®

Barth Syndrome Preguntas frecuentes (FAQ) respecto al sindrome de Barth

Fovndation

e Quées el sindrome de Barth (BTHS)

o El sindrome de Barth es una enfermedad genética del metabolismo de lipidos ligada
al cromosoma X. Es poco comun y primariamente afecta a varones en todas partes
del mundo.

e Cudles son los indicios y sintomas del sindrome de Barth?
o Las principales caracteristicas de esta condicion multi-sistémica incluyen lo
siguiente, con severidades diversas

*» Miocardiopatia (dilatada o hipertréfica) - Misculo cardiaco débil y
generalmente asociado con agrandamiento del corazén

= Neutropenia (crénica, ciclica, o intermitente) - Una reduccion de los
neutrofilos, un tipo de glébulos blancos muy importantes para combatir
infecciones bacterianas.

= Musculatura hipoplastica y debilidad/intolerancia al ejercicio - Todos los
musculos, incluyendo al corazén, tienen una deficiencia celular que limita su
produccion de energia. Debilidad muscular y un aumento de fatiga debida al
esfuerzo son presentaciones caracteristicas de BTHS.

= Crecimiento retrasado (errGneamente confundido con fallo de medro) - La
mayoria de los individuos afectados estan bajo el promedio en cuanto a
altura y peso durante la nifiez temprana.

= Aciduria 3 metilglutac6nica - Un aumento en un 4cido orgénico que se
puede medir en la orina; ésto es debido a la funciéon anormal de los
mitocondrios (los principales productores de energia celular).

= Deficiencia de cardiolipina - Produccién inadecuada de cardiolipina
tetralinoleica, un lipido (similar a grasas) esencial para la estructura normal
de los mitocondrios y para su habilidad de producir energia.

e Cudl es el gen afectado?

o El sindrome de Barth es causado por mutaciones en el gen tafazzin (TAZ, también
llamado G4.5) que reside en el cromosoma X. Ya que varones tienen sélo un
cromosoma X, tendran sintomas de BTHS si su Gnico cromosoma X lleva una
mutacion en el gen tafazzin.

e Quiénes son afectados por el sindrome de Barth?

o El sindrome de Barth afecta primariamente a varones.

e Pueden las mujeres ser afectadas por el sindrome de Barth?

o Las mujeres son primariamente portadoras de mutacion en el gen tafazzin. Estas no
seran afectadas porque tienen un segundo cromosoma X con una copia normal de
tafazzin que actia en forma dominante sobre el gene con mutacion recesiva.
Aunque es tedricamente posible que una mujer portadora muestre sefiales clinicas
de esta condicion, no se ha encontrado mujer con kariotipo normal de 46,XX que sea
afectada.

e CoOmo le da sindrome de Barth a una persona?

o El sindrome de Barth (BTHS) es una condicion genética ligada al cromosoma X,
generalmente transmitida de madre a hijo. Una madre portadora de una mutacion
en el gen de Barth (el gen tafazzin, también llamado TAZ o G4.5) no tiene sintomas.
Un hijo varén de una mujer portadora tiene un 50% de probabilidad de tener
sindrome de Barth y 50% de probabilidad de ser sano; en cambio, una hija de mujer
portadora tiene un 50% de ser también portadora y 50% de no llevar el gen afectado.
Todas las hijas de un varén afectado con sindrome de Barth seran portadoras, pero
ninguno de sus hijos tendra el sindrome. Hay varias madres que no son portadoras,
por lo cual recomendamos hacerles el estudio genético.
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e Como se diagnostica el sindrome de Barth? El diagnostico de BTHS deberia
considerarse para todo nifio o adulto que tenga cualquiera de las cuatro caracteristicas
principales; las otras sefiales deberian evaluarse por medio de los siguientes estudios:

o Analisis cuantitativo de los &cidos organicos en la orina, incluyendo medicién de del

acido 3-metilglutacénico

Analisis de cardiolipina en plaquetas, musculo, o células cultivadas

Recuento completo de sangre con diferencial

Ecocardiograma

Estudio de la secuencia del gen tafazzin (estudio genético) también llamado TAZ o

G4.5 que reside en el extremo del cromosoma X, en Xq28.

*» Vea la pagina web acerca de "Diagnosis of Barth syndrome" ("Diagnéstico
de sindrome de Barth", en inglés) por el Dr. Richard Kelley, MD, PhD

» Para mas detalles acerca de estos estudios y una lista de laboratorios
aprobados, vea http://www.genetests.org/

e Por qué es critico obtener diagnéstico temprano?

o El diagnostico temprano es muy importante para la supervivencia de los individuos
afectados. En el pasado, los nifios morian por falla cardiaca antes de los 3 afios,
pero hoy, con los mejores diagnésticos, tratamientos y manejo apropiados, la
supervivencia de estos nifios es mucho mayor.

e Cuadles son los mayores problemas clinicos?

o Falla cardiaca congestiva

Riesgo de arritmias serias, incluyendo muerte subita

Infecciones bacterianas serias

Desarrollo motriz retrasado, tanto fino como mayor

Crecimiento retrasado

Intolerancia al ejercicio, falta de resistencia fisica

e Hay otros posibles problemas clinicos?

o Diarrea frecuente

Repetidas Ulceras bucales

Hipoglicemia, incluyendo hipoglicemia de ayuno en el periodo neonatal

Osteoporosis

Dolores de cabeza y corporales cronicos, especialmente durante la pubertad

Cansancio extremado

Problemas con alimentacion

o Leves discapacidades en aprendizage

e Incidenciay prevalencia

o Hasta ahora no existen buenos estudios relacionados con frecuencia en la poblacion
o frecuencia de nacimientos con sindrome de Barth; sin embargo, es probable que
nacen menos de 10 bebés con sindrome de Barth al afio en los Estados Unidos, lo
cual sugiere una incidencia de sélo 1 entre cada 300 mil a 400 mil nacimientos.
Actualmente, nuestro registro tiene menos de 500 individuos de alrededor del
mundo.

¢ Incidencia étnica

o El sindrome de Barth aparece en muchos grupos étnicos diferentes y no parece ser
mas comn o haber originado en alguno.

e Cuéndo se describi6 el sindrome de Barth por primera vez?

o EIDr. Peter Barth de Holanda publicé la primera descripciéon detallada del sindrome
en 1981 y méas adelante en 1983.

o EIDr. Richard Kelley del Instituto Kennedy Krieger de la universidad Johns Hopkins
publicé un estudio adicional en 1991.

e Cuéando se identifico el gen responsable por el sindrome de Barth?

o La ubicacion genética exacta en el cromosoma X fué identificada en 1996 (Bione et
al., 1996)
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https://www.barthsyndrome.org/about-barth-syndrome/how-to-diagnose
http://www.genetests.org/

e Existe unacura para el sindrome de Barth?

o A estas alturas no existe una cura especifica para el sindrome de Barth, pero BSF
esta financiando investigacion por cientificos y médicos interesados con la
esperanza de comprender las anormalidades metabolicas y bioquimicas que ocurren
con esta enfermedad.

e COmo se trata el sindrome de Barth ?

o No hay tratamientos especificos para el sindrome de Barth. No todos los pacientes
muestran los sintomas todo el tiempo, por lo cual los sintomas cardiacos, las
infecciones, los problemas nutricionales se tratan a medida que aparecen. Se
aconseja vigilar cuidadosamente y monitorear sintomas.
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