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p Ella me ha enseñado más sobre la vida y sobre el amor, y sobre 
cómo aumentar los límites de la resistencia humana, tanto de la 
suya como de la mía, más que cualquier otra persona que haya 

podido conocer. q  
 

 

El síndrome de Kleefstra es una condición genética poco frecuente 
en la que falta un trocito de material de casi el final de uno de los 
46 cromosomas que contiene el cuerpo humano en cada célula. 
También se puede llamar síndrome de deleción subtelomérica 9q. 
El trozo de material genético que falta incluye un gen llamado 
EHMT1. Se cree que su ausencia causa la mayoría de los síntomas 
del síndrome. 
 

¿ Qué son los cromosomas?  
Los cromosomas son estructuras, en el interior de cada célula del 
cuerpo, que contienen la información genética que le dice al cuerpo 
cómo tiene que desarrollarse y funcionar. Los cromosomas van por 
parejas, uno de cada progenitor, y se numeran del 1 al 22, de mayor 
a menor tamaño. Cada cromosoma tiene un brazo corto (p) y un 
brazo largo(q).  
 

Mirando el brazo largo del cromosoma 9  

Análisis cromosómico y técnicas moleculares  
Los cromosomas no pueden verse a simple vista, pero si se tiñen y 
se miran al microscopio con lentes que aumenten su tamaño varios 
centenares, se puede apreciar que cada cromosoma tiene un 
patrón específico de bandas claras y oscuras. En el diagrama del 
brazo largo del cromosoma 9, en la página 3, se puede ver que las 
bandas se numeran desde el centrómero (el estrechamiento donde 
se une el brazo largo y el brazo corto del cromosoma) hasta el final 
del cromosoma. Un número alto como q34 está bastante cerca del 
final del brazo largo del cromosoma. La región cercana al final del 
cromosoma se denomina subtelómero. Si se aumenta al 
microscopio 850 veces el tamaño del cromosoma 9, se podrá 
visualizar que falta un trozo. Pero en el síndrome de Kleefstra 
(deleción 9q34.3) el trozo que falta habitualmente es tan pequeño 
que el cromosoma parece normal al microscopio. Sólo se podrá 
apreciar la deleción utilizando técnicas moleculares más sensibles 
como FISH (Hibridación In Situ Fluorescente), MLPA (Multiplex 
Ligation-Dependent probe Amplification) y/o secuenciación de 
EHMT1, un método que analiza específicamente el gen EHMT1. 
En la región 9q34 hay alrededor de 200 genes, estando localizado el 
gen EHMT1 en segundo lugar desde el final de 9q. Las sondas 
comerciales de FISH pueden mostrar un resultado normal en un 
niño que haya perdido sólo el gen EHMT1, por lo que es más 
resolutivo hacer el diagnóstico con técnicas de secuenciación del 
gen, o con MLPA.    
 
 

Fuentes y 

referencias  
Este folleto te 
proporciona 
información 
acerca de lo que 
se conoce de las 
personas con 
Kleefstra, a 
partir de  la 
literatura 
médica 
(alrededor de 75 
hasta el año 
2009) y a partir 
de los miembros 
de Unique con el 
síndrome de 
Kleefstra 
(deleción 9q34). 
El conocimiento 
es todavía 
limitado pero se 
sabe que la 
persona más 
mayor tenía 52 
años cuando se 
describió.  
Se proporciona 
el nombre del 
primer autor y la 
fecha de la 
publicación para 
facilitar la 
búsqueda del 
resumen y de 
los artículos 
originales en 
PubMed (en 
www.ncbi.nlm.  
nih.gov/
pubmed). Si 
quieres puedes 
obtener los 
artículos a 
través de 
Unique. 
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¿Por qué ha ocurrido esto?  
Para poder responder esta pregunta es necesario que los dos padres del niño con 
síndrome de Kleefstra se hagan un estudio cromosómico. En la mayoría de los casos 
serán normales, y se dice entonces que la rotura y pérdida de material se ha producido 
ðde novoñ, es decir que ha sido un nuevo evento. Los eventos ðde novoñ se producen 
generalmente en el óvulo o en el espermatozoide de los progenitores, o justo después de 
la fecundación.  
Cuando se unen en la fecundación el óvulo de la madre y el espermatozoide del padre 
(cada uno de ellos lleva un cromosoma de cada pareja), se forma una célula que llevará 
por tanto dos cromosomas de cada pareja. Esta célula se multiplica haciendo muchas 
copias de sí misma, y de todos sus cromosomas y de su material genético para conseguir 
todas las células que se formarán en el desarrollo embrionario. Algunas veces, durante 
la formación del óvulo o del espermatozoide, o durante el complejo proceso de 
multiplicación y replicación celular, alguna parte de los cromosomas se puede romper y 
perder o reordenarse de manera diferente a lo normal.  
En ocasiones las deleciones 9q34.3 son el resultado de un reordenamiento en los 
cromosomas de uno de los progenitores. A esto se denomina translocación equilibrada, 
en la que se produce un intercambio de material entre dos cromosomas. Como no se ha 
perdido ni ganado material genético importante, el padre no tiene problemas de salud ni 
de desarrollo, aunque puede haber tenido problemas de fertilidad.  
Ya sea una deleción heredada o de novo, lo que es cierto es que no hay nada que hayas 
hecho para producirlo ni nada que pudieras haber hecho para evitarlo. No se conoce 
ningún factor ambiental, dieta ni estilo de vida que causen cambios cromosómicos. No es 
culpa de nadie. 
 

¿Puede ocurrir de nuevo?  
Cuando ambos padres tienen cromosomas normales, es poco probable que tengan otro 
hijo con síndrome de Kleefstra o con otra anomalía cromosómica. Pero si uno de los 
padres tiene un reordenamiento cromosómico con rotura en 9q34, el riesgo de tener otro 
hijo afectado es mayor. 
Si lospadres  quieren,  tienen la oportunidad de consultar a un genetista clínico o a un 
consejero genético sobre los riesgos de recurrencia y las opciones de diagnóstico 
prenatal y preimplantacional (DGP). El DGP no es necesario en las familias donde la 
deleción ha ocurrido de novo pero puede ser una opción para las familias con 
translocación La técnica requiere de una fertilización in vitro y una biopsia embrionaria, 
de manera que solo  transfieren al útero materno los embriones sanos. Si los padres 
eligen concebir de forma natural, las opciones de diagnóstico prenatal incluyen la biopsia 
de corion o la amniocentesis para analizar los cromosomas fetales. El análisis es muy 
preciso, aunque no todos los tipos de análisis están disponibles en todas las partes del 
mundo. 
 
 

p Cualquier cosa que él hace es especial. Incluso aunque no pueda comunicarse con 
nosotros, cuando sonríe se ilumina la habitación y su risa es contagiosa. Él es 

maravilloso y tenemos mucha suerte de tenerlo en nuestras vidas. q  
 
 

 

 

 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed
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Â Dientes 
Hablando en general, los niños con anomalías cromosómicas tienen una alta tasa de 
anomalías dentales y pueden necesitar tratamiento especializado. Entre los niños con 
síndrome de Kleefstra la característica más común es la erupción tardía de los dientes 
de leche; también puede ocurrir que los dientes no salgan en el orden correcto. Los 
dientes de leche pueden no caerse nunca. Algunos dientes pueden ser pequeños, otros 
grandes y puede haber mucho espacio entre ellos. Pueden estar serrados o pobremente 
calcificados (Kannu 2005; Kleefstra 2006/1; Kleefstra 2009; Unique). 
 

Â Sobrecalentamiento  
Las familias cuentan que sus hijos se sobrecalientan con facilidad debido al mal 
funcionamiento de las glándulas sudoríparas. Si notas que tu hijo se sobrecalienta con 
facilidad o que nunca suda, consulta al médico. Puede ser útil enfriar la ropa y las 
mantas.  

Un chico de 20 años con deleción 9q34.3  
 
p Nuestro hijo nació a término por cesárea 
y al nacimiento tenía un soplo cardíaco 
inofensivo y una neumonía. Era un niño 
hipotónico, que logró sentarse sin ayuda 
alrededor del año, y comenzó a caminar a 
los 2 años o 2 años y medio. q  
 

p Hice con él fisioterapia, terapia 
ocupacional y logopedia, y le llevaba a un 
centro de audición. Tenía una hipoacusia 
moderada y llevó audífonos hasta hace unos 
años que hubo que dejar de ponérselos por 
infecciones de oído. q  
 

p A pesar de toda la terapia, nuestro hijo no 
habla, utiliza solo una o dos palabras juntas 
u normalmente se comunica por gestos, 
fotos y signos. Pero sí entiende lo que le 
dices. q  
 

p Él necesita ayuda en todos los aspectos 
de su vida diaria, pero le encanta la música 
y el baile, es hábil con la pelota y solía 
montar en bici hasta los 16 años. A esa 

edad comenzó con problemas de comportamiento y épocas de pasividad, algo así como 
crisis de ausencia. Con ayuda y medicación ha vuelto prácticamente a ser lo que era 
pero ha perdido algunas habilidades personales y sociales. Antes se le podía llevar a 
cualquier lado pero ahora le gusta su rutina y se agita en ambientes desconocidos. q  
 

p Fue a una escuela ordinaria hasta los ocho años y luego a un colegio especial hasta 
los 19. Ahora está en un piso compartido tutelado con otros tres hombres. Va durante la 
semana a un programa de día, y viene a casa cada dos semanas. q  
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¿Cómo es de importante la cantidad de material delecionado?  
Algunos niños tienen deleciones mucho mayores que otros. Los genetistas en el pasado 
creían que las personas con deleciones mayores estaban más severamente afectadas 
que aquellas con deleciones más pequeñas, debido a que hay una mayor pérdida de 
genes. Pero esto no es del todo correcto. Actualmente se sabe que siempre que se pierda 
el gen EHMT1, se rompa o se altere, el resultado es el síndrome de Kleefstra (Kleefstra 
2006/1; Kleefstra 2006/2). 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

Resultados del análisis cromosómico  
Tu genetista o tu consejero genético seguramente te dé el cariotipo del niño, que es una 
manera de describir cómo están sus cromosomas. Y generalmente aparece en la fórmula 
del cariotipo el punto o los puntos de rotura del cromosoma.  
 

Se podría leer de  la siguiente manera:  
46,XY.ish del(9)(q34.3)(D9S2168-)de novo  
46   Indica el número total de cromosomas en las células de tu hijo.  
XY  Los dos cromosoma sexuales. XY para los varones y XX para las mujeres.  
.ish  Indica que el análisis se hizo con FISH, una combinación de análisis cromosómico 
 convencional con tecnología molecular.  
del  Deleción. Que falta material.  
(9)  La deleción es en el cromosoma 9  
(q34.3) El cromosoma se ha roto en la banda 9q34.3, indicando una pequeña deleción al 
 final del cromosoma, justo al lado de la peque¶a ðcaperuzañ que protege el 
 telómero.  
(D9S2168-) Un marcador con posición conocida en el genoma humano. En este caso el 
 marcador D9S2168 está ausente.  
de novo Los cromosomas de los padres se han analizado y no tienen ningún 
 reordenamiento que implique la región 9q34. Por lo tanto es muy poco probable en 
 este caso que se repita en otro hijo dado que la deleción ha ocurrido,  en esta 
 familia, por primera vez en este niño. 
 

Comparando el cariotipo de vuestro hijo con el de otros, tanto en la literatura médica 
como en Unique, puede ayudarte a construir una idea de lo que podéis esperar. Pero 
podría incluso haber diferencias entre tu hijo y otro niño con aparentemente el mismo 
cariotipo. Tu hijo es único! 

El brazo largo del cromosoma 9. La línea roja marca el sitio aproximado 
de la deleción 9q34.3. El diagrama debajo muestra la región aumentada 
con el sitio aproximado del gen EHMT1 y dos marcadores que se utilizan 
habitualmente en el diagnóstico por FISH.  

 

EHMT1 
D9S325 
D9S2168 
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Características más frecuentes  
Â   Retraso del desarrollo     Â   Apariencia facial reconocible  
Â   Dificultades o retraso en el aprendizaje  Â   Bajo tono muscular, de manera que 
       los bebés y los niños parecen flexibles.  

Otras características comunes  
Â   Anomalías cardíacas     Â   Convulsiones  
Â   Anomalías menores en los genitales en varones  
Â   Trastornos del comportamiento   Â   Alteraciones del sueño   
Â   Estrabismo u otras anomalías oculares.  
 

Características menos frecuentes  
Â   Manos/pies algo peculiares (pliegue palmar único, dedos incurvados, dedos cortos o 
afilados, pies mal posicionados)  
Â   Problemas auditivos     Â   Parches de piel decolorada 
Â   Trastornos del tejido conectivo incluyendo laxitud articular y hernias  
Â   Anomalías renales     Â   Anomalías dentales  
Â   Atresia anal (la apertura normal del ano está ausente)  
Â   Posiblemente sobrepeso. 
 

¿Cuales son los primeros signos que indican que el bebé o el niño 

tienen el trastorno?  
Los primeros signos pueden ser increíblemente muy diversos. En un grupo de 14 bebés, 
cinco parecían estar bien al nacimiento pero la preocupación vino más tarde en su 
desarrollo porque no seguían con la mirada, no miraban a su madre mientras mamaban, 
o porque su desarrollo era más lento.  Un bebé parecía que progresaba como 
correspondía hasta que desarrolló convulsiones a los tres meses; otro no superaba 
repetidas pruebas de audición. En nueve bebés hubo signos, inmediatamente después del 
nacimiento, de que algo no iba bien, variando desde un llanto débil, dificultades en la 
alimentación y unos rasgos faciales peculiares (sugiriendo un síndrome de Down), hasta 
una cabeza pequeña, hernias inguinales y umbilicales, laringe hipotónica, problemas 
cardíacos, cataratas y convulsiones. Aunque el pobre tono muscular es característico de 
los recién nacidos con síndrome de deleción 9q34.3, esto no siempre ocurre: en cuatro de 
ellos no se observó hipotonía. 
 

Embarazo  
Para la mayoría de las 13 madres que hablaron con Unique acerca de su embarazo, todo 
transcurrió con normalidad. Tres madres notaron menos movimientos fetales de lo que 
esperaban, y una notó más. Una madre tuvo un exceso de líquido amniótico 
(polihidramnios). El cribado bioquímico en suero materno detectó en una madre un riesgo 
muy elevado para síndrome de Down, y las ecografías posteriores, incluida una 3D, 
mostraron un bebé pequeño que con frecuencia sacaba la lengua; la ecografía mostró en 
otro bebé unos brazos y piernas pequeños. La mayoría de los bebés nacieron a término o 
casi, pero cinco nacieron antes, a las 35, 36 y 37 semanas de gestación. Un parto fue 
inducido a las 34 semanas por disminución de líquido amniótico.   
 

Recién nacido  
No hay características típicas que se puedan observar en los recién nacidos con síndrome 
de Kleefstra. El peso de los recién nacidos de Unique varía mucho: entre 4.563 Kg. (10lb 
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Â Vista  
Algunos niños tienen algún grado de deficiencia 
visual a pesar de tener unos ojos 
estructuralmente normales. A esto se conoce 
como alteración cortical visual, una condición 
en la que el sistema visual del cerebro no 
siempre entiende e interpreta correctamente lo 
que los ojos ven. Como padre debes darte 
cuenta si tu bebé no te responde visualmente, o 
a la luz o a los objetos en movimiento. Por lo 
menos un niño tiene una maduración visual 
lenta, de manera que reacciona a los estímulos 
visuales como lo haría un niño más pequeño. 
Otro niño tiene retraso en el procesamiento de 
la información visual. Un niño y posiblemente 
otro han necesitado operarse de cataratas. Otro 
niño es miope y necesitará llevar gafas para 

corregirlo. El estrabismo es bastante común y puede estar causado por la subyacente 
hipotonía muscular. Aunque se pueda corregir quirúrgicamente, puede recurrir 
(Schimmenti 1994; Stewart 2004; Stewart 2007; Unique).  
 

p Parece que tiene un albinismo óptico y deficiencia en la visión central. Sus ojos se 
pueden mover independientes, especialmente cuando está cansado. Lleva diferentes 
gafas para diferentes ocasiones. q 9 años 
 

p Cuando era pequeña parecía que sus ojos no enfocaban correctamente. El especialista 
nunca encontró ninguna alteración, aunque la falta de comunicación hacía difícil 
asegurarlo. Después del diagnóstico la mandaron a otro especialista que pensaba que 
sus ojos estaban bien salvo que tenía un reflejo de parpadeo lento. q 14 años 
 

Â Oído 
La mayoría de los niños tienen una audición normal pero hay un riesgo aumentado de 
hipoacusia temporal o permanente. Cuando 
un bebé falla en el test de cribado de 
hipoacusia neonatal, es muy probable que 
tenga una pérdida de audición permanente. 
Algunos bebés aprueban el test de cribado 
neonatal de hipoacusia neonatal pero 
parecen no responder a los sonidos. 
Probablemente esté indicando un retraso en 
la maduración de las vías de la audición. Los 
bebés y niños con síndrome de Kleefstra 
también son vulnerables a infecciones del 
tracto respiratorio superior y a infecciones de 
oído, y pueden tener además una hipoacusia 
conductiva que puede aliviarse colocando 
unos tubitos de plástico en el tímpano. Si esta 
medida no mejora la audición a unos niveles 
aceptables, debe considerarse poner unos 
audífonos (Unique). Algunos niños tienen épocas de hipersensibilidad aguda a los ruidos 
(Unique). 
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Â Genitales pequeños o inmaduros 
Alrededor de la mitad de los chicos con deleción 9q34 han nacido con genitales pequeños 
o inmaduros, y una niña también está afectada. El pene pequeño o el hipospadias (tener 
el agujero del meato urinario localizado no en la punta del pene sino más abajo) pueden 
ser inocuos y muchos niños no necesitan ni cirugía. Se necesitará operar si el orificio 
está muy lejos del final del pene, o si los testículos no han descendido (criptorquidia), o 
en aquellos niños cuyos testículos se retraen en el abdomen (Kannu 2005; Unique). 
 

Â  Hernias.  
Algunos niños nacen con una hernia o se encuentra la hernia más tarde. Generalmente 
es una hernia a nivel de la ingle (inguinal) o a nivel del ombligo (hernia umbilical). La 
hernia umbilical normalmente aparece como un bulto, y se produce por una abertura en 
los músculos abdominales en el cordón umbilical, que no se cerró después del 
nacimiento. Parte del revestimiento del abdomen y del intestino, y a veces líquido, puede 
pasar por la abertura. Muchas hernias umbilicales se cierran de forma espontánea a los 
tres o cuatro años, pero una hernia grande, o aquellas que no se han cerrado, pueden 
arreglarse. En una hernia inguinal, parte del intestino sale por una abertura en el canal 
inguinal, en la ingle. Durante el desarrollo fetal los testículos descienden al escroto a 
través de este canal, que normalmente se cierra a continuación. Si no se cierra o se 
reabre, la hernia suele aparecer como una protuberancia en la ingle o como un escroto 
agrandado. Una hernia inguinal debe ser evaluada y generalmente necesitan reparación 
quirúrgica.  
 

Â Tracto urinario y riñones   
La mayoría de los niños tienen un tracto urinario sano y unos riñones que funcionan bien.  
En una minoría de casos surge alguna preocupación generalmente después de haber 
estudiado al niño por una infección urinaria. Por esta razón los niños deben tener 
imágenes de sus riñones y vías urinarias. Las alteraciones que se han descrito son: 
hidronefrosis (riñones aumentados de tamaños) cuyas causas son variadas incluyendo un 
bloqueo en el drenaje urinario, reflujo urinario desde la vejiga, un doble uréter desde el 
riñón a la vejiga, y un riñón quístico no funcionante. El tratamiento depende de la causa. 
Tres niños de Unique tenían infecciones urinarias frecuentes o reflujo renal en la que la 
orina además de seguir su camino a la vejiga, también vuelve a los riñones. Un niño tenía 
un doble uréter. Los riñones no estaban dañados aunque en un niño estaban infectados. 
Estos niños tomaban antibióticos preventivos hasta que superaron su tendencia al 
reflujo. Un niño tenía unos quistes pequeños en los riñones, pero esto no le causaba 
problemas (Kannu 2005; Stewart 2007; Unique). 
 

Â  Otras afecciones  
Se han encontrado otras alteraciones  descritas en niños de Unique o en la literatura 
médica pero no son necesariamente típicas de los niños con deleción 9q34: espina dorsal 
anclada (la espina dorsal que normalmente es móvil y está libre, puede aparecer anclada 
en un punto causando tiraje y un suministro de sangre disminuido); múltiples manchas 
de fresa al nacimiento; un absceso cerebral grave; pectus excavatum congénito, donde el 
pecho con el diafragma están hundidos. Esto puede ser leve o muy evidente y 
normalmente se considera sólo problema estético pero puede afectar a la función 
cardíaca y pulmonar y puede producir dolor en el pecho o en la espalda (Iwakoshi 2004; 
Stewart 2004; Unique).  
 
 

5 

 

3 años 2½ años 3 años 4 años 4 años 

16 meses 10 años 19 meses 21 meses 3½ años 8 años 

 

5½ años 7 años 12 años 11 años 19 años 

1oz) y 2.6 Kg. (5lb 12oz) a término. Es más típico un peso normal o alto (Kleefstra 2009). 
Algunos bebés nacen y se desarrollan bien, mientras que otros son muy tranquilos y 
pasivos, y algunos necesitan un tiempo en cuidados especiales. La mayoría están más 
amarillos de lo que cabría esperar. Son comunes las dificultades en la alimentación 
desde muy pronto, así como el reflujo (cuando la leche sube de retorno desde el 
estómago). La mayoría de los niños con dificultades en la alimentación necesitan 
alimentarse por sonda pero muy poco tiempo. Aparte de estas dificultades comunes en 
los recién nacidos, la mayoría de los bebés con este síndrome tienen unos tests de Apgar 
razonables (prueba de vitalidad y reflejos al nacer que se puntúa de 0-10) y están 
bastante bien al nacer y suelen irse a casa tras el parto en un tiempo normal. Sólo 
algunos bebés tienen problemas específicos de salud. En la muestra de Unique, estos 
problemas incluyen cataratas, hernias, soplo cardíaco, taquicardias o episodios de 
coloración azulada y de apneas. Un bebé desarrolló una importante infección en el pecho 
al nacimiento. Un bebé necesitó oxígeno y tenía una laringe hipotónica, enfermedad 
pulmonar, reflujo renal y otras dificultades. El llanto de un bebé sonaba especialmente 
débil o como gruñidos, indicando que algo no iba bien. Se detectaron dos bebés con 
problemas de audición al nacimiento.  
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¿Parecerá mi hijo diferente?  
Puedes encontrar un parecido entre tu hijo y uno o más de estos niños. Tu hijo se puede 
parecer más a otros bebés y niños con el síndrome de Kleefstra de este folleto, que a tu 
familia. Y cuando es muy pequeño hasta podría tener un parecido al síndrome de Down. 
Los bebés pequeños pueden tener con frecuencia una cabeza ancha, aplanada de la 
frente a atrás y puede ser pequeña. Las cejas pueden estar más bajas y a veces unidas en 
el medio. Los ojos suelen estar más separados, y las orejas suelen tener una 
implantación baja y con formas anómalas. Es típico que los bebés mantengan la boca 
abierta y tengan una lengua grande y gorda que protruye. A medida que los niños 
maduran consiguen mantener la boca cerrada y la lengua no se hace tan evidente. 
Pueden tener lengua anclada, en la que la lengua está atada a la base de la boca por un 
tejido (frenillo). Las familias comentan a veces que tienen una lengua peculiar, bifurcada 
en la punta o con pliegues profundos. Algunos niños presentan parches o manchas de 
piel más clara, y cuando crece el pelo pueden aparecer pequeñas calvas, aunque en las 
fotos no parece evidente entre los miembros de Unique. Otras características faciales 
que se dice que son comunes entre los niños y adultos con el síndrome de Kleefstra 
incluyen una cara aplanada con los ojos ampliamente espaciados, con cejas rectas o 
arqueadas, una nariz pequeña y antevertida, boca con arco de cupido en el labio superior 
y el labio inferior evertido. Otras características que han comentado miembros de Unique 
son una frente alta, pestañas largas, ojos con forma de almendra, ojos azules (y no en su 
familia), y una boca estrecha (Iwakoshi 2004; Kleefstra 2006/1; Unique).  
 

¿Será mi hijo sano? 
A pesar de haber bebés con enfermedad desde muy pronto, la gran mayoría de los 
padres de Unique comentan que sus hijos gozan de muy buena salud. Tan buena, si no 
mejor que sus hermanos y hermanas. Estas observaciones de los padres evidencian 
como bebés enfermizos generalmente se convierten en niños sanos.   
 

p Ella nunca parece que esté bien. O bien tiene fiebre, o convulsiona, o estreñimiento, o 
un catarro. Siempre tiene algo. Vamos al médico unas dos o tres veces al mes de media. 
Sin embargo es una niña feliz, siempre sonriendo y gritando. Cuando llora sabes que le 
pasa algo porque normalmente no es llorona. q 18 meses 
 

p Cuando está bien, es fantástica, sociable y alegre; cuando está mal se queda floja y no 
interactúa mucho. q 22 meses 
 

p Después de sus primeros años con neumonías, infecciones del pecho y renales, y de 
tomar antibióticos casi todo el rato, en general su salud ha sido buena. q 14 años  
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especializado en epilepsia (en lugar de acudir a un neurólogo pediatra) con cualquier 
niño con convulsiones difíciles de controlar. (Iwakoshi 2004; Stewart 2004; Sanger 2005; 
Kleefstra 2006/1; Stewart 2007; Unique).   
 

p Ella empez· a tener sobresaltos que resultaron ser espasmos infantilesñ- 2 años 
Antes de las convulsiones epilépticas, se le nota una alteración en su respiración, 
incrementándose y volviéndose más rápida, sus labios se le ponen azules y sus niveles de 
oxígeno caen. Le sube algo la fiebre y a los 20 minutos empieza a convulsionar, al llegar 
a unos 40,5 grados de fiebreñ. q 18 meses 
 

p Tiene episodios catatónicos, así que lo estamos vigilando. q 5 años 
 

Â Infecciones respiratorias  
En general los bebés con síndrome de Kleefstra son 
especialmente vulnerables a las infecciones respiratorias en 
los primeros meses y años. En la infancia, algunos bebés son 
vulnerables a la infección por el virus respiratorio sincitial 
(VRS), lo que lleva en muchos casos a desarrollar 
bronquiolitis o neumonía. Normalmente esta tendencia 
desaparece entre los dos años y la edad escolar y crecen de 
forma sana. Algunos niños más mayores experimentan una 
notable mejoría después de la extracción de sus amígdalas y 
vegetaciones. Un número reducido de bebés (5/19) no 
tuvieron ningún tipo de infección respiratoria.  
 

Existen numerosos motivos por los que surgen estas 
infecciones de forma frecuente. Al nacer los bebés pueden 
tener una respiración ruidosa o áspera. Algunos bebés tienen 
una estructura anormalmente suave y flexible hasta la 
tráquea y la laringe (laringomalacia, traqueomalacia) que les hace ser más propensos al 
colapso. Una descoordinación succionando y tragando puede llevar a los bebés a inhalar 
parte de su alimento. Los bebés con reflujo, en los que parte del alimento vuelve por los 
conductos de la alimentación, tienen un riesgo particular de aspiración. Si aspiran la 
leche hasta los pulmones puede provocar una infección. 
En algunos bebés el centro respiratorio en el cerebro puede no funcionar perfectamente 
y puede producir episodios en los que el niño se ponga azul. Además los bebés con 
cardiopatía pueden tener dificultades respiratorias y sus pulmones pueden tener que 
trabajar más duro.  
 

Cuando un bebé se coge una infección, estos factores le dificultan la curación. Los 
médicos deberán tratar agresivamente las infecciones respiratorias de los niños con 
síndrome de Kleefstra. A algunos niños se les receta una dosis de antibiótico preventivo. 
La mayoría de los niños se recuperan de estas infecciones y dejan de padecerlas con la 
edad. Los más afectados por estas infecciones pueden desarrollar síntomas prolongados 
de asma y problemas pulmonares a largo plazo (Kannu 2005; Neas 2005; Yatsenko 2005; 
Stewart 2007; Kleefstra 2009; Unique). 
 

p Ella estuvo ingresada en el hospital, 7 meses durante su primer año de vida, por el 
virus respiratorio sincitial. q 4 años 
p La terapia craneosacra parece que ayudó a estimular su sistema inmunológico. q 14 
años 
 

p Él ha estado tosiendo durante meses, pero sin ningún otro problema evidente de salud. 
Parece que es la misma flema que siempre está ahí. No puede expulsarla ni tosiendo ni 
sonándose. q 14 años 
 

 Con la edad se curó de las 
infecciones respiratorias 


