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RUBISNTEIN TAYBI

DESCRIPCION: Este sindrome es una enfermedad genética multisistémica de
expresion clinica variable, con una prevalencia estimada de entre 1/300000 y 1/720000
casos. Se conocen casos en la raza blanca, negra y en japoneses. Suelen ser casos
esporadicos aunque se conozcan casos de transmision de padres a hijos, lo que para los
expertos supondria una posible transmisién autosomica dominante. Se ha identificado
una anomalia cromosomica en el par 16, en el gen que codifica una proteina (CREB).
Cuando el afectado es un padre, el riesgo de recurrencia es de un 50% para cada hijo.
Entre hermanos el riesgo es menor del 1% aproximadamente.

SINTOMAS: Se caracteriza por retraso mental, primeros dedos de los pies y pulgares
anchos (en porra), arqueamiento del 5° dedo, microcefalia y rostro caracteristico, talla
baja con una marcha rigida e inestable. Al sonreir suelen presentar una muesca
caracteristica. Se detectan retraso del crecimiento y de la edad 6sea, dientes apifiados,
casos de macrocefalia, exceso de vello en el cuerpo, pelo caracteristico en cantidad y
en la linea de crecimiento. Coeficiente mental entre 30-70, pudiendo llegar a leer. Se
producen retrasos en las diferentes etapas del desarrollo (sentarse, caminar, hablar, etc)
y en aquellas actividades que requieren un control y coordinacion de la actividad
muscular y mental. La microcefalia puede acompafiarse de paladar arqueado,
mandibula pequefia, estrabismo, astigmatismo, parpados caidos y/o plegados. Pueden
padecerse otro tipo de malformaciones organicas e infecciones de repeticion. Su
diagnostico clinico se hace sobre los dos afios y se confirmar mediante citogenética
molecular el 25% de los casos. Se recurre en algunos casos a la cirugia para mejorar la
movilidad de las extremidades y estos pacientes deben ser atendidos por un equipo
multidisciplinar.
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