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Sindrome de Stickler 
Información Básica para Pacientes y Familiares

El Síndrome de Stickler es un desorden genético que afecta al colágeno de todo el cuerpo. El colágeno es  parte principal del tejido conectivo en hueso, piel y cartílago. El síndrome de Stickler es una condición genética autosómica dominante. Esto significa que puede ocurrir igualmente en hombres como en mujeres  y los rasgos del gen se expresaran en los hijos si el gen es pasado activo por el padre afectado (dominante). El síndrome de Stickler, es también un desorden progresivo, así que los síntomas probablemente se harán más severos con la edad. 

Es un desorden caracterizado sobre todo por problemas de visión, articulaciones  y  audición. ¡Una persona con síndrome de Stickler, sin embargo, puede vivir una vida larga, feliz y sana - es un desorden, no una enfermedad! 

El diagnostico del Síndrome de Stickler se puede realizar de dos maneras. El primer método es el diagnostico clínico usando los Criterios de Diagnóstico publicados por el Institutos Nacionales de la Salud en el 2005 (E.E.U.U). El diagnostico se realiza observando la historia clínica del paciente con sus antecedentes médicos y familiares y una exanimación cuidadosa por parte de un médico. Los criterios de diagnóstico se basan en un sistema de 12 puntos que miden anormalidades en los siguientes sistemas: visión, audición, huesos/articulaciones y cara/paladar, así como antecedentes familiares o datos genéticos. Una cuenta de 5 o más puntos indica síndrome de Stickler. Los criterios se pueden encontrar en www.sticklers.org. 

El síndrome de Stickler también puede ser diagnosticado usando pruebas genéticas. Los síntomas del síndrome de Stickler son causados por cambios en ciertos genes. Las localizaciones de las mutaciones de genes son conocidas y se denominan COL2A1, COL11A1 y COL11A2. Una prueba genética poco concluyente no significa que una persona no tiene el síndrome de Stickler. Una persona puede tener una mutación genética que todavía no se ha identificado. Hay por lo menos tres localizaciones desconocidas de mutaciones genéticas para el síndrome. 

El predominio del Síndrome de Stickler se estima se presenta 1 en 7500 personas, pero probablemente con frecuencia es subdiagnosticado o mal diagnosticado. Cuando una madre o un padre tiene síndrome de stickler, hay un 50% de probabilidades que el gen causante del síndrome sea pasado activo a su hijo, en cada embarazo. Desafortunadamente en algunos síndromes genéticos, la persona no presentar un gen activo para este desorden, pero lo pueda pasar activo a la generación siguiente sin que el padre o madre tenga el síndrome de Stickler. Ocasionalmente, una persona tendrá una mutación genética espontánea que le puede causar el  síndrome de Stickler sin que cualquier padre tenga el desorden. 
Síntomas comunes: 
Ojos
 - Miopía (pérdida de visión de corta distancia) 
- Desprendimiento de retina (la retina se desprende de la parte posterior del ojo lo que causa la pérdida parcial o total de vista) 
- Cataratas (el nublarse de la lente del ojo) 
- Astigmatismo (córnea o lente no esférica) 
- Degeneración vítrea (se licua el gel dentro del ojo y presiona a salir por la retina) 
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- Estrabismo (los ojos se mueven independientemente entre sí) 
- Glaucoma (presión elevada del ojo) 
Oídos/audiencia 
- Pérdida de audición interna 
- Otitis Media (infecciones frecuentes del oído) 
Huesos/articulaciones 
- Dolor /ensanchamiento articular 
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- Osteoartritis (enfermedad degenerativa articular) 
- Articulaciones hipermoviles (articulaciones laxas) 
- Valgo de rodilla (rodillas en X) 
- Escoliosis (curvatura de la columna vertebral) 
- Legg-Perthes (enfermedad degenerativa de la cadera) 
Oral/Facial 
- Mejillas y puente nasal planos (más sensibles en la infancia) 
- Mandíbula pequeña
- Anormalidades del paladar/vía aérea obstruida 
- Uvula bífida (se divide el tejido que cuelga bajo y posterior en  la garganta) 
- Trastornos odontológicos 
- Secuencia del Pierre-Robin (mandíbula pequeña, fisura palatina, malposicionamiento lingual y problemas de respiración) 

Las personas con Síndrome de Stickler puede tener problemas en muchos de los sistemas del cuerpo recién enumerados o en pocos de ellos. Los miembros de familias afectadas pueden no exhibir los mismos síntomas. Muchos síntomas pueden ser tan suaves que quedan subdiagnosticados o no necesitan el tratamiento. 

Los tratamientos comunes para las personas con Síndrome de Stickler pueden mejorar o corregir muchos de los síntomas de este desorden. Por ejemplo, los lentes o  lentes de contacto pueden corregir la visión y los exámenes retinianos frecuentes son importantes para seguir cualquier cambio o deterioro de la retina. La cirugía de retina (preventiva) profiláctica con laser se puede hacer para ayudar a esta a permanecer atada. Los individuos con síndrome de Stickler deben tener una evaluación auditiva de base y pueden necesitar asistencia auditiva (audífonos). Para los problemas del hueso y articulaciones, una evaluación reumatológica incluyendo radiografía total del cuerpo puede ser recomendable. Los trastornos esqueléticos se pueden mejorar por apoyos ortésicos, manejo del dolor/medicaciones antiinflamatorias, y/o rehabilitación o terapia física. Los niños con el síndrome y/o secuencia de Pierre-Robin pueden necesitar una evaluación de su proceso de alimentación, una cirugía del paladar o de mandíbula, ortodoncia, o una terapia del lenguaje. 

Si usted piensa  tiene el Síndrome de Stickler pida que su médico le refiera a un consejero genético que pueda repasar su información y antecedentes familiares. 

Si usted sabe usted tiene Síndrome de Stickler, esté seguro de llevar los materiales educativos a cada uno de sus médicos. Siéntase cómodo que sus doctores estén abiertos a aprender más sobre su dolencia. Asuma que hay un 50% de probabilidades que cada uno de sus hijos nacerá con síndrome de Stickler y esté preparado con asesoramiento genético prenatal. Persiga un programa educativo individualizado o un plan 504 (en E.E.U.U) para cualquier niño de edad escolar afectado y sea como un abogado en el apoyo a su hijo. Considere la modificación de las clases de educación física, sea razonable sobre las implicancias de la actividad física y el deporte en que participen sus hijos, por la seguridad de sus articulaciones y ojos. Hable con su doctor. 
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El Síndrome de Stickler no afecta la esperanza de vida o a capacidad mental. Según lo mencionado anteriormente, es un desorden, no una enfermedad - los individuos afectados pueden vivir la vida sana y felices. Este desorden, sin embargo, tiene síntomas que deben ser supervisados y manejados. Es la causa más común del desprendimiento de retina en niños, así es que, es importante realizar los exámenes frecuentemente. También como cualquier situación médica importante afecta a todos los miembros de familia si tienen el desorden o no, por lo que aborda el tema como matrimonio y con los hermanos es importante.
 
Recursos y referencias
· Stickler Syndrome Clinical Characteristics and Diagnostic Criteria, American Journal of Medical Genetics, 138A: 199-207, Wiley-Liss Inc., 2005.

· Stickler Syndrome, Francomano, Wilkin, Liberfarb, Management of Genetic Syndromes, 2nd edition, Wiley-Liss Inc., 2005.
· www.sticklers.org ofrece información actualizada sobre el desorden, la información del registro para el Congreso Anual, un folleto orientado a médicos, información en un DVD de 30 minutos y una presentación de diapositiva.
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Esta información ha sido preparada por Stickler Involved People. La misión de Stickler Involved People (SIP), como una organización sin fines de lucro  es educar y dar soporte a todos quienes estén afectados por el Síndrome de Stickler.
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www.sticklers.org
e-mail:  sip@sticklers.org 
