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En nuestra muestra de pacientes con del15q13.3 el fenotipo del neurodesarrollo coincidió con el descrito en la
literatura. En los pacientes con dup15q13.3 son necesarias más investigaciones para el esclarecimiento etiológico.
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Introducción: 

Las alteraciones en el número de copias (CNVs) causan microdeleciones (del) o microduplicaciones
(dup) cromosómicas que pueden manifestarse como trastornos del neurodesarrollo (TND), como es
ejemplo la región 15q13.3 (BP4-BP5).
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Casos clínicos: 

Conclusions: 

Caso 1 Caso 2 Caso 3

Edad de referencia, sexo 5 años, M 11 años, M 2 años, M
Motivo de la remisión RGD Sospecha de dislexia RGD
Edad actual 7 años 21 años 8 años
Diagnóstico TDI, TDAH TDI, TDAH TDI, TEA
Estudio realizado Array-CGH Array-CGH Array-CGH
Evaluación DPM WICS III (6 A) – 62 WISC III (11 A) – QIG 56 Griffith’s (4 A) – QGD 33
Estudios familiares Herencia del progenitor afectado Herencia de progenitor sano No realizado

Caso 4 Caso 5

Edad de referencia, sexo 2 años, M 6 años, F

Motivo de la remisión RGD RGD

Edad actual 4 años 15 años

Diagnóstico RGD, TEA QI límite, TDAH

Estudio realizado Array-CGH MLPA Síndromes del/dup recurrentes
Evaluación DPM Griffith’s (2 A) – QGD 84 WISC III (10 A) – QIG 80

Estudios familiares Herencia de progenitor sano Herencia de progenitor sano

Del15q13.3

Dup15q13.3 

El Dup15q13.3 tiene un riesgo de desarrollar patología de ND, su patogenicidad está en discusión. Tanto
el neurodesarrollo como el fenotipo físico son inespecíficos y muy variables

El Del15q13.3 puede caracterizarse por Retraso Global del Desarrollo/Trastorno del Desarrollo
Intelectual (RGD/TDI), Trastorno del Espectro Autista (TEA), Trastorno por Déficit de Atención e
Hiperactividad (TDAH) y/o Trastornos del Comportamiento, con o sin dismorfismos asociados, con
penetrancia incompleta.

Los autores presentan 5 casos diagnosticados de CNVs en la región 15q13.3 seguidos en la Unidad de
Neurodesarrollo del CMIN - CHUdSA.

Los autores subrayan la importancia de reconocer el espectro del fenotipo del neurodesarrollo y del comportamiento
de las CNV 15q13.3, con el fin de permitir un diagnóstico y una intervención precoces, orientar el seguimiento y la
evolución de los pacientes, así como proporcionar asesoramiento genético a los pacientes y a sus familias


