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El rango de edad de las pacientes al momento de la captacién de datos fue de 3 a 20 afios
con una media de 11.1 afos de edad. De las 21 pacientes, 13 tenian diagndstico de SR
clasico (61.9%) y 8 SR atipico (38%), estableciendo gue el diagnéstico de SR clasico fue

mas frecuente.

De las 8 pacientes clas  adas como SR atipico, en 2 de los casos se especificd el tipo de
variante que presentaban; una paciente con forma frustra y otra « presentacién de inicio

precoz con crisis convulsivas (grafica 1).

Grafica 1. Total de pacientes con SR Atipico.

& Sir variante establecida
& Forma Frustra

Inicio Precoz con crisis
convulsivas

De acue la escala de severidad 11 (52.3%) pacientes fueron iticadas con una

severidad moderada, 9 severos (42.8%) y 1 muy severo (4.76%) ( ver anexo 4).

De los 13 casos de SR clasico 4 ( 30.7%) fueron casos moderados, 8 severos (61.5%) y s6lo
1 muy severo (7.6%). Mientras que de los 8 casos con SR atipico, 7 (87.5%) fueron casos
moderados, dentro de los cuales uno se encuentra clasifi ;omo forma frusta; sélo 1 caso
atipico (12.5%) se clasificé como severo el cuai correspondié al caso de inicio precoz con
crisis convulsivas y no se tuvo ningun caso con SR atipico clasificado como muy severo

(Tabla 7).
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Por ultimo fa mutacién p.R168X presente en 2 de los casos s cuales tenian diagndstico de

SR clasico severo (Imagen
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Imagen 4a.
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Imagen 4b.

Imagen 4a. Esc' -~~~ del producto de PCR del exdn 4 sin restriccion y ron restriccion para la mutacién
p.R168X, ejem; do el alelo normal y el alelo mutado. Imagen 4b. de agarosa al 3 %, en el que
se muestran los productos de PCR y restriccion con la enzima Hy Se genera un producto de
restriccion para el alelo mutado de 227,124, 21 y 8 pb, en donde se aprecia la banda de 351 pb del
alelo normal y las bandas de 227 y 124 pb correspondientes al alelo mutado, la< bandas <= 21y 2 nb
son muy pequefas para apreciarlas en este tipo de gel (carril 7). Mientras que 1ela nom e
obtiene un producto de 351, 21 y 8 pb (carriles 1,2,3,4,5,6,8 y 9), s cuales soio se aprecia la banda
de 351 pb, mientras que los productos de 21 y 8 pb no se ven por ¢l tamafo pequeno. MP; marcador
de peso molecular.
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