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RESUMEN

Introducción: el anillo del cromosoma 22 es un rearreglo 
estructural genético raro, se han reportado pocos casos. Ob-
jetivo: ofrecer un tratamiento rehabilitatorio basado en la CIF 
(Clasificación Internacional de la Funcionalidad) y contribuir 
con el fenotipo clínico del paciente con características no 
descritas previamente, como la fusión de 4-5 metacarpiano 
y la ausencia de la apófisis estiloides de cúbito izquierdo. 
Presentación del caso: se presenta paciente masculino 
con síndrome del anillo del cromosoma 22, cuyo fenotipo 
clínico se traslapa con el síndrome de Phelan-McDermid o 
síndrome de deleción del cromosoma 22q13.3, el paciente 
presenta discapacidad musculoesquelética e intelectual. El 
tratamiento rehabilitatorio está basado en una medicina de 
precisión y se aplicó la metodología de la CIF. Resultados: 
se identificaron las deficiencias en sus funciones corporales y 
en las estructuras corporales, las limitaciones, las restricciones 
en la participación, los factores personales y ambientales y 
se diseñaron programas de terapia física y ocupacional para 
reeducar la marcha, el fortalecimiento muscular de tren inferior 
y se entrenó en actividades básicas de la vida diaria en higiene 
personal, vestido y alimentación. Conclusiones: se diseñó 
un tratamiento rehabilitatorio personalizado que brindó mejor 
autonomía y calidad de vida al paciente.

ABSTRACT

Introduction: the chromosome 22 ring is a rare genetic 
structural rearrangement, few cases have been reported. 
Objective: to offer a rehabilitation treatment based on the ICF 
(International Classification of Functionality) and to contribute 
to the clinical phenotype of the patient with characteristics not 
previously described, such as the fusion of 4-5 metacarpals 
and the absence of the styloid process of the left ulnar. Case 
presentation: a male patient with chromosome 22 ring 
syndrome is presented, whose clinical phenotype overlaps 
with Phelan-McDermid syndrome or chromosome 22q13.3 
deletion syndrome, the patient presents musculoskeletal 
disability and intellectual disability. The rehabilitation treatment 
is based on precision medicine in a methodology applying the 
ICF. Results: deficiencies in their body functions and body 
structures, limitations, participation restrictions, personal and 
environmental factors were identified and physical therapy and 
occupational therapy programs were designed to re-educate 
walking, lower body muscle strengthening and was trained in 
basic activities of daily living in personal hygiene, clothing and 
food. Conclusions: a personalized rehabilitation treatment 
was designed that provided better autonomy and quality of 
life to the patient.
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INTRODUCCIÓN

E l anillo del cromosoma 22 es una rearreglo 
estructural genético raro, que se origina 

por el corte de ambos extremos del cromo-
soma y posterior fusión o empalme de los 

brazos para formar un anillo. Este proceso da 
como resultado la pérdida de material genético 
crítico en el cromosoma 22, incluyendo genes 
importantes, como el gen supresor de tumores 
NF2 (neurofibromatosis tipo 2) y múltiples ge-
nes relacionados con el desarrollo del sistema 



Del Valle-Reyes VY et al. Tratamiento rehabilitatorio en síndrome del anillo del cromosoma 2226

Rev Mex Med Fis Rehab. 2024; 36 (1-4): 25-34 www.medigraphic.com/medicinafisica

nervioso central, que generan retraso del desarrollo psico-
motor, deterioro grave del lenguaje, hipotonía, dismorfias 
menores y síntomas del trastorno del espectro autista.1,2 
Otro gen es el SHANK3 (SH3 y múltiples dominios de 
repetición de anquirina 3), uno de los genes más impor-
tantes situados en la parte terminal del cromosoma 22q, 
que codifica para una proteína de andamiaje que es 
abundante en las densidades postsinápticas de sinapsis 
excitatorias; cuando se pierde este gen da un fenotipo 
clínico típico del anillo del cromosoma 22.3 Mutaciones 
en el gen SHANK3 que se encuentra dentro de la región 
crítica mínima o una deleción en el cromosoma 22q13, 
generan el síndrome de Phelan-McDermid.4

Se han reportado más de 100 casos en la literatu-
ra y en 99% los cromosomas en anillo son de origen 
esporádico, considerados como un accidente durante 

la división celular, la cantidad y ubicación del material 
genético perdido en este proceso es variable y determina 
el espectro clínico y la estabilidad del anillo durante las 
rondas subsecuentes de mitosis.1

Las deleciones subteloméricas del cromosoma 22 a 
menudo se asocian con la formación de anillos y por lo 
general el fenotipo clínico de los pacientes con cromo-
soma en anillo se superpone a los síndromes causados 
por la supresión (deleción) de los extremos del respectivo 
cromosoma.5 Se describió en más de 60 pacientes con 
anillo del cromosoma 22 que las características clínicas 
son similares a las encontradas en pacientes sólo con dele-
ciones terminales 22q (el síndrome de Phelan-McDermid, 
o síndrome del cromosoma 22q, o síndrome de deleción 
del cromosoma 22q13.3 o síndrome de monosomía te-
lomérica 22q13), las cuales son patologías cromosómicas 

Tabla 1: Funciones corporales.

Correlación de acuerdo con la CIF Objetivos de tratamiento rehabilitatorio

Deficiencia de la marcha Reeducar fases y subfases de la marcha, de forma estática y dinámica
Fortalecer músculos estabilizadores de cadera mediante electroestimulación de 
baja frecuencia tipo TENS BA (50 Hz, 230 µs, contorno trapezoidal de 6 s de 
estímulo y 18 s de reposo)

Deficiencia de la postura Enseñar manejo ergonómico de la postura en casa y medio ambiente
Alinear segmentos corporales frente a espejo
Fortalecer musculatura abdominal y antigravitatorios a través de actividades lúdicas

Deficiencia completa en los AMP del cuarto y quinto metacar-
pofalángicas izquierda

No aplica, ya que es secundario a un aspecto fenotípico de origen genético

Deficiencia en el tono muscular en las cuatro extremidades No aplica, ya que es secundario a un aspecto fenotípico de origen genético
Deficiencia completa en los AMP de cadera para la rotación 
interna del lado derecho y externa del lado izquierdo

No aplica, es una secuela de la artritis séptica, por lo que los arcos de movili-
dad no se pueden modificar

Deficiencia leve en los músculos del arco longitudinal 
interno del pie bilateral

No aplica, el problema es desencadenado por la hipotonía, por lo que no se modi-
ficará puesto que el tono es un aspecto fenotípico de origen genético. Actualmente 
se encuentra asintomático

Deficiencia ligera en las contracturas musculares de 
isquiotibiales y tríceps sural

Relajar musculatura mediante la aplicación de agentes térmicos como CHC 
y agentes electromagnéticos como TENS BAm (165 Hz, 80 µs, contorno 
sinusoidal de 8 s), simultáneo con estiramientos pasivos para aumentar arcos 
de movimientos

Deficiencia en la respuesta intensa de los REM patelar y el 
aquíleo bilateral

No aplica, ya que es secundario a un aspecto fenotípico de origen genético

Deficiencia moderada para la fuerza muscular en todos los 
músculos

Fortalecer globalmente la musculatura contra resistencia, así como facilitado 
con TENS BA (50 Hz, 230 µs, contorno trapezoidal de 6 s de estímulo y 18 s de 
reposo) en musculatura de menor puntuación de acuerdo con el EMM

Deficiencia en la función de la piel en la región intercostal 
izquierda T9-T10 y del primer dedo de la mano izquierda

No aplica, ya que no presenta sintomatología

Deficiencia intelectual leve Referir a CTA para estimulación cognitiva
Deficiencia en la atención Estimular sensorialmente mediante cámara de Snoezelen
Deficiencia en la continencia urinaria y fecal Manejar a través de psicología

CIF = Clasificación Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud. TENS BA = estimulación eléctrica nerviosa transcutánea bifásica 
alterna. AMP = arcos de movimiento pasivos. CHC = compresa húmedo caliente. TENS BAm = estimulación eléctrica nerviosa transcutánea tipo bifásico asi-
métrico. REM = reflejos de estiramiento muscular. EMM = examen manual muscular. CTA = Centro Tecnológico Adaptado para Personas con Discapacidad.
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raras que llevan pérdida de material genético en la zona 
terminal del cromosoma 22q13.3.1-3

Se presenta paciente masculino con síndrome del 
anillo del cromosoma 22, que consultó por problemas de 
lenguaje, retraso del desarrollo psicomotor, alteraciones 
en la marcha y fusión de 4-5 metacarpiano. 

El objetivo es aportar una alternativa de tratamiento 
rehabilitatorio aplicando la CIF (Clasificación Interna-
cional de la Funcionalidad), se diseñaron programas de 
terapia física y ocupacional para reeducar la marcha, el 
fortalecimiento muscular de tren inferior y se entrenó en 
actividades básicas de la vida diaria en higiene personal, 
vestido y alimentación (Tablas 1 a 6). Adicionalmente se 
busca contribuir con el fenotipo clínico con característi-
cas previamente no descritas, como la malformación en 
manos y la ausencia de la apófisis estiloides.

PRESENTACIÓN DEL CASO

Antecedentes: paciente masculino de 13 años de edad 
con antecedentes familiares, madre de 31 años, padre 
falleció a los 37 años por arma de fuego. Antecedentes 
personales patológicos: producto de la primera gestación 
(madre con G:2, P:2, A:0, otra hermana sana), embara-
zo controlado, fue obtenido de 40 semanas por parto 
vaginal prolongado (18 horas), aspiró líquido amniótico, 
no requirió maniobras de reanimación, peso: 2.7 kg 

(percentil: 3-15), talla: 49 cm (percentil: 50). Apgar: 8-9, 
tamiz metabólico normal. Desarrollo psicomotor: sostén 
cefálico a los tres meses, sedestación a los seis meses, 
gateo a los ocho meses, bipedestación a los 20 meses, 
marcha a los dos años y medio. Control de esfínteres a 
los dos años, se pierde y se vuelve a recuperar a los seis 
años. Alteraciones en desarrollo motor fino: no toma el 
tenedor correctamente, no embona cierres; alteraciones 
del desarrollo motor grueso: no brinca, no patea, corre y 
se tropieza, sube escaleras sólo alternando, baja escaleras 
sin alternar y solo, no cacha pelota. Presenta ausencia 
en el desarrollo del habla (actualmente sólo dice 20 
palabras), frases cortas, desarrollo del lenguaje expresivo 
comprometido severo.

Patológicos: retraso global del desarrollo, artritis 
séptica en cabeza del fémur derecho a los ocho meses, 
displasia de cadera bilateral, coxa valga -le realizan 
tenotomía de aductores y osteotomía varo desrotadora 
de cadera bilateral-, traqueomalacia y apnea obstructiva 
del sueño manejada con plastia traqueal, criptorquidia 
bilateral, otitis media a repetición.

Fenotipo clínico: somatometría actual (13 años); talla: 
142 cm (percentil: 50), peso: 42 kg (percentil 50), perí-
metro cefálico: 57 cm (percentil 90), presenta hipotonía 
generalizada. Postura: vista posterior: cabeza con inclina-
ción derecha, hombro derecho descendido, tronco rotado 
hacia la derecha, pliegues poplíteos rotados simétricos, 

Tabla 2: Estructuras corporales.

Correlación de acuerdo con la CIF Objetivos de tratamiento rehabilitatorio

Deficiencia del volumen de la corteza cerebral, del cuerpo calloso y 
de la membrana aracnoidea

No aplica, ya que es secundario a un aspecto fenotípico de origen genético

Deficiencia izquierda en el cuarto y quinto metacarpianos, huesos del 
carpo más evidente en escafoides, pisiforme y apófisis estiloides del cúbito

No aplica, ya que es secundario a un aspecto fenotípico de origen genético

Deficiencia articular izquierda del hueso semilunar con el piramidal No aplica, ya que es secundario a un aspecto fenotípico de origen genético

CIF = Clasificación Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud.

Tabla 3: Limitaciones.

Correlación de acuerdo con la CIF Objetivos de tratamiento rehabilitatorio

Limitación para el aseo personal Entrenar ABVD en higiene personal
Limitación completa para saltar Entrenar ejercicios de potencia y fuerza explosiva en la musculatura de tren inferior mediante 

actividades lúdicas
Limitación para la toma de cubiertos Entrenar pinza fina cerrada para facilitar la toma de cubiertos a través de adaptaciones
Limitación para el vestido Entrenar pinza fina abierta y cerrada mediante el uso de aditamentos para poner y quitar prendas

CIF = Clasificación Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud. ABVD = actividades básicas de la vida diaria.



Del Valle-Reyes VY et al. Tratamiento rehabilitatorio en síndrome del anillo del cromosoma 2228

Rev Mex Med Fis Rehab. 2024; 36 (1-4): 25-34 www.medigraphic.com/medicinafisica

retropié valgo; vista anterior: rótulas centrales, antepié 
neutro, tronco rotado hacia la derecha; vista lateral: 
cabeza y cuello proyectado, tronco rotado.

Facies ovalada, braquicefalia, frente corta, cejas abun-
dantes desorganizadas en cola, ojos almendrados, fisuras 
palpebrales horizontales, epicanto interno bilateral, tele-
canto, puente nasal alto y base de implantación ancha, 
narinas amplias y antevertidas, filtrum corto con pilares 
bien marcados, labios gruesos, dentición irregular, paladar 
alto, micrognatia, pabellones auriculares con hélix delgado, 

cuello simétrico largo, tórax pectus excavatum, teletelia, 
columna con hiperlordosis lumbar, cicatriz queloide hi-
pertrófica de 16 cm en región intercostal izquierda T9-10. 
Miembro superior: mano izquierda con braquidactilia y 
clinodactilia tipo E del quinto dedo, con sindactilia incom-
pleta del quinto y cuarto dedos tipo V, con ausencia de 
pliegues interfalángicos; mano derecha con braquidactilia 
y clinodactilia del quinto dedo. Arcos de movilidad activos 
de hombro incompletos para flexión, pasivos completos. 
Miembro inferior: pie plano grado I (acorde a medidas), 

Tabla 4: Participación.

Correlación de acuerdo con la CIF Objetivos de tratamiento rehabilitatorio

Restricción para el movimiento de los dedos de la mano izquierda No aplica, ya que es secundario a un aspecto fenotípico de origen 
genético

Restricción en socializar con sus pares y medio ambiente Estimular socialización a través de actividades deportivas grupales 
implementando estrategias lúdicas generadoras de rapport me-
diante psicoterapia grupal y familiar

Restricción total para correr Aplicar soporte parcial de peso e incrementar paulatinamente peso 
y velocidad en banda sin fin

Restricción para el juego con sus pares Realizar actividades extracurriculares deportivas y lúdicas en 
equipo fuera de casa para favorecer el juego entre pares

Restricción en el uso de juegos infantiles de parque Reforzar psicomotricidad
Restricción para comunicarse No aplica, ya que es secundario a un aspecto fenotípico de origen 

genético

CIF = Clasificación Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud.

Tabla 5: Factores personales.

Correlación de acuerdo con la CIF Objetivos de tratamiento rehabilitatorio

Masculino de 13 años de edad, originario y residente de la Ciudad 
de México

No aplica

Escolaridad: primaria inconclusa (actualmente no se encuentra 
integrado en ningún centro académico)

Valorar CI a través de psicología para determinar su nivel escolar

Dominancia: derecha No aplica
Religión: sin religión No aplica

CIF = Clasificación Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud. CI = coeficiente intelectual.

Tabla 6: Factores ambientales.

Correlación de acuerdo con la CIF Objetivos de tratamiento rehabilitatorio

Facilitadores: abuela materna Manejar estado de duelo a través de psicología
Barreras: caminos irregulares y escaleras externas e internas a 
su domicilio

Reeducar y reforzar marcha en terreno irregular, planos e inclinados, 
así como la flexión y extensión para bajar y subir escaleras

CIF = Clasificación Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud.
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descenso incompleto del arco derecho, tono muscular dis-
minuido, acortamiento de isquiotibiales bilateral, aumento 
de reflejos patelar y aquíleo bilateral.

Marcha: independiente, claudicante bilateral, choque 
de talón deficiente, apoyo sobre lo plano aumentado, pos-
tural intermedia disminuida, elevación de talón normal, 
aceleración oscilación y refrenamiento disminuido, ángu-
lo de proyección en convergencia, base de sustentación 
disminuida, cadencia lenta, longitud de paso y zancada 
disminuidas, no disocia cintura, cadera, rodilla hacia me-
dial y rodilla hacia tobillo, pérdida por convergencia de 
antepiés, no realiza marcha en punta-talón, no se apoya 
sobre un pie, no realiza salto.

Actividades de la vida diaria: no se viste ni desviste 
solo, no abrocha y desabrocha, no come solo con cuchara 

y tenedor, los toma con dificultad en la prensión. Se baña 
con ayuda porque no puede llevar manos a la cabeza para 
enjabonarse, se asea solo cuando va al baño, requiere ayuda 
para lavarse los dientes. Utiliza para comunicarse palabras 
sueltas y gesticulaciones o lleva al interlocutor a donde desea.

Paraclínicos: cariotipo 46, XY, r (22) (p11.2 2 q13.3) 
en 30 metafases analizadas, con bandas GTG en linfocitos 
de sangre periférica, individuo de sexo masculino con la 
presencia de una alteración cromosómica debido a un 
anillo cromosómico del cromosoma 22 (Figura 1).

Valoración radiológica: resonancia magnética con 
secuencias en T1, T2 y FLAIR en planos axial, sagital y 
coronal, identificando lo siguiente: pérdida de volumen 
cerebral supratentorial-cortical, en la fosa posterior se 
observan lesiones extraaxiales, de morfología ovoidea de 

Figura 1: 

Cariotipo en linfocitos de sangre 
periférica: 46, XY, r (22) (p11.2 2 

q13.3) bandeo GTG, individuo de 
sexo masculino con la presencia 

de una alteración cromosómica 
debido a un anillo cromosómico 

del cromosoma 22.

Figura 2: 

Resonancia magnética con 
secuencias en T1, T2 y FLAIR 
en el plano axial que muestran 
presencia de quistes aracnoideos. 
Se identifica pérdida de volumen 
cerebral supratentorial-cortical, 
en la fosa posterior se observan 
lesiones extraaxiales, de 
morfología ovoidea de bordes 
regulares y bien definidos, 
hiperintensas en el T2 e 
hipointensas en el T1 imágenes 
que sugieren quistes aracnoideos 
adyacentes al borde posterior 
de ambos lóbulos cerebelosos, 
los cuales presentan ligero 
desplazamiento en sentido anterior 
e hipoplasia de cuerpo calloso.

1 2 3 4 5

6 7 8 9 10 11 12

13 14 15 16 17 18

19 20 21 22
x y
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bordes regulares y bien definidos, hiperintensas en el T2 e 
hipointensas en el T1 imágenes que sugieren quistes arac-
noideos adyacentes al borde posterior de ambos lóbulos 
cerebelosos, los cuales presentan ligero desplazamiento 
en sentido anterior e hipoplasia de cuerpo calloso (Figura 
2). Radiografías de manos anteroposterior y oblicua que 
muestran densidad ósea y el estado de mineralización 
acordes a la edad del paciente, placas de crecimiento 
acordes con su edad, mano izquierda: se identifica fusión 
de 4-5 metacarpiano en el tercio proximal y medial, lo 
que condiciona un desplazamiento en sentido lateral del 
quinto metacarpiano y medial del cuarto, lo que lleva la 
pérdida de la morfología habitual de las articulaciones 
metacarpofalángicas -más evidente en el quinto dedo- 
con una aparente subluxación con disminución de las 
dimensiones de los extremos distales de las superficies 
articulares de los metacarpianos, hay disminución del 
tamaño, los huesos del carpo más evidente en escafoides 
izquierdo con disminución en su eje transverso, ausen-
cia de la apófisis estiloides del cúbito izquierdo (Figura 
3). Morfología del extremo articular de radio izquierdo 
presenta un aumento en su eje cefalocaudal, se observa 
una disminución del espacio articular del semilunar con 
el piramidal sin descartar la posibilidad de una fusión, 

asociado a esto hay una disminución de la densidad del 
piciforme. Radiografías de tórax muestran prominencia 
del reborde lateral derecho de la silueta cardiaca.

Valoración psicológica: problemas de la conducta, mu-
tismo selectivo y problemas de enuresis y encopresis, coefi-
ciente intelectual general: 61(debilidad mental moderada).

Valoración por neurología: discapacidad intelectual de 
leve a moderada, quiste aracnoideo posterior e hipoplasia 
de cuerpo calloso.

Tratamiento rehabilitatorio

En el marco anterior se le aplicó la CIF (Clasificación In-
ternacional de la Funcionalidad) que permite identificar 
las deficiencias en sus funciones corporales, las deficien-
cias en las estructuras corporales, las limitaciones, las 
restricciones en la participación, los factores personales 
y ambientales y se obtuvo un tratamiento rehabilitatorio 
con la participación de diversas áreas como terapia física, 
terapia ocupacional, psicología y genética para poderle 
brindar una mejor autonomía y calidad de vida al paciente 
(Tablas 1 a 6 y Figura 4).

El tratamiento rehabilitatorio de terapia física (Tabla 1):

1.	 Deficiencia de la marcha: reeducar las fases y subfases 
de la marcha, de forma estática y dinámica, así como 
fortalecer los músculos estabilizadores de la cadera. A 
propósito de la restricción total para correr se aplicó 
soporte parcial de peso el cual incrementó paulati-
namente al igual que la velocidad en banda sin fin.

2.	 Deficiencia de la postura: se enseñó el manejo er-
gonómico de la postura en casa y medio ambiente 
y se alinearon segmentos corporales frente a espejo; 
adicionalmente se le aplicó un programa de forta-
lecimiento para musculatura abdominal y antigravi-
tatorios, así como para las contracturas musculares 
isquiotibiales y tríceps sural, el objetivo fue relajar 
mediante la aplicación de agentes térmicos y agentes 
electromagnéticos como estimulación eléctrica ner-
viosa transcutánea tipo bifásico asimétrico.

3.	 Deficiencia intelectual leve y deficiencia de atención: 
el Centro de Tecnología Adaptada para personas con 
discapacidad realizó un programa específico para su 
discapacidad y para estimulación cognitiva, la esti-
mulación sensorial se realizó mediante cámara de 
Snoezelen; adicionalmente se trabajó en psicoterapia 
con el paciente y los tutores.

El tratamiento rehabilitatorio de terapia ocupacional 
se basó en (Tablas 3 y 4):

Figura 3: Radiografías de manos anteroposterior y oblicua. Fusión 
de cuarto y quinto metacarpiano en el tercio proximal y medial que 
condiciona un desplazamiento en sentido lateral del quinto metacar-
piano y medial del cuarto, lo que lleva la pérdida de la morfología 
habitual de las articulaciones metacarpofalángicas, más evidente en 
el quinto dedo, con una aparente subluxación con disminución de las 
dimensiones de los extremos distales de las superficies articulares 
de los metacarpianos, hay disminución del tamaño en los huesos del 
carpo más evidente en escafoides izquierdo con disminución en su 
eje transverso, ausencia de la apófisis estiloides del cubito izquierdo.
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Figura 4: Diagrama de la CIF (Clasificación Internacional de la Funcionalidad). Se identifican las deficiencias en sus funciones corporales, las de-
ficiencias en las estructuras corporales, las limitaciones, las restricciones en la participación, los factores personales y ambientales del paciente.

Diagrama: modelo interactivo del funcionamiento y la discapacidad

Condición de salud: reporte de caso clínico anillo cromosoma 22

Funciones corporales:
Deficiencia de la marcha
Deficiencia de la postura
Deficiencia completa en los arcos de movi-
lidad pasiva de cuarta y quinta articulación 
metacarpofalángica izquierda
Deficiencia en el tono muscular en las cuatro 
extremidades
Deficiencia completa en los arcos de movilidad 
pasiva de cadera para la rotación interna del 
lado derecho y externa del lado izquierdo
Deficiencia leve en los músculos del arco 
longitudinal interno del pie bilateral
Deficiencia ligera en las contracturas muscu-
lares de isquiotibiales y tríceps sural
Deficiencia en la respuesta intensa de los 
reflejos de estiramientos musculares en el 
patelar y el aquíleo bilateral
Deficiencia moderada para la fuerza muscu-
lar en todos los músculos
Deficiencia en la función de la piel en la re-
gión intercostal izquierda T9-T10 y del pri-
mer dedo de la mano izquierda
Deficiencia intelectual leve
Deficiencia en la atención
Deficiencia en la continencia urinaria y fecal

Estructuras corporales:
Deficiencia del volumen de la corteza cere-
bral, del cuerpo calloso y de la membrana 
aracnoidea
Deficiencia izquierda en el cuarto, quinto 
metacarpiano, huesos del carpo más evi-
dente en escafoides, pisiforme y apófisis 
estiloides del cubito
Deficiencia articular izquierda del hueso se-
milunar con el piramidal

Factores ambientales:
+ Abuela materna
…Caminos irregulares y escaleras externas 
e internas a su domicilio

Limitaciones:
Limitación para el aseo personal
Limitación completa para saltar
Limitación para la toma de cubiertos
Limitación para el vestido

Participación:
Restricción para el movimiento de los dedos 
de la mano izquierda
Restricción en socializar con sus pares y 
medio ambiente
Restricción total para correr
Restricción para el juego con sus pares
Restricción en el uso de juegos infantiles de 
parque
Restricción para comunicarse

Factores personales: 
Masculino de 13 años de edad
Originario y residente de la Ciudad de México
Escolaridad: primaria inconclusa (actual-
mente no se encuentra integrado en ningún 
centro académico)
Dominancia: derecha
Religión: sin religión
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1.	 Limitación para el aseo personal, el vestido y la toma 
de cubiertos: se entrenó en actividades básicas de la 
vida diaria en higiene personal y vestido; así como 
la pinza fina abierta y cerrada mediante el uso de 
aditamentos para poner y quitar prendas y para la 
toma de cubiertos.

2.	 Limitación completa para saltar: se entrenó con ejerci-
cios de potencia y fuerza explosiva en la musculatura 
de tren inferior mediante actividades lúdicas.

3.	 Restricción en socializar con sus pares y medio am-
biente: se estimuló la socialización a través de activi-
dades deportivas grupales, implementando estrategias 
lúdicas generadoras de rapport mediante psicoterapia 
grupal y familiar.

4.	 Restricción para el juego con sus pares: se realizaron 
actividades extracurriculares deportivas y lúdicas 
en equipo fuera de casa para favorecer el jue-
go entre pares.

Asesoría genética: el asesoramiento genético para el 
paciente se basa en brindar a él y a la familia la informa-
ción sobre la naturaleza, los modos de herencia y las impli-
caciones de los rearreglos cromosómicos, para ayudarlos 
a tomar decisiones médicas y personales informadas. El 
paciente presenta un síndrome del anillo del cromosoma 
22 con un fenotipo que se traslapa al síndrome de Phelan-
McDermid, es causado por una deleción en el cromosoma 
22q13.3 que incluye al menos parte del gen SHANK3, el 
cual se hereda de forma autosómica dominante; sin em-
bargo, la mayoría de las personas afectadas representan 
casos esporádicos. No se cuenta con el cariotipo de los 
padres (el padre falleció y la madre lo abandonó), por lo 
anterior, la asesoría se basa en lo reportado en la literatura, 
la mayoría de los anillos del cromosoma 22 presentan de-
leciones terminales o intersticiales de 22q13.3 que son de 
novo; sin embargo, la deleción puede ser el resultado de 
un reordenamiento cromosómico o mosaicismo en uno 
de los padres, el cual se desconoce. Aproximadamente 
50% de los reordenamientos estructurales desequilibrados 
que incluyen 22q13 son de novo y alrededor de 50% se 
heredan de un padre que es portador de un reordena-
miento cromosómico balanceado. La asesoría para la 
descendencia del probando, se estima que los hijos de 
un individuo con una deleción 22q13.3 tienen un 50% 
de posibilidades de heredar la deleción.

DISCUSIÓN

Es importante en todos los pacientes que presentan algún 
tipo de discapacidad aplicar la CIF, ya que es un potencial 
marco conceptual y es una perspectiva corporal, individual 

y social con un lenguaje estándar para describir la salud y las 
dimensiones relacionadas con ella, que sirve para determi-
nar objetivos específicos de tratamiento rehabilitatorio de 
forma multidimensional. Al paciente se le diseñó y aplicó 
un programa de tratamiento específico a sus deficiencias, 
restricciones y limitaciones enmarcado en su ambiente 
social y cultural con muy buena respuesta al tratamiento 
en cada uno de sus objetivos planteados (Tablas 1 a 6).

La mayoría de las personas con síndrome de Phelan-
McDermid tienen «retraso global del desarrollo» o «dis-
capacidad intelectual de moderada a profunda», aunque 
la gravedad del retraso tiende a variar con el tamaño de 
la deleción.6,7 El paciente presenta un retraso moderado. 
Llama la atención que presentó control de esfínteres a 
los dos años, el cual se pierde y se vuelve a recupera 
hasta los seis años. Se ha reportado que el síndrome 
de Phelan-McDermid presenta regresión neurológica y 
motora y alrededor de 40% de las personas recuperaron 
habilidades entre los seis meses y el año, el paciente se 
tardó cuatro años en recuperar la función.8

Los quistes aracnoideos ocurren en aproximadamente 
15% de las personas con síndrome de Phelan-McDermid 
en comparación con el 1% en la población general. El 
paciente presenta varios quistes aracnoideos, los cuales 
generan desplazamiento en sentido anterior e hipoplasia 
de cuerpo calloso, se ha reportado adelgazamiento del 
cuerpo calloso y morfologías atípicas del cuerpo calloso.9 
Lo anterior puede explicar las alteraciones en el desarrollo 
motor grueso y fino y las malformaciones de la mano, se 
han reportado alteraciones motores gruesas en 50% de los 
casos. El tono muscular deficiente del paciente, la displasia 
de cadera bilateral, la artritis séptica en la cabeza del fé-
mur derecho a los ocho meses, la coxa valga, la tenotomía 
de aductores y osteotomía varo desrotadora realizada, 
aunado con las malformaciones en sistema nervioso 
central contribuyeron con los problemas en la marcha.

El fenotipo clínico neurológico se puede explicar por 
pérdida de la función o disminución de gen SHANK3. 
La disminución o la ausencia de la proteína SHANK3 
en células somáticas, así como las biopsias cerebrales, y 
el análisis de datos de resonancia magnética funcional 
(FMRI) reveló patrones de conectividad local y global 
alterados que eran indicativos de anomalías en el circuito. 
Se concluye que las disfunciones en el gen y los circuitos 
SHANK3 tienen impacto en los fenotipos conductuales, 
que caracterizan el trastorno del espectro autista y el 
síndrome de Phelan-McDermid.10

Adicionalmente, el paciente presenta características 
clínicas que no han sido descritas previamente en la lite-
ratura y que contribuyen a enriquecer el fenotipo clínico, 
como: la displasia de cadera bilateral, la traqueomalacia, 
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la apnea obstructiva del sueño, la criptorquidia bilateral 
y múltiples cuadros de otitis. Lo anterior corrobora que 
los pacientes con síndrome del anillo del cromosoma 22 
presentan una amplia variación fenotípica.

Se ha demostrado que los efectos de posición génica 
afectan la expresión y la función de los genes y desem-
peñan un papel en la presentación clínica de diversas 
patologías genéticas. La amplia variación fenotípica se 
estudió a través de un algoritmo de predicción compu-
tacional, que considera las características clínicas y los 
puntos de corte de deleción 22q13 de 81 pacientes con 
anillo del cromosoma 22, generaron una lista de 12 genes 
que se predijo, estaban desregulados: ocho debido a 
efectos de posición y cuatro debido a deleción. Los ocho 
genes identificados como candidatos potenciales para la 
mala regulación transcripcional por efectos de posición 
de largo alcance son: A4GALT, ADSL, EP300, FBLN1, 
NAGA, TNFRSF13C, TRMU y TUBGCP6; y los cuatro 
genes candidatos identificados para la mala regulación 
transcripcional debido a los efectos de corto alcance de 
la eliminación son: ARSA, SBF1, SCO2 y SHANK3, todos 
los genes anteriores están relacionados con el fenotipo 
neurológico y con el trastorno del espectro autista.11

Hasta el momento sólo se había reportado en la lite-
ratura manos grandes y carnosas con uñas hipoplásicas 
o displásicas (en el 34% de los pacientes) en el síndrome 
del cromosoma 22, éste es el primer caso que reporta 
malformaciones en manos como lo son la fusión de 4-5 
metacarpiano en el tercio proximal y medial y la ausencia 
de la apófisis estiloides del cubito izquierdo. Esto es una 
contribución muy importante al fenotipo clínico de los 
pacientes con anillo del cromosoma 22.

CONCLUSIONES

Se concluye que se trata de un paciente con síndrome 
del anillo del cromosoma 22, con fenotipo clínico que 
se traslapa con el síndrome de Phelan-McDermid, que 
es una patología rara y hay pocos casos reportados en 
la literatura. El espectro clínico del paciente contribuye 
con características fenotípicas nuevas que no se habían 
descrito previamente, como lo son la fusión del 4-5 
metacarpiano, la ausencia de la apófisis estiloides del 
cubito izquierdo, la braquidactilia y clinodactilia tipo E 
del quinto dedo, con sindactilia incompleta del quinto y 
cuarto dedos tipo V. Adicionalmente se concluye que al-
gunos aspectos de las disfunciones en el gen y los circuitos 
SHANK3, así como con los fenotipos conductuales, que 
caracterizan el trastorno del espectro autista y el síndrome 
de Phelan-McDermid están afectados en el paciente, lo 
que condiciona su fenotipo clínico.

La relevancia del tratamiento rehabilitatorio está basa-
do en una medicina de precisión donde cada paciente es 
único y su manejo es individualizado con una visión mul-
tidimensional, es por ello que se le aplicó la metodología 
de la CIF para identificar las deficiencias en sus funciones 
corporales, las deficiencias en las estructuras corporales, 
las limitaciones, las restricciones en la participación, los 
factores personales y ambientales y se obtuvo un trata-
miento rehabilitatorio con la participación de áreas como 
terapia física, ocupacional, psicología y genética para 
brindar una mejor autonomía y calidad de vida.
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