitivo
Autoagresividad

Hipotonia en periodo R.N. y lactante
Labilidad de humor
Alteraciones del area ORL
Déficit de atencién
Alteraciones oftalmolégicas
Agresividad hacia otros
Hiperactividad

Estrefiimiento

Estereotipias

Impulsividad

Pies planos

Alteraciones traqueobronquiales
Alteraciones succion-deglucion
Obesidad

Escoliosis

Talla baja

poliembolocoilomania

Alt. sensibilidad para dolor/hipotermia

Principal habilidad:

Curiosidad por su entorno, memoria visual, interés por juegos electrénicos.

EXPLORAC. COMPLEMENTARIAS Normal Patolégico No Consta
Hemograma 1

Sideremia

Colesterol 4 10
Funcién inmunitaria 14
Hormonas tiroideas 5 10
Ritmo circadiano de melatonina 14

TRATAMIENTO SEGUIDO:
Educativo-conductual: 80%.
Farmacolégico: 66%. Metilfenidato. Risperidona. Melatonina y Acebutolol.

SEGUIMIENTO: No existe un seguimiento protocolizado.

FUNCION DEL PEDIATRA DE ATENCION PRIMARIA:

-Temprana sospechadiagnéstica.

-Derivacion para estudio genético.

-Coordinacién y/o colaboracién con el equipo multidisciplinario que debe tratar aestos
pacientes.

-Facilitarinformacion, educaciény soporte emocional a la familia.

-Optimizacion terapéutica.

-ldentificacion de los recursos de lacomunidad para estos pacientes y sus familias.

CONCLUSIONES:

. ElSindrome de Smith Magenis es atin bastante desconocido tanto en el ambito h

ion primaria.

- Eldiagnéstico se realiza de forma tardia, cuando las caracteristicas faciales y comportamentales son mejor reconocidas.

k Algunaspatoloiaspresentesa!naclmlento('lsurapalatina,malformaciéncardiacaogenitourinaria),juntoaIahipotoniapuedenspgerireldiagnésticoprecozmeme.En
edades posteriores, el fenotipo caracteristico junto al retraso mental, las estereotipias y los trastornos de conducta sugieren fuertemente esta posibilidad diagnéstica.

. Eltrastorno del suefio, patognoménico en estos pacientes y causa del deterioro de la i

. Es deseable un seguimiento protocolizado que incluya el despistaje de alteraciones frecuentes en estos pacientes: Hipercolesterolemia (>50%). Escoliosis
(>50%). Alt. funcién tiroidea (>25%). Alt. funcién inmune (>25%). Talla baja (>25%)

y familiares, esta insuficientemente estudiado y tratado.

L

g

N Phi?lg'?" '\
& ey
AT B ®

& }»*k?., ¥

Diseio y Realizacion JUAN A. GONZALEZ

Ampliar informacién: www.smithmagenis.net y www.prisms.org




GUIA DE MANEJO DEL SINDROME SMITH-MAGENIS

AL DIAGNOSTICO:

Examen fisico y neuroldgico.

Evaluacion oftaimoldgica para descartar estrabismo, microcérnea, anomalias del iris y alt. de refraccién.
Evaluacion del area de lenguaje.

valuacion ORL para descartar insuficiencia velopalatina, otitis media recurrente, hipoacusia.
Evaluacion del desarrollo psicomotor. Evaluacién psicopedagégica. Evaluacién del suefio.
litica: hemograma, orina, Inmunoglobulinas, perfil lipidico y funcién tiroidea.

Ecografia renal para evaluar posibles anomalias nefrouroldgicas (30% de pacientes).
Ecocardiograma para evaluar posibles anomalias cardiacas (<30% de pacientes).

Rx de columna para evaluar anomalias vertebrales y escoliosis.

Asesoramiento familiar. Estudio cromosémico de los padres.

Derivacion a Atencion Especializada cuando la patologia lo requiera.

RECOMENDADO ANUALMENTE:

Evaluacion multidisciplinar de los aspectos fisicos (oftaimolégicos, ORL, ortopédicos, etc.), psiquicos y educativos.

RECOH! ‘E%‘sSAQ@ S! ESTA CLINICAMENTE

EEG, otras exploraciones de neurcimagen si el paciente
ha convulsionado o tiene focalidad neuroldgica.

GH si presenta talla corta.

Estudio de conduccidn nerviosa si presenta sintomas
de neuropatia periférica.

i

Estudio del estrenimiento.

TRATAMIENTO:
Programa de educacion especial, integracion sensorial.

La hiperactividad, atencion y agresividad, pueden mejorar
con medicacion (Metilfenidato, Risperidona, otras) ademas
de con programas especificos de modificacién de
conducta.

El trastorno del suefo puede mejorar con melatonina

Apoyo psicosocial a la familia.



