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Enfermedades  raras o minoritarias 

 Prevalencia inferior a 5 casos / 10.000 habitantes (<1/2.000) 

 Afectan al 7% de la población mundial 

 Se han identificado más de 7.000 enfermedades raras  

 El 80% son de origen genético 

 Gran parte de las  enfermedades raras son 

enfermedades  degenerativas 

 Un 75% de las enfermedades raras afectan a niños/as. 

 Un 30% de los niños con enfermedades raras fallecen antes 

de los 5 años de vida. 



 Poco conocidas 

 La falta de conocimientos médicos y científicos ocasiona una 

demora en su diagnóstico 

 Para su abordaje asistencial se necesita una atención 

interdisciplinar e integral 

Enfermedades  raras o minoritarias 





Deleción 22q11.2 

Cromosoma 22 



FISH (Hibridación In Situ con  

Fluorescencia) 

95% deleció 22q11 

o206 pacientes con CC,   

   27 del 22q11,13%                                     

     

              

Síndrome de deleció 22q11 
 

Array-CGH 

oTotal 125 pacientes, 7 casos 

familiares 

 



 Deleción 22q11.2  
 La deleción más frecuente (90%) se expande de LCR22-A a 

LCR22-D, de 3Mb 

 Un 8% la deleció se expande de mesura de LCR22-A a LCR22-
B, de 1,5Mb 

 Resto de regiones delecionadas un 2% 

 

 

 

 

Clin Genet 2010; 78:201-218 
Lancet 2007 (October 20, 370): 1443- 1452 
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Síndrome deleción 22q11.2 

 Prevalencia publicada de 1:4000 a 1:6000 (aunque puede ser 

tan alta como 1:2000) 

 Es la segunda causa más común de retraso del desarrollo y 

malformaciones congénitas cardíacas después del Síndrome 

de Down  

 Afectación multisistémica 

 Penetrancia completa 

 Expresividad variable 

 

 



Síndrome deleción 22q11.2 

Cardiopatía congénita conotruncal (49-83 %) 

 Hipocalcemia e inmunodeficiencia (60-77%) 

Anomalías del paladar – insuficiencia velopalatina (69-100%) 

 Características faciales  

 Trastorno del aprendizaje (70-90%) 

Discapacidad intelectual leve (25-40%)  

 Predisposición a trastornos psiquiátricos (60%). Esquizofrenia 

(25%) 

Déficit hormona crecimiento (4%) 

 



 El manejo es muy diferente según la edad 

 

 

 

Lancet 2007 (October 20, 370): 1443- 1452 

Síndrome deleción 22q11.2 



 

 

 La mayoría veces muy sutiles y variables 

 

 

Características faciales 

http://www.rarechromo.org/information 

J Med Genet 2005;42:871-876 doi:10.1136/jmg.2004.030619 
A tipica 



Información a 
paciente y 
padres 

• Informe genético 
con información 

Estudio a padres 
para descartar 
formas 
heredadas 

• Asesoramiento a 
familiares 

Coordinación 
seguimiento 
multidisciplinar 

• Indicar 
exploraciones 
necesarias 

Información 
Asociación 22q 

Del diagnóstico se deriva... 



Paciente 

Genética Clínica 

Cardiología 

Foniatra 

Cirugía 
Maxilofacial 

Endocrinología 

Inmunología 

Oftalmología Logopedia 

Odontología 

Hematología 

Ortopedia y 
traumatología 

Nutrición 

Psiquiatría 

Paciente 

Especialistas 
médicos 

Psicopedagogo Psicólogos 

Educadores 

Seguimiento  

multidisciplinar 



El equipo está formado por 

especialistas motivados y expertos 

en la enfermedad y en sus 

complicaciones  
 

  La discusión de casos será la base 

para la experiencia del grupo y para 

el conocimiento de la enfermedad 

 

Se han elaborado guías de seguimiento: 
En nuestro centro 

A nivel estatal 

A nivel internacional 

 

 Se organiza la participación de diferentes especialistas del 

hospital para adecuar y coordinar las visitas 

Atención multidisciplinar 



Seguimiento  

multidisciplinar 



Riesgo familiar 

• 94% deleción de novo. Riesgo de 
recurrencia muy bajo 

• 6% deleción heredada de un 
progenitor, riesgo de recurrencia 
50% 

 

Repercusión clínica:  
• Características, gravedad y evolución  
• Prevención y detección de anomalías asociadas 
• Tratamiento 

Asesoramiento genético 



http://www.rarechromo.org/information 



Gracias por su 
atención 


