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Enfermedad huérfana - rara:

Nombre: M.F.E.R.

Identificacion: Tl _102872306X

Diagnostico: 08/12/2025

Notificacion: 09/12/2025 - oportuna

UPGD Notificadora: SEDE PROPACE

Diagnostico: Sindrome de X fragil

Ubicacion: KR 5 C BIS 48 H 18 SUR- Barrio Principe de Bochica
Localidad: Rafael Uribe Uribe.

EAPB: “COMPENSAR".

Régimen Subsidiado.

RLCPD: Si, 25/02/2025

Certificado de discapacidad: Si, Cognitiva, 25/02/2025
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ESTUDIO DE CASO - ENFERMEDADES HUERFANAS - RARAS - SCO SUBREDCO

OBJETIVO GENERAL

Analizar los casos mas representativos de personas con enfermedades huérfanas - raras, en todos los

momentos del curso de vida, explorando en los factores de riesgo y condiciones que determinaron y/o
afectan condiciones de mayor severidad, dependencia o calidad de vida.

OBJETIVO ESPECIFICO

Analizar el caso notificado por sindrome X fragile en su diagnostico, tratamiento y factores
condicionantes de severidad y/o mayor dependencia de la discapacidad.

Relacionar las caracteristicas del caso de intervencion epidemiologica de campo — IEC con los
- tres estudios seleccionados en la revision bibliografica.
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ESTUDIO DE CASO - ENFERMEDADES HUERFANAS - RARAS - SCO SUBREDCO

i Presenta Afecta las areas [ Puede presentar:
caracteristicas fisicas, cognitivas y - retraso mental
fisicas, organicas y conductuales - epilepsia
f - N neurolégicas - autismo
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ESTUDIO DE CASO - ENFERMEDADES HUERFANAS - RARAS - SCO SUBREDCO

Descripcion clinica

 En varones, la enfermedad debuta durante la infancia, con retraso de los
hitos del desarrollo motor.

« La discapacidad intelectual puede presentar una gravedad variable,
pudiendo incluir afectacion de la memoria de trabajo y a corto plazo, del
funcionamiento ejecutivo, del lenguaje y de las habilidades
visuoespaciales o numericas.

» Los trastornos de la conducta pueden ser leves (como ansiedad o humor
Inestable) o graves (como agresividad o autismo).
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ESTUDIO DE CASO - ENFERMEDADES HUERFANAS - RARAS - SCO SUBREDCO

Descripcion clinica

* El comportamiento de tipo autista puede incluir aleteo de las manos, contacto visual
reducido, morderse las manos, evitacion de la mirada, fobia social, dificultades
comunicativas y sociales, y defensa tactil.

 En mujeres, los trastornos intelectuales y de conducta suelen ser leves, consistiendo,
por lo general, en timidez, ansiedad social y problemas de aprendizaje leves con un
Cl normal, aunque el 25% de las mujeres afectadas presenta un ClI inferior a 70.

» El trastorno por déficit de atencion con hiperactividad (TDAH) esta presente en mas
del 89% de los varones y del 30% de las mujeres, y la desinhibicion conductual es
muy frecuente. Tambien se puede observar otitis recurrentes (60%) y crisis
epilepticas (16-20%).
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ESTUDIO DE CASO - ENFERMEDADES HUERFANAS - RARAS - SCO SUBREDCO

Etiologia

El SFX esta causado por el silenciamiento transcripcional del gen FMR1 (Xq27.3)
debido a la expansion progresiva y la subsecuente metilacion de repeticiones del tri
nucleotido (CGG)n en la region 5' no traducida del gen.

Estas mutaciones completas son originadas por alelos inestables llamados pre
mutaciones (con repeticiones de 55 a 200 CGG). En algunos casos poco
frecuentes, se ha observado que el SXF esta provocado por mutaciones puntuales
0 deleciones intra genicas en el gen FMR1.

Este gen codifica la FMRP, una proteina de union al RNA
gue regula la sintesis proteica y otras vias de sefializacion
en las dendritas neuronales. Se cree gue el silenciamiento
del gen FMR1 reduce la plasticidad sinaptica y la modulacion
en el cerebro, incluyendo el hipocampo.
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Repeticiones CGG Nivel de mutacion
5-44 Normal
45-55 Zona gris o intermedia
55-200 Premutacion
> 200 Afectado por
la mutacion
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6 - 54 copias CGG

gen FMR1

55 - 200 copias CGG Proteina FMR
gen PRI o
s gy

— Premutacion

. Proteina FMR
>200 copias CGG
IR gen FMR1 £,
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— Mutacion completa Sin proteina
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ESTUDIO DE CASO - ENFERMEDADES HUERFANAS - RARAS - SCO SUBREDCO

Metodos diagndsticos

El diagnostico no puede basarse en el
cuadro clinico, ya que los rasgos fisicos
pueden ser leves o estar ausentes. De
modo que se debe confirmar con un test
genético del gen FMR1, que se debera
realizar en todos los pacientes con
discapacidad intelectual o con autismo.

Diagndéstico diferencial

El diagndstico diferencial incluye otras formas de
discapacidad intelectual ligadas al cromosoma X, el
sindrome de Sotos, los sindromes asociados a
microdeleciones (tales como el sindrome de delecion
22011.2), el sindrome de embriopatia alcohdlica y los
trastornos del espectro autista de origen idiopatico.

Diagnostico prenatal Consejo genético

El diagnéstico prenatal se basa en la técnica El SXF es un trastorno con un patron de herencia

de hibridacion del ADN con la técnica de dominante ligado al cromosoma X con penetrancia

Southern blot y en la PCR de muestras de reducida en las mujeres. Se debe ofrecer asesoramiento

vellosidades coridnicas o de liquido genético a los familiares de un individuo afecto o a los

amniotico. portadores de la premutacion.
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La terapia del lenguaje, fisioterapia y la terapia de
integracion sensorial

Planes de educacion individualizados e
intervenciones conductuales

Manejo y tratamiento

El manejo esta basado en los
sintomas y requiere de un
enfoque multidisciplinario; los; En
la actualidad se estan estudiando
nuevos tratamientos selectivos
para el SXF.

Farmacos, tales como los estimulantes para el
trastorno por déficit de atencion con hiperactividad

(ISRS), para la ansiedad, la depresion y el trastorno
obsesivo compulsivo

Agentes antipsicoticos atipicos para los
comportamientos autolesivos y las conductas
agresivas.

' Inhibidores selectivos de la recaptacion de serotonina
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Revisi6n Bibliografica BREDCO

Revision bibliografica 1.

Diagnostico y asesoramiento genético en trastornos del gen FMR1: dos casos muy
distintos en la misma familia

Autores: Carmen Gracia Puerto Cabeza, Celia Garcia Carro, Gema Gonzalez Fernandez,
Julia Arias Pérez, Sheila Larrayad Sanz, Silvia Izquierdo Alvarez

Localizacion: Revista Sanitaria de Investigacion, ISSN-e 2660-70895, Vol. 6, N°. 3, 2025

DOI: 10.34896/RS1.2025.65.65.001
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____________ CRITERIOS DE sELECCIONDELCAso _________[iii3ife(e.

El gen FMR1 (Fragile X Messenger ribonucleoprotein 1) se localiza en el cromosoma
Xg27.3. Una de las alteraciones mas frecuentes en dicho gen es la expansion del
trinucledtido Citosina-Guanina-Guanina (CGG) en la region promotora.

Dependiendo del numero de repeticiones CGG presentes en cada alelo, se pueden
producir diferentes entidades clinicas como son:

 La Insuficiencia Ovarica Primaria asociada al X Fragil (FXPOI),

 El Sindrome de Temblor/Ataxia asociado al X Fragil (FXTAS)

 Sindrome de X Fragil (FXS).

« Ademas, dentro de una misma familia, puede haber individuos con alelos de
diferente tamano y, por tanto, diferentes manifestaciones clinicas.
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____________ CRITERIOS DE sELECCIONDELCAso _________[iii3ife(e.

El diagnostico se realiza mediante analisis genético del genFMR1 y es de vital importancia
para proporcionar un adecuado asesoramiento genético a los pacientes y sus familias.

Se presentan dos casos de una familia:

« Un nifo de 2 afnos con retraso psicomotor y alteraciones conductuales
diagnosticado de FXS.

« Madre de 26 afos, asintomatica hasta el momento, pero con riesgo aumentado de
desarrollar FXTAS y/o FXPOI.
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Revisi6n Bibliografica BREDCO

Revision bibliografica 2.

Sindrome del cromosoma X fragil: articulo monografico

Autores: Raquel Sancho Almau, Juan Carlos Saez Moreno, Esther Prades Laborda, Beatriz Pilar
Sanchez Gil, Marta Latapia Callen, Elena Lacueva Zapater

Localizacion: Revista Sanitaria de Investigacion, ISSN-e 2660-70895, Vol. 6, N°. 4, 2025

El Sindrome del Cromosoma X Fragil, también conocido como Sindrome de Martin-Bell, es una condicion
genética que causa discapacidad intelectual y problemas de desarrollo. Estesindrome es causado por
una mutacion en un gen del cromosoma X.

Al tratarse de una de las denominadas como enfermedades raras, podemos indicar que en la sociedad e
incluso una gran parte de los profesionales del ambito de la salud, resulta desconocido. Por lo tanto,
resulta fundamental tener unos conocimientos basicos para poder identificar esta patologia con el fin de
poder determinar su diagnostico y manejo de la misma; para poder obtener la mejora calidad de vida del
paciente y las personas de su entorno.
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Revisi6n Bibliografica BREDCO

Revision bibliografica 3.

Intervencion educativa y psicopedagogica en un caso de una alumna con Sindrome XFragil
Autores: M? del Carmen Carbajo Vélez

Localizacion: [UNE: International Journal of New Education, ISSN-e 2605-1931, N°. 16, 2025, pags. 135-
158

DOI: 10.24310/ijne.16.2025.21403

Titulos paralelos: Educational and psycho-pedagogical intervention in the case of a student with Fragile
X Syndrome

Hoy en dia es habitual encontrarse en las aulas alumnado con un Sindrome X Fragil que presenta
necesidades especificas de apoyo educativo y debe ser atendido por los docentes en el marco de un
curriculo flexible, una escuela abierta a la diversidad, y bajo los principios de individualizacion,
sectorizacion, normalizacion e inclusion.
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Revisi6n Bibliografica BREDCO

Revision bibliografica 3.

No obstante, no todo el profesorado posee una formacion que le permita conocer e intervenir ante esta
diversidad y las diferentes situaciones. Ademas, la mayor parte de la literatura cientifica es de caracter
sanitario existiendo una carencia de estudios desde el punto de vista educativo.

Este articulo pretende ayudar a los docentes y mostrar la intervencion educativa y psicopedagogica
realizada en un caso concreto de una alumna diagnosticada con Sindrome X fragil que presenta
necesidades educativas especiales y necesidades especificas de apoyo educativo relacionadas con su
discapacidad intelectual moderada, sus rasgos del espectro autista, déficit de atencion y problemas de
comportamiento.

También se quiere ensefar que a pesar de las particularidades concretas del sindrome y las
caracteristicas asociadas es posible una evolucion favorable de la alumna a través de una intervencion
multidisciplinar y la colaboracion de todos los profesionales que trabajan con ella.
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Revisi6n Bibliografica BREDCO

Revision bibliografica 3.

Se incluyen los resultados y las conclusiones obtenidas hasta el momento siendo consciente de que es
necesario continuar con un trabajo sistematico y estructurado para consolidar los avances y lograr otros
nuevos. Esta aportacion demuestra que este tipo de alumnado puede conseguir logros inimaginables a
través de una intervencion correcta y ajustada a sus necesidades.
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Revisi6n Bibliografica BREDCO

Revision bibliografica 4.

La necesidad de avanzar desde la APS Selectiva a la APS Integral: caso del Sindrome XFragil
Montano Caicedo, Jose Ivo ; Lee Isaza, Jaime ; Mondragon Duarte, Sergio Luis [1] Universidad del Valle
(Colombia)

Localizacion: Ciencias de la salud, ISSN-e 2145-4507, ISSN 1692-7273, Vol. 24, N°. 1, 2026 (Ejemplar
dedicado a: Revista Ciencias de la Salud)
DOI: 10.12804/revistas.urosario.edu.co/revsalud/a.14165

La Atencion Primaria de Salud Selectiva (APS-S) que se propuso como una alternativa modesta a la
Atencion Primaria de Salud Integral (APS-I), consiste en priorizar enfermedades con base en su
prevalencia, morbilidad y mortalidad, para luego implementar programas para las enfermedades
priorizadas. Las Enfermedades Raras (ER) se definen por su prevalencia baja o infrecuente, lo cual
implica que no son priorizadas bajo el enfoque de APS-S.
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Revisi6n Bibliografica BREDCO

Revision bibliografica 4.

El Sindrome X Fragil (SXF) es una ER, que en Ricaurte, una comunidad en Colombia presenta una
prevalencia superior al 5%, sin embargo, bajo el enfoque de APS-S predominante en las politicas de
salud, no ha sido priorizada.

Desarrollo: Se revisan las limitaciones del enfoque de APS-S y cdmo se pueden mejorar mediante los
componentes del enfoque de APS-I: servicios sanitarios, abordaje de los determinantes y compromiso
comunitario, para desplazar el foco del cuidado de la salud desde las enfermedades y los programas
como lo dicta el enfoque de APS-S a las personas y sus necesidades como lo establece el enfoque de
APS-|.

Se propone avanzar hacia un enfoque de APS-I sefialando acciones especificas y ventajas para las
personas con SXF, sus familias y la comunidad. Conclusiones: el enfoque de APS-S esineficiente para
optimizar el bienestar, profundiza brechas de inequidad relacionados con la salud y empeora las

- condiciones de salud de las personas, familias y comunidades. .
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INVESTIGACION EPIDEMIOLOGICA DE CAMPO SUBREDCO

= R | Fecha de IEC: 09/01/2026 ]
-
/ Antecedentes personales:

Alérgicos: Dipirona, jugo tomate de arbol

Farmacologicos: Niega
Patologicos: Rinitis, dermatitis, insuficiencia valvular, atrofia de adenoides, escoliosis, retardo del

- perfil armonico,
Hospitalarios: hospitalizacion prolongada por otitis a los 5 afos

Quirurgicos: Niega

Qicolc’)gicos: Niega

desarrollo de habilidades cognitivas con prueba cognitiva que confirma discapacidad intelectual moderada
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INVESTIGACION EPIDEMIOLOGICA DE CAMPO SUBREDCO

Antecedentes personales:

Familiares: Por linea materna tres (3) primos con discapacidad cognitiva sin diagnéstico. Padres no
consaguineos.

Traumaticos: Niega
Ginecoldgicos: Menarquia a los 11 afos, periodos regulares con abundante sangrado.
Isoinmunizacion: esquema completo, no Covid-19 por recomendacion meédica

Desarrollo psicomotor: sedestacion: 8 meses, gateo: 13 meses, marcha sin apoyo: 18 meses,
Qnosilabos: 24 meses, control de esfinter 48 meses.
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INVESTIGACION EPIDEMIOLOGICA DE CAMPO Co

=
&y Red de apoyo:

« La usuaria reside junto a su nucleo familiar: madre de 45 anos, trabaja informalmente en
servicios generales, sin embargo pasa temporadas sin trabajo por las citas de su hija.

« Abuela de 84 anos, quien hace las veces de cuidadora cuando la madre trabaja

« El padre (quien trabaja como conductor) el padre, aunque no reside en el mismo hogar,
vive a dos casas de distancia, lo que facilita su presencia frecuente y su participacion
activa en el acompafamiento, cuidado y toma de decisiones relacionadas con la salud y
el bienestar de la menor.

- El hermano mayor, aunque ya se independizo, mantiene vinculo cercano con la familia y
brinda apoyo econdmico, lo cual contribuye a la estabilidad del ntcleo familiar.
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INVESTIGACION EPIDEMIOLOGICA DE CAMPO SUBREDCO

Cuenta con cuidador Si Nombre Cuidador DIANA MARCELA RODRIGUEZ ROMERO

La persona requiere ayuda permanente Si
Respuestas
0 1 2 3 4

N° Preguntas

D

1 ¢Cree que su familiar le pide mas ayuda de la que realmente necesita?

¢Cree qué debido al tiempo que dedica a su familiar no tiene suficiente tiempo para usted? 4

¢Se siente agobiado entre cuidar a su familiar y tratar de cumplir otras responsabilidades, ya sea con su trabajo, familia u
otros?

4 |¢Se siente avergonzado por la conducta de su familiar? 0

5 Se siente enfadado cuando estd cerca de su familiar? 0

6 |¢Piensa que su familiar afecta negativamente a su relacién con otros miembros de su familia (como pareja, hijos, etc.)? 3

7 (Tiene miedo de lo que el futuro depare a su familiar? 4 Escala d
8 |iCree que su familiar depende de usted? 4

9 iSe siente tenso cuando estd cerca de su familiar? 3 pu ntos:
10 ¢Cree que su salud se ha deteriorado por cuidar a su familiar? 4
11 ¢Siente qué no tiene tanta intimidad como le gustaria debido a su familiar? 4 SObreca
12 ¢Cree que su vida social se ha resentido por cuidar a su familiar? 3
13 ¢Se siente incomodo por desatender sus amistades debido a su familiar? 0

¢Cree que su familiar parece esperar que usted sea la Unica persona que lo cuide, como si usted fuera la Unica persona
de quién depende?

Sy

14

15 ¢Usted cree qué no tiene suficiente dinero para cuidar a su familiar ademas de sus otros gastos?

16 ¢Cree qué serd incapaz de cuidarle por mucho mas tiempo?

17 ¢Siente qué ha perdido el control de su vida desde la enfermedad de su familiar?

18 |iDesearia dejar el cuidado de su familiar a otros?

19 ¢Se siente indeciso sobre que hacer con su familiar?

20 (Cree qué deberia hacer mas por su familiar?

21 ¢Cree qué podria cuidar mejor de su familiar?

R AL

22 (Globalmente, iqué grado de carga experimenta por el hecho de cuidar a su familiar?

i= } ; Total
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INVESTIGACION EPIDEMIOLOGICA DE CAMPO
Condiciones especiales:

Respecto al diagndstico de la enfermedad, la madre refiere que desde el nacimiento se
evidenciaron retrasos en el desarrollo, tales como dificultad para mantenerse en posicion
bipeda sin apoyo, ausencia de lenguaje verbal y limitaciones en la comunicacion.

Ante estas sefales de alarma, fue valorada inicialmente por pediatria y posteriormente
remitida a neurologia; aungue no recuerda el nombre de la institucion, refiere que fue
remitida al centro OMNI, donde fue valorada por especialistas en genética y psiquiatria. a
través de estudios genéticos se confirmo el diagnostico de sindrome de x fragil.

Actualmente la menor se encuentra afiliada a la EAPB compensar, entidad a través de la
cual recibe controles y seguimiento relacionados con su condicion de salud.

En cuanto al estado de salud actual, la menor se encuentra en seguimiento médico
permanente por su diagndstico de sindrome de x fragil, con abordaje interdisciplinario
orientado a su desarrollo y funcionalidad.

IA DE
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INVESTIGACION EPIDEMIOLOGICA DE CAMPO Co

3
Condiciones especiales:

* La madre asume el rol principal de cuidadora, responsabilidad que ejerce de manera
continua y que implica la organizacion de la atencion médica, la asistencia a multiples
citas, la gestion administrativa ante las entidades de salud y el acompafiamiento
permanente en las actividades de la vida diaria de la menor.

* Esta carga de cuidado se ve intensificada por la condicidn de salud de Maria Fernanda, lo
gue ha generado en la madre desgaste fisico y emocional, asi como sentimientos de
preocupacion constante frente al desarrollo, la autonomia futura y el acceso oportuno a
los servicios requeridos.

* A pesar de ello, la madre evidencia compromiso, habilidades de afrontamiento y una
actitud protectora hacia su hija, apoyandose en su madre (abuela de la menor) para el
cuidado cuando las obligaciones laborales se lo exigen.

*
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INVESTIGACION EPIDEMIOLOGICA DE CAMPO SUBREDCO

Condiciones especiales:

* En el ambito econdmico, la familia presenta ingresos limitados y variables. la madre labora
en servicios generales bajo la modalidad de prestacion de servicios, lo que implica
inestabilidad laboral y ausencia de garantias sociales.

* El padre cuenta con empleo formal y salario fijo, y adicionalmente el hogar recibe apoyo
economico por parte del hermano mayor y subsidios institucionales, recursos que se
destinan principalmente a cubrir necesidades basicas, transporte y gastos asociados a la
atencion en salud de la menor.

* No obstante, la necesidad de desplazamientos frecuentes, la gestion de tramites y las
barreras de acceso a los servicios de salud generan una carga econémica adicional para la
familia. en el contexto educativo y social.
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| & 2 o . . .7 . . 7 .
j £ ’5 Las barreras manifestadas durante la investigacion epidemioldgica de campo fueron:
Se aplico la escala de ZARIT a la madre, la cual \

. _ ~ arrojo un puntaje de 73, correspondiente a
Barrera Técnica: Oportunidad : .
sobrecarga intensa del cuidador.
Barrera administrativa: No oportunidad en la CANALIZACION . ., . .
50 de citas d i En razon a ello, se realizé canalizacidn a través del
programacion de citas de especialistas _J SIRC para acompaifiamiento psicolégico, dado que

se evidencia afectacién emocional, especialmente

/ \ en el afrontamiento de la condicion de salud de su
Madre no ha logrado acceder a citas para \ hija. J

la continuidad de los procesos
terapéuticos, incluyendo terapia fisica,
terapia de lenguaje, terapia ocupacional y
atencidn psicoldgica, debido a la falta En relacidon con la menor, se identifica que no

reiterada de disponibilidad en las agendas [\ ha asistido a control odontoldgico en los
de las entidades prestadoras, lo que afecta CANALIZACION y ultimos seis meses, por lo cual se realiza

la adherencia al tratamiento integral y el canalizacién a través del SIRC en la ruta de

Qenor. / \_ /

*
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ATENCION EN SALUD INSTITUTO DE ORTOPEDIA INFANTIL ROOSEVELT [IN|[1I3)le(e

PARACLINICOS:
18/12/2023:

-Perfil intelectual: capacidad intelectual Cl total de 44, indica posible discapacidad intelectual moderada.

-Perfil cognoscitivo: areas a reforzar (atencidn, velocidad de procesamiento, volumen |éxico, repeticion verbal).
-Habilidades escolares: debilidades en informacion numérica y manipulacion para realizar calculos y escritos simples.
Diagnéstico: discapacidad intelectual moderada - perfil arménico.

GENETICOS

11/04/2023 Expansion de tripletas CGG para FMR1 por electroforesis capilar (Genetix): alelo de 23 repeticiones en estado homocigoto.

09/09/2025 Expansion de tripletas CGG para FMR1 por Southen blot (Genetix): un alelo en 23 y el segundo en 320 repeticiones CGG para
FMR1.

26/04/2023 Cariotipo bandeo G (Yunis): 46, XX

**CARDIACOS 28/04/2023 EKG: arritmia sinusal.

**OTROS 10/1/2026 Audiometria : audicion dentro de parametros de normalidad bilateral.

A
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ATENCION EN SALUD INSTITUTO DE ORTOPEDIA INFANTIL ROOSEVELT SUBREDCO

FECHA B DESCRIPCION

ATENCION D

2024,SD GENETICA  |Se confirma diagndstico, pero no se notifica al SIVIGILA

PROPACE TRABAJO

1510812025 1 010 ISOCIAL

Ingreso al programa de cronicos en Roosevelt, consulta de primera vez

Refiere que la venian viendo en otra institucion, y tiene un diagnostico de una
discapacidad intelectual, secundaria a X fragil

PROPACE [NEUROLOGIA Trae una historia de marzo de 2023 que catalogan como un compromiso cognitivo
sede 011 |PEDIATRICA moderado por parte de neurologia, sin etiologia definida. Madre trae un estudio en
expansion tripletas para FMR1 que muestra un alelo de 23 repeticiones, pero no saben
si es homocigota para 23.

25/08/2025

*
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ATENCION EN SALUD INSTITUTO DE ORTOPEDIA INFANTIL ROOSEVELT SUBREDCO

IPS ESPECIALIDA

FECHA ATENCION D DESCRIPCION

Paciente logra seguir instrucciones de dos comandos, en ocasiones requiere ser
instigada. Ante comportamientos inadecuados, se aplica dialogo y se mantiene en la
instruccion. Paciente convive con madre y abuela. Padre la ve diariamente. Madre refiere
PROPACE que tiene relacion positiva con padre, quien responde econémicamente. Madre niega
25/08/2025 PSICOLOGIA situaciones de maltrato o conflicto en la familia.
sede 010 . ) ; B
Presencia de operantes verbales simples. Responde a preguntas, requiere ser redirigida.
Paciente asiste a cuarto grado en colegio que le brinda adaptaciones curriculares.
Buenos patrones de suefio y alimentacion, requiere supervision para finalizar algunas
rutinas. Colabora en tareas del hogar y tiene rutinas claras.
PROPACE |TRABAJO Ingreso en el programa “corazones yallentes , el gual pr!nda acompgnamlento medico y
25/08/2025 acceso a algunos servicios especializados. no se identifican asociaciones formales de
sede 010 | SOCIAL . . I e
pacientes ni grupos comunitarios especificos

PROMOCION
PROPACE Y e .
27/11/2025Se de 011 |IPREVENCION Control de Crecimiento y Desarrollo en el Programa Corazones Valientes.
ENFERMERIA

*
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ATENCION EN SALUD INSTITUTO DE ORTOPEDIA INFANTIL ROOSEVELT SUBREDCO

IPS ESPECIALID

FECHA ATENCION AD DESCRIPCION

Paciente femenina de 12 afios con sindrome de X fragil confirmado por expansion de
320 repeticiones CGG en el gen FMR1. Cursa con discapacidad intelectual moderada
y retraso global del desarrollo, con evolucion positiva en aprendizaje funcional en
modalidad inclusiva, presencia de conductas disruptivas en descenso, episodios de
ansiedad, hipersensibilidad sensorial y estereotipias persistentes, sin crisis epilépticas
GENETICA | . N »n :
ni alteraciones del suefio, con desarrollo puberal ya iniciado y ciclos menstruales
PROPACE [HUMANA . . : .
6/12/2025 ” regulares. Examen fisico con macrocefalia y reflejos osteotendinosos exaltados, pero
sede 010  |(Notifica Ny =0 . . ]
sin déficit motor ni dismorfias mayores, autonomia conservada. Cuenta con
evento) " . ~ . : :
antecedentes familiares sugestivos de expansion FMR1 multigeneracional sin
embargo no han sido evaluados. Se concluye curso neuroconductual compatible con
sindrome de X fragil, requiriendo continuidad en neurodesarrollo, vigilancia
neuropsiquiatrica, apoyo escolar estructurado e intervencion sensorial-conductual, asi
como asesoramiento genético familiar. Realizo asesoramiento post-test.
Se comunica a través de la modalidad verbal oral, caracterizada por poseer un
INSTITUTO repertorio fonético completo para la edad. Emplea producciones semicomplejas y

29/12/2025RO0SEVEL I:O'\IO'A‘UDIOLcomplejas con estructura gramatical ocasionalmente inadecuada. Se evidencia habla

OGIA
g_ﬁ.

T sede 010 con multiples procesos fonoldgicos que no afectan la inteligibilidad. Se observan fallas "
gigreiilis:gigtﬂu:de Servicios de Salud a nlvel COmprenSIVO y eXpreSIVO &3 OT,\
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ATENCION EN SALUD INSTITUTO DE ORTOPEDIA INFANTIL ROOSEVELT

FECHA

IPS
ATENCION

INSTITUTO

ESPECIALID

AD

SUBREDCO

DESCRIPCION

Presenta desempefio por debajo de lo esperado para su edad en tres de las areas
evaluadas, se recomienda acompaniarla y guiarla para promover su participacion

ROOSEVE TERAPIA |en tareas sencillas como (cortar o limar las ufias, poner y amarrar cordones, cortar
29/12/2025 LT sede OCUPACION |alimentos con cubiertos, saltar lazo, subir escaleras cargando objetos, usar los
010 AL términos ayer, hoy y mafiana correctamente, describir la ayuda que necesita,
entender letreros convencionales, contar monedas para una compra, asociar
horas del dia con actividades que hace)
PROPACE PSIQUIATRIA . ., .
23/02/2026Se de 010 INFANTIL Se realiza valoracion por Profesional.
24/03/2026552%’61‘8E PEDIATRIA |Se realiza valoracion por Profesional.

-

Secretaria de Salud

Subred Integrada de Servici

os de Salud

Centro Oriente E.S.E.

*

‘ BOGOT/\

SECRETARIA DE

SALUD

ALCALDIA MAYOR
DE BOGOTA DC.



ATENCION EN SALUD INSTITUTO DE ORTOPEDIA INFANTIL ROOSEVELT SUBREDCO

IPS ESPECIALID
ATENCION AD

FECHA DESCRIPCION

Paciente con historia de crisis respiratorias recurrentes entre los 4 y 6 afios, recibio
manejo con nebulizaciones e inhaladores, sin embargo
NEUMOLOGI |desde hace 7 afios sin recurrencia de sintomas o crisis, hace sus actividades con
9/04/2026 PROPACE A normalidad, ocasionalmente presenta congestion nasal
sede 011 |PEDIATRICA |(solo cuando tiene gripa). Duerme bien, ronca ocasional cuando esta
SES congestionada. El suefio es tranquilo, reparador, no sintomas
relacionados con la alimentacion. Es respiradora oral, tienen pendiente cavum
faringeo y valoracion por ORL.
PROPACE DOLELSNI . . . -
9/04/202639 de 011 CUIDADOS |Asiste a consulta por Primera vez, siendo valorada por la especialidad.
PALIATIVOS

*
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ESTUDIO DE CASO - ENFERMEDADES HUERFANAS - RARAS - SCO SUBREDCO
SINDROME X FRAGIL

AUTIEMO
RETRASO | OREJAG - ENFERMEDAD GENETICA
MENTA GRANDES LIGADA A CROMOSOMA X
- HATEALA - MAS FRECUENTE EN
DELANTE VARONES

CARA
ALARGADA

TRASTORNO DE

oEEI DY N EPLEPCIA NO HAY TRATAMENTO
HPERACTIVIDAD -
\ CURATIVO
- REQUEREN APOYO PSICOLOGICO, i

o PEDAGOGICO Y PEDATRICO ={

RTICUL AT GRANDES, EN VA
LAXAS ADOLESCENCIA
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Estudio de caso instrumental - Enfermedades Huérfanas - Raras - SCO SUBREDCO
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e CoNCLUSIONES v coMPROMISoS  [NTEIIDION

Observaciones

Tarea o actividad Responsable Fecha limite
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Tarea o actividad Responsable Fecha limite
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