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SÍNDROME DE SOTOS Y APENDICITIS 
NEONATAL; REPORTE DE UN CASO 
Perotti R.1, A. Chaves1, A. Sturich1, A. Sferco2, C. Montes1. 
1División Genética Médica, Hospital de Niños de la 
Santísima Trinidad de Córdoba, Córdoba, Argentina; 
2Servicio de Cirugía Hospital de Niños de la Santísima 
Trinidad de Córdoba, Córdoba, Argentina. E-mail: 
montesceciliadelcarmen@gmail.com

El síndrome de Sotos (SS) es una entidad caracterizada 
por facie típica, sobrecrecimiento con macrocefalia 
y discapacidad intelectual variable. La apendicitis 
neonatal (AN) es muy rara con una incidencia 
de 0,04-0,2% no descripta en este síndrome. Se 
presenta el caso clínico de un varón de 11 meses 
sin antecedentes prenatales, parto eutócico, 36 
semanas RNPT/AEG, antropometría acorde, puntaje 
de Apgar 8-9. Al nacer fue internado por déficit de 
succión e irritabilidad, al 3° día presentó mal estado 
general con heces sanguinolentas y abdomen agudo; 
se realizó laparotomía exploradora: apendicitis 
gangrenosa con plastrón; se descartó: enterocolitis 
necrotizante, enfermedad de Hirschsprung, Fibrosis 
Quística. Genealogía, segundo hijo de una pareja no 
consanguínea, padres jóvenes y sanos, hermandad 
un varón sano. Evoluciona con fallo de crecimiento, 
retraso psicomotor severo y dismorfias. Examen 
físico P/E: DS -4.1, T/E: DS: -3.66, PC: percentilo10; 
hipotonía axial, mala conducta visual, dolicocefalia, 
frente prominente, orejas y boca grandes, paladar 
ojival, manos y pies grandes con pliegues marcados, 
movimientos distónicos en extremidades, escoliosis. 
Neuroimágenes sin ventriculomegalia. Cariotipo: 46, 
XY; exoma clínico variante probablemente patogénica 
heterocigota en NSD1 (c.3231del)(p.Leu1078Ter) 
no descripta hasta la fecha, diagnóstico de SS. El 
propósito al nacimiento no mostró un fenotipo 
clásico. La ausencia de sobrecrecimiento y el retraso 
del desarrollo severo, podría atribuirse al genotipo; 
la AN se podría asignar a un trastorno de la motilidad 
intestinal; se debería evaluar patología genética ante 
el diagnóstico de AN.
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ESTUDIO GENÉTICO INTEGRAL MEDIANTE 
WES Y MLPA DE UNA FAMILIA CON 
SÍNDROME DE WAARDENBURG TIPO 2. 
CORRELACIÓN CON EL FENOTIPO
Lotersztein V.1, A. Izquierdo2, P. Buonfiglio3, A. Lagoia 
Alcayaga4, R. Valdez1, A.B. Elgoyhen3, V. Dalamón3. 1Servicio 
de Genética, Hospital Militar Central “Cirujano Mayor 
Cosme Argerich”, Buenos Aires, Argentina; 2Unidad de 
Investigación Traslacional del Hospital de Niños Dr. Ricardo 
Gutiérrez, Buenos Aires, Argentina; 3Laboratorio de Fisiología 
y Genética de la Audición, Instituto de Investigaciones en 
Ingeniería Genética y Biología Molecular (INGEBI), Buenos 
Aires, Argentina; 4Servicio de Otorrinolaringología, Hospital 
Militar Central “Cirujano Mayor Cosme Argerich”, Buenos 
Aires, Argentina. E-mail: vlotersztein@yahoo.com.ar

El síndrome de Waardenburg (1/42.000) es un 
grupo de enfermedades hereditarias en donde los 
pacientes presentan hipoacusia neurosensorial 
(HNS) congénita de grado variable y alteraciones 
pigmentarias en piel, cabello y ojos. Dicha patología 
corresponde al 5% de HNS sindrómica, siendo la 
causa más frecuente de herencia dominante. El 
síndrome es causado tanto por mutaciones puntuales 
como alteraciones en el número de copias (CNVs), por 
lo que su estudio justifica la combinación de varias 
técnicas moleculares. Se presenta una familia de tres 
generaciones en la que la abuela, la madre y dos de 
sus tres hijos presentan HNS de moderada a severa 
y heterocromía del iris. El objetivo del trabajo fue 
identificar la variante genética causal de la patología 
en la familia mediante secuenciación exómica masiva 
y MLPA. Se analizaron los genes EDN3, EDNRB, KITLG, 
MITF, PAX3, SNAI2 y SOX10 relacionados con las 
cuatro formas del síndrome (tipo I a IV) sin identificar 
variantes puntuales luego del proceso de filtrado 
y priorización. Utilizando la herramienta DECoN 
sobre los datos crudos, se identificó una deleción 
heterocigota del gen SOX10. Dicha alteración se validó 
mediante MLPA en todos los afectados de la familia. 
El estudio de segregación no sólo permitió confirmar 
la deleción de todo el gen SOX10 en forma heterocigota 
sino correlacionar el genotipo y el fenotipo en 
la familia. Se destaca la importancia del trabajo 
multidisciplinario desde el aspecto clínico, molecular 
y bioinformático para arribar al diagnóstico certero 
que conlleva al correcto pronóstico y seguimiento de 
la familia.
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