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¢ Qué es el sindrome de Floating-Harbory como se causa?

El sindrome de Floating-Harbor es una condicidn genética que causa baja
estatura, retraso en el habla y el lenguaje y caracteristicas faciales
caracteristicas. Lleva el nombre de los dos hospitales donde se describié por
primera vez: el Boston Floating Hospital y el Harbor General Hospital en

California.

Los genes son instrucciones que tienen roles importantes en nuestro
crecimiento y desarrollo. Estdn hechos de ADN y se empaquetan en estructuras
lamadas cromosomas. El sindrome de Floating-Harbor es causado por una
alteracion (mutacion) en el gen SRCAP, lo que significa que el gen no funciona
correctamente. El gen SRCAP esta en el cromosoma 16 dentro de una banda
llamada p11.2. Todos tenemos dos copias del gen SRCAP: una en el cromosoma
16 heredado de nuestra madre y otra en el cromosoma 16 heredado de nuestro
padre. El gen SRCAP es importante para regular el crecimiento y la division
celulary es importante para el desarrollo normal. Un individuo solo necesita
tener una copia alterada del gen SRCAP para verse afectado por el sindrome de
Floating-Harbor. Esto se conoce como "herencia autosémica dominante”.

Rasgos méas comunes

Todos los nifos con sindrome de Floating-Harbor son bajos y tienen retraso
en el habla y el lenguaje, aunque la gravedad puede variar. Otras

caracteristicas tipicas incluyen:

Rasgos faciales caracteristicos como una nariz prominente

Trastorno de aprendizaje leve a moderado

Problemas menores con audicion y vista

Problemas menores con genitales como testiculos no descendidos

Problemas renales

“ Descubrimos que describirlo
como “retraso” del habla es
enganoso, ya que implica que la
capacidad de hablar con fluidez
llegara con el tiempo. El tiene un
vocabulario limitado y una
pronunciacion poco clara para todos
menos para aquellos que lo
conocen bien.”

“ Ella es muy independiente y le
gusta probarlo todo. Lucha con
algunas cosas, como el aprendizaje
formaly especialmente las
matematicas, pero se esfuerza
mucho. Le gusta mucho su tabletay
le gusta editar videos en ella. ”



¢ Cuanta gente tiene esta condicion médica?

El sindrome de Floating-Harbor es una condicion rara con alrededor de 100
individuos reportados en la literatura médica. El gen para el sindrome de
Floating-Harbor solo se identificé en 2012. Hasta este momento, se realizé un
diagnostico del sindrome de Floating-Harbor basado solo en las caracteristicas
clinicas de la afeccidn. Ahora, a menudo se ofrece una prueba genética para
confirmar el diagnostico. La mayor disponibilidad de pruebas genéticas para el
sindrome del Floating-Harbor significa que es probable que mas nifios y adultos
sean diagnosticados en el futuro.

¢Por qué ha ocurrido esto?

Cuando se concibe a los nifos, el material genético de sus padres se copia en el
dvulo y el esperma que crea un nuevo hijo. EL método de copia no es perfectoy
ocasionalmente se producen alteraciones genéticas aleatorias por primera vez.
Tales alteraciones genéticas, por lo tanto, no se encuentran en los padres del
nino. En la gran mayoria de las familias que conocemos hasta el momento, la
alteracion del gen SRCAP ocurrié "de la nada” (esto es lo que puede escuchar a
un genetista refiriéndose como un cambio "de novo"). En raras ocasiones, uno
de los padres también tendra el sindrome de Floating-Harbor vy, si este es el
caso, la alteracidn genética se ha heredado del padre afectado.

¢ Puede volver a ocurrir?
Siempre y cuando ninguno de los padres tenga el mismo cambio SRCAP que su
hijo, la posibilidad de tener otro hijo con el mismo cambio genético se
consideraria extremadamente baja (menos del 1%). La razén por la cual existe
un riesgo residual de recurrencia se debe a un fenémeno raro llamado
"mosaicismo gonadal”. Esto es cuando un padre lleva un cambio genético, pero
se limita a un pequeno grupo de ovulos 0 espermatozmdes Por lo tanto, el
cambio genético no se detectaria :
en el analisis de sangre de este
padre. Si cualquiera de los padres
tiene la misma alteracion del gen
SRCAP que su hijo [y, por lo tanto,
también tiene el sindrome de
Floating-Harbor), cada vez que
tengan un hijo en el futuro habra
una probabilidad del 50% (1 de 2)
de tener otro hijo con dicho
sindrome.
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Desarrollo

Crecimiento
La mayoria de los bebés con sindrome de Floating-Harbor tienen bajo peso al
nacery tardan en aumentar de pesoy altura. La altura media de un adulto es de
140-155 cm. El tamafo de la cabeza suele ser normal. Las radiografias en la
vida temprana pueden mostrar que los huesos se desarrollan lentamente (edad
6sea retrasada). Algunos ninos tienen niveles bajos de hormona de crecimiento
y pueden beneficiarse de las inyecciones de hormona de crecimiento para
mejorar su crecimiento.

“ Ella ahora tiene 13 anos y ha estado con inyecciones de
hormona de crecimiento desde que tenia 4 anos, después de
haber sido diagnosticada con este sindrome a la edad de 3 anos.
iDebe dejar de tomarla cuando tenga 14 anos, un momento que
esta esperando inmensamente! ”

Sentarse, moverse, andar
Los ninos generalmente no tienen demoras para alcanzar sus hitos motores,
como sentarse, gatear y caminar.

Lenguajes
Todos los nifos con este sindrome tienen cierto grado de retraso en el habla y el
lenguaje y esto puede ser grave. Algunos ninos no aprenden a hablar. Las
habilidades del lenguaje receptivo (comprension del lenguaje hablado) suelen
ser mas fuertes que las habilidades del lenguaje expresivo (hablar o sefas). Los
ninos con sindrome de Floating-Harbor a veces tienen una voz aguda o "nasal”
distintiva.

Aprendizaje
Los ninos generalmente tienen una discapacidad de aprendizaje leve a
moderada. La mayoria asiste a una escuela convencional pero recibe apoyo
adicional con su aprendizaje.

Comportamiento
Los problemas de comportamiento, como los berrinches, el trastorno por déficit
de atencién con hiperactividad (TDAH) y la ansiedad son méas comunes en la
infancia, pero a menudo mejoran con la edad.



Cuestiones médicas

Problemas menores de vision como estrabismo o hipermetropia son
comunes.

Problemas menores de audicion como la oreja de pegamento pueden
estar presentes. El tratamientos es necesario si estos problemas interfieren con
lo bien que puede oir, ya que la audicidn es importante para el desarrollo del
lenguaje.

Convulsiones/epilepsia han sido reportados en un ndmero pequefo de
individuos con este sindrome.

Problemas gastrointestinales incluyendo reflujo gastroesofagico que
puede ser severo y requerir tratamiento con medicaciones y ocasionalmente
alimentacién con sonda nasogastrica. El estrefimiento también es comun y
puede necesitar tratamiento médico.

Problemas renales como hidronefrosis (dilatacién renal debido a retencién
de orina), quistes renales o ausencia de rindn. Suelen diagnosticarse mediante
una ecografia renal. Los problemas renales pueden llevar a tension arterial
elevada que puede requerir tratamiento.

Posible aumento del riesgo de aneurismas cerebrales (una
inflamacidn de un vaso sanguineo en el cerebro). Se ha descubierto que cuatro
adultos con FHS tienen aneurismas cerebrales y las personas con FHS pueden
ser mas propensas a desarrollar aneurismas que la poblacion general. Los
aneurismas pueden no causar ningun sintoma, pero algunos pueden romperse
(estallar) y causar problemas como un derrame cerebral. Un tipo especial de
exploracion del cerebroy el cuello (MRA - imagenes por resonancia magnética
con exploracién de angiografia) puede identificar aneurismas, y es posible tener
tratamiento para un aneurisma para evitar que ocurra la ruptura.

Anomalias genitales incluyendo testiculos no descendidos e hipospadias
(la apertura de la uretra por la que pasa la orina no esta correctamente
posicionada en la punta del pene] son comunes. Pueden requerir una
correccion quirdrgica.

Pubertad precoz antes de los ocho afios en las nifias o nueve afios en los
ninos.

Anomalias menores de las manos como dedos cortos o pulgares anchos.
Son frecuentes pero no suelen ocasionar problemas de salud.

Problemas dentales como el retraso en la caida de los dientes de leche,
desgaste dental o dientes pequefios. Suelen verse, aungque no tienen porqué
causar problemas. Cepillarse los dientes dos veces al dia y evitar los productos
azucarados es importante para prevenir el desgaste dental.
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Recomendaciones de manejo

Al diagndstico

Examen clinico completo incluyendo evaluacion del corazdén y genitales
Examen de desarrollo completo por un pediatra de familia

Manejo de la alimentacion si fuera necesario

Ecografia renaly de tracto urinario

Si se sospechan convulsiones, EEG

(medicidn de actividad eléctrica del cerebro)

Evaluacion visual

Evaluacidén auditiva

Evaluacién dental

Revision endocrina (hormonales) para considerar el uso de hormona
de crecimiento y tiroidea

Después del diagndstico

Seguimiento a largo plazo por pediatra de familia

Suele requerirse terapia del lenguaje y del habla

Puede ser necesaria la fisioterapia y la terapia ocupacional

Revision auditiva y visual de manera regular

Revision dental de manera regular

Control anual de la presidn arterial y si es alta, manejo de la misma

Al menos otra exploracion renal en la edad adulta temprana para verificar
si hay quistes renales

Todavia no tenemos suficiente informacion para saber si todos los adultos
jévenes con FHS deben someterse a una investigacion de deteccion llamada
exploracién de MRA (angiograma de resonancia magnética) del cerebroy el
cuello para detectar aneurismas cerebrales. Para cualquier persona con
FHS y presién arterial altay / o quistes renales, se debe considerar una
exploracion MRA. Esto podria ser solicitado por un médico de cabecera o un
neurdlogo. También es importante asegurarse de controlary tratar la
presion arterial alta.

Si se presentan sintomas neuroldgicos agudos, como dolores de cabeza
severos persistentes, debilidad de las extremidades o sospecha de
convulsidn (ataque epiléptico), se debe buscar atencién médica urgente
para considerar si esto es secundario a un aneurisma cerebral

Si hubiera signos de retraso de crecimiento o pubertad precoz,

nuevas revisiones endocrinolégicas

Puede requerirse el seguimiento en genética clinica



“ La otra cosa que mas nos ha
impactado como familia es el
comportamiento, descrito como
‘hipercinético’. Ha mostrado un
comportamiento clasico de TDAH 'y
puede ser un desafio. En el lado
positivo, es un joven sociable, en su
mayoria feliz, con una gran
personalidad, que es querido por todos
los que lo conocen. ”

“ Ella es un miembro animado de la familia, jsin duda todo es mas
silencioso cuando no esta cerca ! j Tiene una risa contagiosa y no puedes
evitar unirte cuando comienza a reirse! Es estricta con las reglasy le
gusta asegurarse de que todos las cumplan. ”
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