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Una microduplicación 1q21.1 es una condición genética muy rara en la que, 
en las células del cuerpo, se encuentra una pequeña pieza extra de uno de 
los cromosomas. La pequeña cantidad adicional aumenta el riesgo de tener 
dificultades en el aprendizaje y en el desarrollo. Pero hay una amplia 
variación en cada individuo. Las personas con una microduplicación 1q21.1 
van desde personas sin síntomas a otras personas con retraso en el 
desarrollo y problemas de salud. 
 

Genes y cromosomas  
Nuestros cuerpos se componen de miles de millones de células. La mayoría 
de las células contienen un conjunto de alrededor de 20.000 genes. Los 
genes actúan como instrucciones, para dirigir nuestro crecimiento y 
desarrollo y la forma en que nuestros cuerpos funcionan. Los genes se 
agrupan en estructuras llamadas cromosomas. Por lo general hay 46 
cromosomas, 23 heredados de nuestra madre y 23 heredados de nuestro 
padre, así que tenemos dos juegos de 23 cromosomas en “pares”. Aparte de 
dos cromosomas sexuales (dos X para una chica y una X y una Y para un 
niño), los cromosomas están numerados del 1 al 22. El cromosoma 1 es el 
cromosoma más grande. Cada cromosoma tiene un brazo corto (a la 
izquierda en el diagrama de la página 3) llamado p de “petit” (pequeño, en 
Francés), y un brazo largo llamado q (a la derecha). 
 

Mirando el cromosoma 1q  
Los cromosomas no se pueden ver a simple vista, pero si son coloreados y 
ampliados con un microscopio, cada uno tiene un patrón distintivo de bandas 
claras y oscuras. En el diagrama de la página 3 se puede ver que las bandas 
de cromosomas se numeran hacia el exterior desde el punto donde el brazo 
largo se encuentra con el brazo corto. En una microduplicación 1q21.1, el 
cromosoma se ha roto en dos lugares de la banda q21.1 y se repite entre 
ellos una pequeña cantidad de material cromosómico. 
Mirando los cromosomas con un microscopio, a veces uno puede ver donde 
se ha roto el cromosoma. Con un fragmento extra (una duplicación) 
suficientemente grande, a veces uno puede ver el patrón de bandas que 
ayudan a mostrar lo grande que es.  
Pero con una microduplicación, la pieza extra es tan pequeña que no se 
puede ver ni con el microscopio más potente. Sólo la tecnología molecular 
del ADN puede identificarlo. La técnica más común es conocida como los 
“microarrays” de Hibridación Genómica Comparada (“array CGH”, en sus 
siglas en inglés). Esto muestra las ganancias y pérdidas de pequeñas 
cantidades de ADN a lo largo de los cromosomas. Los microarrays pueden 
mostrar si los genes o fragmentos de genes particulares están presentes 
una vez, dos veces o tres veces o no están presentes. Unique publica una 
guía separada para los Array CGH. 
 

¿Variación genética normal?  
Las microduplicaciones 1q21.1 se encuentran en la población en general, así 
como en las personas mencionadas en las pruebas cromosómicas. Al 
principio se pensaba que eran parte de la variación genética normal entre 
individuos. Sin embargo, es más común entre las personas mencionadas en 
las pruebas genéticas y ahora se cree que eleva la susceptibilidad a una 
amplia gama de trastornos del desarrollo. 
 

Fuentes y 

referencias  
La información 
de esta guía se 
ha extraído de lo 
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acerca de 
alrededor de 50 
personas con 
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microduplicación 
1q21.1.  
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del primer autor 
y la fecha de 
publicación para 
permitir que 
usted pueda 
encontrar los 
resúmenes o 
artículos 
originales a 
través de 
Internet en 
PubMed 
(www.ncbi.nlm.ni
h.gov/pubmed). 
Si lo desea, 
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los artículos en 
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El folleto 
también se basa 
en la base de 
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(Brunetti-Pierri 
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2008; Aldinger 
2009; Brunet 
2009; Greenway 
2009; 
Stanciewicz 
2010; Unique). 
Aldinger 2009; 
Brunet 2009; 
Greenway 2009; 
Stanciewicz 
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Algunos genes en 1q21.1 
La parte de 1q21.1 que la mayoría de la gente tiene duplicada es rica en genes. 
GJA5 es un gen que produce una proteína conocida como Connexin40. Se expresa en las 
cámaras superiores (aurículas) del corazón y, no tener suficiente, se asocia con 
problemas cardíacos congénitos. Algunas personas que no tienen este gen tienen 
corazones normales, sin embargo, y la razón de esto no se entiende totalmente 
(Christiansen 2004; Mefford 2008; Brunet 2009). PRKAB2 es otro gen que se expresa en 
el corazón (Brunet 2009). 
El gen HYD1N encontrado en el cromosoma 16q22.2 tiene parte de una copia insertada 
en el 1q21.1 durante la evolución. El gen HYD1N en el 1q21.1 sólo se activa en el cerebro. 
En los individuos en los que no se encuentra este gen, el tamaño de la cabeza es 
pequeño, mientras que los individuos que tienen una copia extra de este gen tienen una 
cabeza grande. Esto sugiere que el gen HYD1N juega un papel en la determinación del 
tamaño de la cabeza (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008). 

Tres años de edad 

Adaptación de un diagrama de la revista Nature Genetics Vol 40 (12) p1469 con el permiso 
de la Dra. Ankita Patel y posteriormente actualizado. Los números en este diagrama se 

refieren a la construcción del genoma humano versión 19 (hg19; consulte la página 4 para más detalles).  
El informe de su hijo puede referirse a una construcción del genoma humano diferente. Por favor, póngase en 
contacto con Unique o su especialista en genética para cualquier ayuda con la comprensión de la información. 
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¿Si una persona en una familia con la microduplicación 1q21.1 

está ligeramente afectada, se verán otros de la misma familia 

también afectados ligeramente? 
No necesariamente. Hay una gran variación entre los diferentes miembros de una misma 
familia. Sabemos que si una persona está ligeramente afectada, otros pueden estar más 
gravemente afectados. 
 

¿Puede volver a ocurrir? 
En las familias donde ambos padres se han hecho análisis y tienen los cromosomas 
normales, el riesgo de tener otro hijo con un microduplicación 1q21.1 es poco probable 
que sea mayor que cualquier otro. 
En las familias donde la microduplicación 1q21.1 se ha heredado de un progenitor, la 
posibilidad de tener otro hijo con la microduplicación 1q21.1 se eleva a, 
aproximadamente, el 50 por ciento en cada embarazo. Sin embargo, el efecto de la 
microduplicación en el niño no se puede predecir de forma fiable. 
Su centro de genética debe ser capaz de ofrecer asesoramiento antes de tener otro 
embarazo, y si usted ya tiene un hijo con la microduplicación, será posible pedir un 
diagnóstico prenatal, si eso es lo que usted elije. 
 

¿Tendrá mi hijo con una microduplicación 1q21.1 hijos afectados 

de manera similar? 
Su niño con una microduplicación 1q21.1 bien puede querer tener hijos. No ha pasado 
aún el tiempo necesario para saber, con certeza, si afecta a la fertilidad, pero es probable 
que la fertilidad sea normal. En cada embarazo, alguien con la duplicación tiene un 
riesgo del 50 por ciento de transmitirla y una probabilidad del 50 por ciento de tener un 
hijo sin la duplicación. Su capacidad para cuidar de un niño es muy probable que sea 
estrechamente relacionada con su propia capacidad de aprendizaje. 

Cinco años de edad 
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Microduplicación 1q21.1: dos tamaños  
En términos generales existen dos tamaños de la microduplicación 
1q21.1. La primera dimensión se extiende por alrededor de un millón 
de pares de bases. Un millón suena mucho, pero en realidad es muy 
pequeño - tan pequeño que no se podría ver con el microscopio. 
Necesitaría un trozo de unos cinco millones de pares de bases para 
poder ser visto con el microscopio. Los pares de bases son los 
productos químicos del ADN que forman los extremos 
de los “peldaños” de su estructura similar a una 
escalera. El cromosoma 1 tiene alrededor de 247 
millones de pares de bases. La banda 1q21.1 incluye 5,4 
millones de pares de bases.  
La duplicación 1q21.1 se encuentra normalmente entre alrededor de los 146 Mb y 147,8 Mb 
del siguiente diagrama. Sabemos que esta sección incluye, al menos, nueve genes 
conocidos, y puede haber más. Los números muestran una posición en el cromosoma 1 
entre la posición 1 Mb (la punta del brazo corto) y la posición 249,25 Mb (la punta del brazo 
largo) del diagrama de la parte inferior de esta página (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008). 
 

 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 

La segunda dimensión es una duplicación más grande de alrededor de 1,35 a 2 Mb. Esto 
incluye 25 genes conocidos. Esta duplicación es de alrededor de 145,4 y 147,8 Mb en el 
siguiente diagrama (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008). 

1Mb 249.25Mb 145.4-147.8Mb 

Brazo corto (p) Brazo largo (q)  

 

Chromosoma 1 

bp = un par de bases 
kb = 1.000 pares de bases 
Mb = un millón de pares de bases 

Diagrama adaptado de Nature Genetics Vol 40 (12) p1469 con el amable permiso de la Dra. 
Ankita Patel y posteriormente actualizado. Los números de este diagrama se refieren a la construcción del genoma 

humano versión 19 (hg19; consulte la página 4 para más detalles). El informe de su hijo puede hacer referencia a 
una versión del genoma humano diferente. Si necesita cualquier ayuda para la comprensión del informe, por favor, 

póngase en contacto con Unique o con su especialista en genética. 
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Informe Array CGH  
El laboratorio que encuentra la microduplicación 1q21.1 enviará un informe que, por lo 
general, se ve como uno de los siguientes: 
 

arr[hg19] 1q21.1(146701190-147623589)x3 
arr   El análisis utiliza la tecnología de microarrays  
hg19  Construcción del Genoma Humano versión 19. Esta es la secuencia de  
  ADN de referencia a la que los números de pares de bases se refieren. A 
  medida que se va encontrando más información sobre el genoma  
  humano, se van construyendo nuevas versiones del genoma y los  
  números de pares de bases se ajustan a la nueva versión.  
(146701190-147623589)x3  Los pares de bases entre el 146.701.190 (alrededor de 146,7 
  Mb) y el 147.623.589 (alrededor de 147,6 Mb) han sido repetidos. Restando 
  el segundo número al primero, se obtiene el resultado de  922.399. Este es 
  el número de pares de bases que se repiten. “x3”  significa que hay tres 
  copias de estos pares de bases, no dos - uno en cada cromosoma 1 - como 
  normalmente sería de esperar.  
arr (RP11-337C18,RP11-533N14,RP11-102F23)x3 
arr   El análisis utiliza la tecnología de microarrays 
(RP11-337C18,RP11-533N14,RP11-102F23)x3  Tres marcadores diferentes, cuya  
  posición en la banda 1q21.1 es conocida, han sido repetidos 
 

Ocasionalmente, usted recibirá un informe como éste. Este informe no es tan detallado y 
no te dice lo grande que es  la pieza.  
 

46,XY,dup(1)(q21.1q21.1) 
46  El número de cromosomas en las células de su hijo 
XY  Los dos cromosomas sexuales: XY para los hombres; XX para las mujeres  
dup  Una duplicación o hay material extra 
(1)    La duplicación está en el cromosoma 1  
(q21.1q21.1) El cromosoma tiene dos puntos de ruptura, los dos en la banda 1q21.1. El 
  material entre estos dos puntos de interrupción está repetido.  
 

¿Hay personas con una microduplicación 1q21.1 que se han 

desarrollado normalmente y que no tienen problemas de salud, 

dificultades en el aprendizaje o de comportamiento?  
Sí, los hay. La microduplicación 1q21.1 puede ser silenciosa. Algunos padres de niños con 
una microduplicación 1q21.1 tienen la misma microduplicación pero no tienen ninguna 
característica inusual obvia o retraso en el desarrollo. Los signos de otros padres con la 
duplicación son tan sutiles que casi no se notan. Algunos niños con una microduplicación 
1q21.1 también se desarrollan normalmente.  
El efecto de algunas variantes genéticas como estas va desde ser apenas perceptible a 
ser evidente y grave. En este sentido, son como las infecciones de gripe, que pueden ser 
leves o más graves (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008; Aldinger 2009; Stanciewicz 2010). 
 

¿Existe un síndrome de la microduplicación 1q21.1?  
No, no existe. Las características asociadas con una microduplicación 1q21.1 son 
demasiado variadas como para ser llamado un síndrome. 
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¿Cómo pasó? 
Las microduplicaciones 1q21.1 pueden ocurrir de repente sin motivo aparente o pueden 
ser heredadas de la madre o el padre. La única manera de estar seguro es comprobar los 
cromosomas de ambos padres. Los cromosomas de los padres se deben analizar incluso 
si ellos mismos son completamente sanos, sin ningún tipo de problemas en el desarrollo. 
Si uno de los padres tiene la misma microduplicación, es casi seguro que se ha heredado. 
Si ambos padres tienen cromosomas normales, la microduplicación 1q21.1 es una nueva 
ocurrencia. El término genético para esto es de novo (dn). Una nueva microduplicación 
1q21.1 ha sido causada por un error que se ha producido, ya sea cuando se formaron los 
espermatozoides o el óvulo de los padres o en los primeros días después de la 
fecundación. Como padre o madre de familia no hay nada que pudieras haber hecho para 
cambiar o controlar esto. 
En otras palabras, no hay nada que cualquiera de los padres hizo antes o durante el 
embarazo que causó la microduplicación. 
 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
En un momento dado durante el desarrollo de los óvulos y los espermatozoides, todos los 
cromosomas, incluyendo las dos parejas de cromosomas 1s, se emparejan. Para 
emparejarse con precisión y garantizar que los segmentos intercambiados son iguales, 
cada cromosoma “reconoce” las secuencias de ADN que coinciden o casi coinciden en su 
cromosoma pareja. Sin embargo, a lo largo de los cromosomas, hay muchas secuencias 
de ADN que son tan similares que se cree que pueden ocurrir emparejamientos erróneos. 
Esto provoca que el intercambio sea desigual, lo que lleva a una deleción o una 
duplicación. 
La región 1q21.1 tiene una estructura extremadamente compleja. Tres cuartas partes de 
su composición están compuestas de, al menos, cuatro bloques de ADN, que son en más 
del 90 % similares entre sí. Es muy probable que estos bloques muy similares causen un 
emparejamiento erróneo. Cuando los investigadores examinaron los puntos de ruptura en 
el cromosoma en las personas individuales, se encontraron con que cayeron dentro de 
estas secuencias de ADN casi coincidentes. En la mayoría de las personas, los puntos de 
interrupción se produjeron dentro de partes que son prácticamente idénticas. 
 

duplicación  deleción  
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 Se mueve rápido; muchos tropezones y caídas; es ansioso utilizando escaleras  - casi 
6 años de edad 

¿Por qué son tan diferentes entre sí las personas con una 

microduplicación 1q21.1? 
Todavía no lo entendemos correctamente. Aún no se han detectado diferencias 
consistentes entre personas con diferentes tamaños de microduplicaciones - y personas 
de la misma familia con la microduplicación del mismo tamaño, pueden tener 
características muy diferentes. 
Una razón de la incertidumbre es que la banda 1q21.1 del cromosoma 1 tiene una 
estructura tan compleja que su secuencia de ADN precisa no ha sido completamente 
asignada. Todavía hay 15 huecos en el mapa y es posible que existan genes en estas 
lagunas que contribuyen a los efectos de la microduplicación. Además, es probable que 
haya otros factores genéticos y ambientales que aún no entendemos, pero que sean 
importantes. 
 

¿Por qué la gente se hace las pruebas de la microduplicación 

1q21.1? 
La mayoría de los bebés y los 
niños se hacen la prueba debido a 
que el pediatra o médico 
especialista sospecha que puede 
haber un problema cromosómico. 
La microduplicación 1q21.1 a 
veces explica los problemas que se 
presentan; en otros casos se cree 
que es irrelevante. Hasta que no 
haya más personas diagnosticadas 
con esta microduplicación, no se 
conocerá toda la gama de sus 
efectos. 
Entre los miembros de Unique, dos 
bebés fueron investigados debido a 
una craneosinostosis (fusión 
temprana de algunas de las placas 
óseas que forman el cráneo). En 
un caso, el desarrollo posterior no 
fue afectado y la craneosinostosis 
no se atribuyó a la 
microduplicación; su padre tiene la 
misma microduplicación 1q21.1. 
En el otro caso, la contribución de 
la microduplicación 1q21.1 sigue 
siendo incierta. Un niño desarrolló 

convulsiones a los seis años. Cuatro niños tenían retraso en el desarrollo, en un caso 
asociado con rasgos faciales inusuales; otro bebé tenía una curvatura de la columna y 
convulsiones a los 18 meses; otro bebé era muy flojo cuando nació, pero no tuvo 
problemas cardíacos. Cuatro de los siete hijos heredaron la microduplicación de su 
padre o de la madre que hasta entonces no tenían ninguna razón para sospechar algo 
inusual en sus cromosomas. 
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Las características más probables  
 Cabeza relativamente grande 
 Mayor posibilidad de retraso en el desarrollo, de leve a moderado  
 Mayor posibilidad de autismo o de comportamiento de tipo autista 
 Rasgos faciales inusuales 
 Problema en el corazón 
 

Otras características  
 Convulsiones 
 Aumento del riesgo de padecer otras anomalías congénitas 

Una situación común: ambos, padre e hijo, 

tienen una microduplicación 1q21.1. Pero la 

microduplicación del padre se detectó después 

de detectar la de su hijo. 
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Las características más probables  
 Cabeza relativamente grande 

Los estudios han demostrado que, en torno a la 
mitad o más personas con esta microduplicación, 
tienen una cabeza grande o una cabeza que es 
grande en comparación con su cuerpo. Esto sugiere 
que la microduplicación influye en el crecimiento del 
cerebro. Bastantes personas a quienes les falta una 
copia de esta sección del cromosoma 1 (una 
microdeleción) tiene una cabeza inusualmente 
pequeña y ésta también es compatible con la idea de 
que uno o varios genes de la sección borrada o 
duplicada influencia en el crecimiento de la cabeza. 

Los investigadores han identificado un gen (ver Algunos genes en 1q21.1, página 19) que 
es probable que sea importante para determinar el crecimiento de la cabeza.  
A pesar de haber sugerido una posible relación entre tener una cabeza pequeña y tener 
problemas de salud mental, en especial la esquizofrenia, esta relación no se sugiere 
para las personas con una cabeza grande (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008; Aldinger 
2009). 
Entre los miembros de Unique con esta microduplicación, el tamaño de la cabeza es 
variable. Cuatro de los nueve miembros tienen una cabeza grande o relativamente 
grande. Dos miembros de Unique nacieron con los huesos del cráneo ya fusionados 
(craneosinostosis). Después de una cirugía exitosa y re-configuración, el crecimiento de 
la cabeza fue normal en ambos casos. Ninguno de los niños ha tenido convulsiones. 
 

 Me paseo en moto y siempre necesito el casco más grande   - adulto con 
microduplicación 1q21.1 
 

 Cerebro  
Entre los 27 casos reportados en la literatura médica, tres tienen una anomalía cerebral 
estructural. En un caso, la banda de fibras nerviosas que une los dos lados del cerebro 
era delgada (cuerpo calloso hipoplásico) y la estructura en forma de gusano-estrecho 
entre ambos lados del cerebelo, un área en la parte posterior e inferior del cerebro que 
juega un importante papel en el movimiento y la coordinación (vermis cerebeloso), 
también era subdesarrollada. Una persona tenía una protuberancia de la parte del 
cerebelo del cerebro en el canal espinal (malformación de Chiari). Uno tenía una 
acumulación de líquido en el cerebro (hidrocefalia) (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008). 
No hay miembros de Unique que hayan reportado anomalías en la estructura del cerebro 
(Unique). 
 

 Aumento del riesgo de retraso en el desarrollo y dificultades de 

aprendizaje  
Algunos niños con una microduplicación 1q21.1 se desarrollan a un ritmo normal, 
afrontan bien los retos  académicos y crecen hasta convertirse en adultos que toman su 
lugar en la sociedad como se esperaba. Otros son lentos para alcanzar sus hitos de 
desarrollo, necesitarán ayuda adicional en la escuela y pueden necesitar educación 
especial. Esto significa que un bebé o un niño con una microduplicación debe ser vigilado 
atentamente para ofrecerle terapias y ayuda extra con prontitud, en caso de posible 
retraso en el aprendizaje. 
Tener una microduplicación no hace posible predecir cómo de leve o pronunciado puede  

14 meses 
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Movilidad 

Es demasiado pronto para saber si existe algún efecto consistente de esta 
microduplicación en las habilidades de movilidad, pero en la actualidad esto no parece 
ser el caso. En las familias donde se había encontrado que uno de los padres tenía la 
microduplicación después que se diagnosticara el niño, la movilidad de los padres no 
suele ser afectada, incluso si el niño tiene la movilidad retrasada. 
Los niños con una microduplicación 1q21.1 que tienen retraso en el desarrollo, pueden 
necesitar ayuda adicional para alcanzar sus hitos en la etapa de “bebé”, tales como 
sentarse y moverse. Los niños con un bajo tono muscular (hipotonía) se beneficiarán de 
la fisioterapia y todos los niños se benefician de ejercicio graduado regular para 
aumentar su fuerza y agilidad. 
Entre los miembros de Unique con retraso en el desarrollo, los bebés aprenden a darse 
la vuelta entre los cinco y los diez meses de edad. Se sentaron entre los 6 y los 16 meses; 
empezaron a desplazarse (arrastrándose y gateado aleatoriamente) entre los 7 y los 20 
meses; y aprendieron a caminar entre los 13 y más de 60 meses. Los niños pudieron 
subir escaleras entre los 18 meses y los 3 años de edad. 
 

 Cuando se sentó en un primer momento no podía sentarse derecho, se sentó un poco 
como un flan. Gatear lo hizo muy tarde, porque tenía rotación limitada en su torso. 
Cuando tenía un año de edad (alrededor de su cumpleaños) comenzó a deslizarse, 
chocando y rebotando de culo. Lo hizo hasta que pudo caminar a los 23 meses de edad. 
Ahora es casi un niño normal de casi 3 años de edad. Él todavía tiene rotación limitada de 
su torso, por lo que darse la vuelta le cuesta un poco más de tiempo. Tiene algunos 
problemas de equilibrio. El fisioterapeuta piensa que debido a sus proporciones 
corporales, que son un poco atípicas - tiene la cabeza grande y los brazos cortos - se cae 
mucho. Sus brazos son hipermóviles, lo que le dificulta parar las caídas con las manos y, 
a menudo, cae de cara al suelo. Tiene un carrito especial por si queremos caminar largas 
distancias y el cochecito lo usa porqué le va bien para sentarse con la espalda recta y 
tiene un casco para que las caídas sean un poco menos dolorosas  - 2 años 
 

 Tiene algunas dificultades de procesamiento sensorial, por lo que siempre está en 
movimiento y saltando. Le encanta escalar y el swing  - 3 años 
 

 Nueve meses    27 meses    Tres años  
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Comunicación 
En la literatura médica hay tres 
informes de 24 acerca del retraso en 
las habilidades del habla en niños con 
una microduplicación 1q21.1 (Brunetti-
Pierri 2008). Entre los miembros de 
Unique, el retraso en el habla y en el 
lenguaje es un hallazgo consistente 
incluso entre los adultos que, de otro 
modo, sólo tienen señales muy sutiles 
que, posiblemente, se pueden atribuir 
a la microduplicación. Temas 
frecuentes son la mejor capacidad de 
comprensión frente a la capacidad de 
expresarse con el habla y la falta de 
claridad de los sonidos del habla. Un 
niño comunica con éxito sus 
necesidades inicialmente con el 
lenguaje de signos, pasa al discurso a 
mediados de la niñez y al habla con 
fluidez en la adolescencia. Los niños a 
veces son educados en las unidades de 
habla y lenguaje, centrándose en las 
habilidades de comunicación. 

Las siguientes citas son ilustrativas. 
 

 Se comunica con ruidos vocales  - 5 meses 
 

 Se comunica con signos, gestos, señalando, tirando y con sonidos, pero tiene dificultad 

con todos los sonidos del habla  - 2 años y 5 meses de edad 
 

 Trata de hablar pero no siempre puede dejar claro lo que quiere decir. Hay problemas 
entre lo que su cerebro piensa y lo que su boca puede decir. De acuerdo con las pruebas 
que su terapeuta del habla hizo, entiende mucho más de lo que puede decir o dejarnos 
claro. Así que usamos un montón de preguntas sí / no. Durante los últimos seis meses 
hemos estado utilizando señales con las manos y pictogramas. Vemos que, si no 
entendemos lo que quiere decir, se entristece y a veces se enoja. Su voz es muy suave y 
poco clara y, si le preguntas para que diga algo nuevo, se cierra por completo. Dijo su 
primera palabra alrededor de su primer cumpleaños y ahora está utilizando frases de 2/3 
palabras, aunque un montón de palabras suenan igual cuando las dice  - 3 años 
 

 Se comunica haciendo gestos con sus manos: toma tu mano y toca el objeto que 
quiere. Comenzó a usar palabras a los 2 años y medio de edad, utilizando una palabra 
para decir lo que quería. Ahora utiliza frases de 1-3 palabras, pero la mayoría de los 
sonidos no son claros. Habla mucho, apenas nadie puede entenderlo  - 3 años 
 

 Los desconocidos se esfuerzan para entenderla. Tiene un buen lenguaje expresivo pero 
pobre lenguaje receptivo  – 5 años y medio de edad 
 

 Yo no hice terapia del habla, pero empecé a hablar un poco tarde. Durante mucho 
tiempo he señalado todo lo que quería  - adulto con la microduplicación 1q21.1  

 

Tres años y medio de edad 
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ser cualquier retraso o dificultad de aprendizaje. El espectro incluye desde personas que 
no tienen problemas evidentes, hasta algunos que están severamente afectados. Los 
investigadores han encontrado que el retraso es por lo general leve o moderado (Mefford 
2008; Aldinger 2009; Unique).  
Entre los miembros de Unique, el intervalo de retraso en el desarrollo es amplio, desde 
no tener ningún retraso hasta tener un retraso severo. Los bebés y los niños pequeños 
puede que alcancen tarde sus hitos de desarrollo (sentarse, gatear, caminar) y el control 
de la motricidad fina, control de esfínteres y las habilidades de cuidado personal (vestirse 
y desvestirse, comer de forma autónoma, lavarse) también se pueden retrasar. 
Entre los adultos aparentemente no afectados por la microduplicación, puede haber 
signos sutiles.  
 

 Excelentes habilidades de motricidad fina  - 3 años de edad.  
 Escritura muy descuidada. Destreza limitada para los artículos pequeños - adulto con 
microduplicación 1q21.1 
 

 Aumento del riesgo de autismo o de comportamiento tipo autista  
Los niños y los adultos con una microduplicación 1q21.1 pueden ser cariñosos y 
sociables, sin problemas de conducta. Pero una minoría de ellos pueden estar en riesgo 
de tener una serie de dificultades de comportamiento y de conductas autistas. Sin 
embargo, no sabemos todavía si estos comportamientos inusuales son el resultado de la 
microduplicación 1q21.1 o se debe asociar a otra causa. En una serie en la literatura 
médica, cuatro de cada ocho niños tenían un diagnóstico de autismo y uno tenía un 
comportamiento desafiante. En otra serie de 24, dos tenían autismo o rasgos autistas; 
uno tenía el Trastorno por Déficit de Atención e Hiperactividad (TDAH) y uno tenía un 
trastorno de estado de ánimo (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008; Aldinger 2009). 
Entre los miembros de Unique, tres de cada 11 tienen un diagnóstico de autismo o un 
trastorno del espectro autista. Otras características comentadas entre las familias 
incluyen: dificultad para relacionarse con otros niños, tal vez a causa de su 
comportamiento impredecible, y clara preferencia por los adultos (cuatro hijos, tres de 3 
años de edad y uno de casi seis). Gime y se cansa fácilmente y mal humor asociado con la 
epilepsia (3 años). El niño que tenía casi 6 años también se mostró un tanto rígido en su 
pensamiento y comportamiento, así como amabilidad y ansiedad inapropiada. Dos niños 
han sido reportados que necesitan una gran cantidad de estimulación sensorial. Un 
adulto informa haber tenido que pedir consejos para “problemas de ira”. 
 

 Es cariñosa y le gusta que la cojan y la abracen; sonrisa hermosa, dulce y suave  - 2 
años 
 

 Normalmente es agradable y feliz, sonríe y ríe. Debido a un trastorno del 
procesamiento sensorial, lleva una camisa de compresión por debajo 
de los brazos, aconsejado por su terapeuta ocupacional y un chaleco 
de compresión durante el día en la escuela. Esto le calma para que no 
se busque constantemente algún estímulo sensorial  - 3 años 
 

 Es un enorme complaciente de personas. Para él, es muy 
importante hacer felices a los demás, incluso a su corta edad. Es 
realmente muy dulce y puede cambiar fácilmente a un estado de 
ánimo muy mimoso y besucón. Quiere mimos todo el tiempo, quiere 
acariciar mi pelo y yo tengo que acariciar su cabello  - 3 años 
 

 

Como el resto de la 
familia: 2 meses 
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 Rasgos faciales ligeramente inusuales 
La mayoría de los niños y adultos con una 
microduplicación 1q21.1 se parecen a otros miembros de 
su familia. Los médicos formados para observar 
características inusuales pueden notar cosas como los 
ojos muy separados o una frente prominente, pero estos 
rasgos pueden ser sutiles y no ser evidentes. En 
alrededor de la mitad de los casos reportados en la 
literatura médica, se observaron, al menos, ligeros 
rasgos faciales inusuales. Padres de Unique también han 
comentado que sus hijos tienen una amplia glabela (el 
espacio entre las cejas y la parte superior de la nariz). 
[1]; ojos prominentes, disminuyendo con la edad [1]; una 
nariz pequeña [1]; prominentes pliegues epicánticos 
(pliegues de la piel en la esquina interna del ojo) [1]; un 
amplio y plano puente nasal [1]; y baja implantación de 
las orejas [1] (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008; 

Aldinger 2009; Unique). 
Se ha publicado una galería de fotos de adultos y niños con la microduplicación (Brunetti-
Pierri 2008) y está disponible para las familias de Unique por encargo. 
 

 Hermosas características; sin diferencias muy obvias  - 2 años de edad 
 

 Problemas cardíacos 
No está claro si tener una microduplicación 1q21.1 pone un bebé en riesgo de nacer con un 
problema cardíaco. Algunos investigadores han encontrado más bebés que nacen con 
problemas cardíacos estructurales de lo que se esperaba, pero otros no. En general, cuatro 
bebés de 35 han sido diagnosticados con problemas cardíacos en diferentes series en la 
literatura médica. De ellos, dos tenían un Defecto Septal Ventricular (VSD, en sus siglas en 
inglés, consulte la página 9); y uno tenía un solo ventrículo (ver página 9) (Brunetti-Pierri 
2008; Mefford 2008). Otra persona fue diagnosticada con una microduplicación de la región 
TAR (ver página 3) heredado de su padre (Brunet 2009). Tenía problemas cardíacos 
complejos que incluyen la transposición de los grandes vasos, una comunicación 
interventricular, estenosis pulmonar y un ventrículo derecho subdesarrollado (ver más 
abajo y en la página 9). Entre los miembros de Unique, siete de 31 nacieron con un 
problema cardíaco, incluyendo 3 con un VSD, uno con estenosis pulmonar, uno con 
estenosis de las venas pulmonares, uno con un agujero no especificado en el corazón que 
se cierra de forma natural, y otra con insuficiencia cardíaca crónica no especificada. Dos 
bebés nacieron con tetralogía de Fallot (ToF, en sus siglas en inglés). Cinco de los 7 
necesitaron cirugía para corregir sus problemas cardíacos (Unique). 
Un estudio de la ToF encontró que casi 1 de cada 100 bebés tenían ya sea una 
microduplicación (4/512) o una microdeleción (1/512) en 1q21.1 - una tasa mucho mayor de 
lo que cabría esperar por azar. Estos bebés tenían un defecto en el corazón, pero sin 
problemas cognitivos, sociales o neurológicos (Greenway 2009). De los dos niños de Unique 
con ToF, uno tiene un grado de moderado a severo de retraso en el desarrollo, mientras 
que el otro era demasiado joven para su evaluación (Unique). 
Han sido identificados dos genes que pueden contribuir a los problemas cardíacos (ver 
algunos genes en 1q21.1, página 19). 
“Ahora bien, después de una cirugía de corazón - 3 años de edad 

Cuatro años de edad 
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Aprendizaje 
En aquellas personas con una 
microduplicación 1q21.1 que 
realmente necesitan apoyo 
adicional para el aprendizaje, 
debido a dificultades en el 
aprendizaje, el grado de dificultad 
se ha descrito en 8 de los 11 casos 
como, al menos, leve o moderado 
(Mefford 2008). La experiencia de 
Unique refleja esto, con una muy 
amplia gama de capacidades entre 
sus miembros. Un adulto con la 
microduplicación dirige su propio 
negocio; otro tiene un grado de 
maestría. Entre los niños, los 
efectos sobre el aprendizaje son 
muy variables. Los comentarios a 
continuación ilustran esta rica 
variedad. 
 

 Tiene una buena memoria y 
aprende mejor con un enfoque 
coherente. Mira a los libros pero no 
puede leer todavía, y hace 
garabatos si se le pone un bolígrafo 
en la mano  - 2 años 

 

 No creo que tenga una dificultad o problema de aprendizaje. Tiene un muy buen oído 
para la música y disfruta mucho cantando. ¡Puede hacer puzles de 50 piezas por su 
cuenta! No le gusta nada que pueda hacer ensuciar sus manos, como plastilina o pintura. 
Está obsesionado por los coches de juguete y los coches de verdad y sabe algunas 
marcas y las señala. Se emociona cuando juega con sus coches de juguete y cuando ve 
las ruedas girar. Su memoria es normal y le gusta aprender cosas nuevas. No le gusta 
dibujar, pero si lo hace, hace garabatos con su lápiz. Es demasiado joven para un 
ordenador, pero no creo que tenga problemas. Asistirá a una escuela especial para niños 
con dificultades de comunicación y/o problemas de autismo  - 3 años de edad 
 

 Tiene una excelente memoria: Puede recordar las letras de las canciones, pero a veces 
no dice su nombre. Si pasa por un restaurante, dirá la comida que quiere o, por ejemplo, 
“comimos allí, perritos calientes, pollo”. La música es un área más asequible para él. Es 
perezoso, para ser honesto: si no tiene ningún interés en lo que está aprendiendo, no va a 
participar. Siempre está “leyendo” libros. Mira las fotos y balbucea sobre el libro. Odia 
dibujar y colorear. Está muy interesado en los ordenadores, pero no con el teclado. Pone 
su mano sobre el ratón y hace clic en el botón. Asiste a educación especial en una 
guardería, con el apoyo de un maestro de educación especial  - 3 años de edad 
 

 Puede contar hasta 10, pero no leer. Puede escribir su nombre de pila. Le gusta usar el 
ordenador en la escuela. Asiste en una escuela regular en un programa de habla/
lenguaje, pero no tiene una declaración de necesidad educativa especial  - 5 años y 
medio de edad 

 

2 años de edad 
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deteriora rápidamente cuando están enfermos. Dos niños tienen asma o síntomas 
similares al asma y uno tiene una condición mitocondrial complejo IV para la que toma la 
coenzima Q10. Se han reportado cuatro casos de personas con afecciones en la piel: una 
con psoriasis y tres con eczema. No se sabe si estas condiciones están relacionadas, o 
no, con la microduplicación 1q21.1. Entre las enfermedades, los padres informan que sus 
hijos están sanos, felices y haciendo progresos (Brunetti-Pierri 2008; Unique). 
 

 Creo que también afecta a sus problemas respiratorios. No puede toser con tanta 

fuerza como otros niños, por lo que la mucosidad permanece en sus pulmones  - 2 años 
 

Audición 
Las infecciones del oído son comunes entre los niños pequeños, incluidos los que tienen 
un microduplicación 1q21.1. Se presentan en una de cada 24 personas en la literatura 
médica (Brunetti-Pierri 2008) y dos de los nueve miembros de Unique, los cuales tenían 
tubos (ojales) insertados para igualar la presión a ambos lados del tímpano. Ninguno de 
los niños tenía una pérdida auditiva permanente, pero uno tenía problemas sensoriales, y 
era hipersensible a los ruidos fuertes y se asustaba al oír sonidos estridentes (Unique). 
 

Visión 
De 35 personas reportadas en la literatura médica, cuatro tienen un defecto de visión, 
aunque de tipo variable. Uno tiene nistagmo rotacional (donde los ojos se mueven 
involuntariamente en un movimiento circular); uno tiene un estrabismo; uno cataratas 
(opacidad del cristalino); y uno tiene una elevación de la presión dentro del ojo 
(glaucoma) (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008). Entre los miembros de Unique, el único 
problema reportado, aparte de un adulto que, cuando tenía 20 y pico de años, descubrió 
que tenía hipermetropía, era un niño con un astigmatismo en ambos ojos, lo que le hizo 
adoptar posiciones inusuales para observar cosas. 
 

 Cuando nació, y en los meses que siguieron, nunca nos miró directamente. 
Él no podía seguirnos con la mirada. A las 10 semanas, fuimos a un oftalmólogo, pero no 
encontró ninguna causa. Le costó más de cinco meses antes de mirarnos correctamente 
de forma directa por primera vez.  
 

Sueño 
Cinco de cada diez miembros de Unique 
reportan algún grado de dificultad con el 
sueño. Un bebé le costó mucho llegar a 
dormir durante los primeros cuatro 
meses; un niño es muy inquieto y se 
mueve continuamente durante el sueño a 
los seis años; uno es difícil ponerlo a 
dormir y se despierta por la noche, pero 
se queda dormido con un equipo de 
sonido; uno está despierto cada noche de 
las 2:00 o las 3:00 hasta las 6:00; y uno es 
muy difícil de conformarse y requiere 
dormir muy poco. No está claro aún si los 
niños con una microduplicación 1q21.1 
tienen mayores dificultades para dormir 
que otros niños o si existe un patrón de 
alteración del sueño relacionado con la 
microduplicación (Unique). 

 

 

Cuatro meses de edad 
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Los problemas cardíacos 
diagnosticados en niños 
individuales pueden ser únicos o 
múltiples. Estos incluyen: 
Defectos Septales 

Ventriculares (VSD, en sus 
siglas en inglés) - agujeros en la 
pared que hay entre las dos 
cámaras de bombeo del corazón 
(ventrículos). Esto permite que la 
sangre fluya desde la cámara de la 
izquierda a la cámara de la 
derecha, aumentando el flujo de 
sangre a los pulmones. El 
tratamiento se determina de 
forma individual. Pequeños VSD 
pueden cerrarse 

espontáneamente; un VSD grande, por lo general, necesita una intervención quirúrgica 
para prevenir problemas pulmonares que se desarrollarían por exceso de flujo 
sanguíneo. 
Transposición de los grandes vasos - los principales vasos sanguíneos (la aorta y 
la arteria pulmonar) que van desde el corazón, se invierten. Un bebé con esta condición, 
por lo general, necesita cirugía muy poco después del nacimiento. 
Estenosis pulmonar - La entrada a la arteria que lleva la sangre a los pulmones es 
inusualmente estrecha. Normalmente, el estrechamiento afecta a la válvula pulmonar y 
la misma arteria pulmonar. 
Estenosis de la vena pulmonar - Hay una obstrucción (bloqueo) en los vasos 
sanguíneos que llevan la sangre rica en oxígeno desde los pulmones hacia el corazón. 
Puede ocurrir en una sola vena pulmonar, pero más a menudo se encuentran en 
múltiples venas simultáneamente. La obstrucción se debe a un engrosamiento de las 
paredes de las venas. La cirugía para ensancharlas, suele ser una solución a corto plazo. 
La tetralogía de Fallot - Un problema cardíaco complejo que implica tanto una 
comunicación interventricular y una obstrucción justo debajo de la válvula en la arteria 
que conduce a los pulmones. La sangre azul (desoxigenada) no puede llegar fácilmente a 
los pulmones para recoger oxígeno y algo de ella fluye a través del agujero en la otra 
cámara de bombeo, desde donde se bombea por todo el cuerpo. Si no hay otros factores 
de riesgo, más del 95 por ciento de los bebés con Tetralogía de Fallot se someten a 
cirugía con éxito en el primer año de vida. 
Corazón univentricular – Univentricular significa que solamente hay un ventrículo 
(cámara baja de bombeo del corazón) en lugar de dos ventrículos, pero realmente esto es 
raro que ocurra. Más comúnmente, el término “corazón univentricular” describe un 
corazón donde la sangre de las dos cámaras superiores (aurículas) desemboca en una 
cámara inferior, la derecha o la izquierda, dominante (ventrículo) a través de una 
conexión defectuosa. Otra forma de describir esto es como un ventrículo de entrada 
doble. Normalmente hay un segundo ventrículo subdesarrollado no dominante. Un 
corazón univentricular generalmente necesita una intervención quirúrgica. 

Un corazón normal 
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Otras características 
 Convulsiones 
Se han reportado convulsiones en cinco de 35 personas en la literatura médica y en cuatro 
de 11 miembros de Unique. Entre los miembros de Unique, las “ausencias” o convulsiones 
comenzaron a principios y mediados de la infancia. Éstas fueron controladas con 
medicamentos antiepilépticos estándar, como el valproato de sodio (Brunetti-Pierri 2008; 
Mefford 2008; Unique). 
 Curvatura espinal 
Un caso de curvatura espinal (escoliosis) de entre 24 fue reportado en la literatura médica 
(Brunetti-Pierri 2008). En Unique, hay cuatro casos de cada diez informes, dos de los 
cuales involucran adultos sanos. Un bebé de dos años de edad desarrolló una curvatura en 
seis meses, que mide 30 grados al cabo de dos años; fue tratado con un soporte en la 
espalda. 
Un adolescente desarrolló una escoliosis severa después de un período de crecimiento 
rápido. Dos adultos reportaron problemas menores. 
 

 Cuando me inscribí en el ejército el doctor me dijo que tenía la columna un poco 
curvada, pero que no era nada que objetar para hacer mi servicio militar. Nada grave – 
adulto . 
 

 Anomalías genitales menores 
Algunas anomalías genitales menores han sido reportadas en tres de cada 27 casos en la 
literatura médica, como hipospadias (el agujero del pene está en la parte inferior en lugar 
de estar en la punta) o testículos no descendidos al nacer. Ambas anomalías se pueden 
corregir, si es necesario, con cirugía (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008). Entre nueve 
casos de Unique, un bebé nació con testículos no descendidos y otro con genitales 
ambiguos. Ambos casos necesitaron cirugía (Unique). 
 Aumento del riesgo de otras anomalías congénitas 
Se han visto otros defectos congénitos leves o más graves, pero no parecen seguir ningún 
patrón y no se sabe si existe algún vínculo causal o no con la microduplicación 1q21.1. Los 
informes en la literatura médica incluyen: un pequeño hoyuelo sacro en la base de la 
columna vertebral [1]; una hemivértebra (desarrollo incompleto de uno de los lados de la 
vértebra, lo que resulta en una forma de cuña) [1]; articulaciones flojas o dislocables [2]; 
múltiples contracturas articulares en el nacimiento, conocidas como artrogriposis [1]; pie 
zambo [1] (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008). 
 

Al nacer 
La mayoría de las familias de Unique informan de un 
embarazo normal, con un informe de entre nueve 
señalando la falta de movimiento fetal. Los bebés 
generalmente nacieron a tiempo o poco antes y eran de 
buen tamaño al nacer, desde los 2,69 kg de un bebé 
inducido por preeclampsia a las 35 semanas a los 4,36 kg 
de un bebé que nació a tiempo. La mayoría de los bebés 
estaban sanos, aunque el bebé nacido a las 35 semanas 
tenía ictericia. Un bebé era extremadamente cólico y otro 
- a pesar de un buen peso al nacer y las puntuaciones de 
Apgar (una medida del bienestar en el nacimiento) - 

parecía y se comportaba como un bebé prematuro, con una piel de color rojo, dormía 
mucho, necesitaba despertarse para comer y le costaba mantener su temperatura. 

 

Dos días de edad 
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Alimentación 
De entre nueve miembros de Unique, cinco no tenían dificultades para comer y fueron 
amamantados con éxito. Un bebé fue amamantado, pero permaneció bajo de peso. Un bebé 
que nació con craneosinostosis se alimentó mediante un tubo durante dos semanas pero, a 
la tercera semana, ya fue alimentado con biberón. El bebé que se comportó como un bebé 
prematuro era demasiado débil y carecía de los reflejos necesarios para mamar. 
Fue despertado cada dos horas para darle leche materna con una taza para alimentarlo. 
Después de dos semanas, se alarga el tiempo entre comidas durante la noche. Siete 
semanas después estaba lo suficientemente fuerte como para iniciar la lactancia materna y 
se prolongó durante dos años. Se retrasó en beber de cualquier otra forma, pero aprendió a 
beber de una taza a los dos años. A pesar de este comienzo complicado, finalmente 
respondió con entusiasmo a los sólidos. 
 

 Es de buen comer. Cuando tenía unos ocho meses empezamos a introducir comidas 
reales y le entusiasmó. ¡Comía de todo y mucho! Había momentos en los que teníamos que 
decir basta, porque se comía la misma cantidad que su abuela. Ahora come cantidades 
normales y va bien  - casi 3 años de edad 
 

Un niño comía bien pero tenía dificultades para manejar los cubiertos, prefiriendo usar sus 
manos, y necesitaba cubiertos más ligeros. Un niño permanece muy quisquilloso a los seis 
años y se niega a comer cualquier alimento con grumos, como un yogur de frutas. 
Dos miembros de Unique informan de reflujo gastroesofágico, lo que provoca retorno de la 
comida en la garganta y puede ser vomitada o inhalada, causando infecciones de pecho 
conocidas como neumonía por aspiración. En un caso esto afectó a un adulto; el otro caso 
se trata de un niño de seis años de edad, que le retornan los líquidos del estómago cuando 
se inclina hacia adelante. 
 

Crecimiento 
De 27 casos reportados en la literatura médica, el crecimiento fue normal en 22. Tres 
bebés o niños experimentaron retraso en el desarrollo, en donde la tasa de crecimiento fue 
inusualmente lenta; en un solo caso hubo un crecimiento desigual y un niño tenía una edad 
ósea avanzada (Brunetti-Pierri 2008; Mefford 2008). Entre nueve miembros de Unique, el 
crecimiento fue normal en cuatro, dos fueron bajos y uno de ellos era delgado. Dos niños 
son altos y uno es delgado. Cuatro familias comentan que su hijo es robusto o por encima 
del peso medio. 
 

 De complexión gruesa; cuando otros lo agarran, comentan sobre lo rechoncho que es  - 
3 años 
 

 Si tuviera que describirlo como alto, bajo o promedio, sería bajo, pero él es en realidad 
achaparrado. Él tiene la cabeza grande y sus brazos son un poco demasiado cortos. El resto 

de su cuerpo es normal. Un año o dos atrás se veía un poco gordo y 
rechoncho pero ahora está bien proporcionado  - 3 años 
 

 Salud y Bienestar 
Las infecciones son comunes en la infancia. No hay evidencia de que los 
niños con una microduplicación 1q21.1 sean más propensos a infecciones 
que los otros niños, aunque una familia informa que su hijo de tres años de 
edad, se resfría a menudo y tuvo muchos problemas respiratorios durante 
su etapa de bebé y de niño pequeño. Otra familia informa que su hijo tenía 
numerosas infecciones, como neumonía y meningitis, antes de los dos años 
de edad. Esta familia y otra informaron que la salud de sus hijos se  

 

3 años de 
edad 


