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• EL ROL DE LA ASOCIACIÓN

Informar al público, a los profesionales médicos 
y a las autoridades sanitarias y sociales con el fin 
de mejorar el estado del conocimiento científico
y médico, facilitar diagnósticos y dar a conocer 
y reconocer el síndrome de White-Sutton (días 
de concienciación, organización de stands 
informativos, participación y representación en 
eventos públicos).
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Karine JOBARD-GAROU
Presidenta de la asociación 
White-Sutton Francia

La organización es miembro 
la Alianza de Enfermedades Raras, Eurordis 

y socio de AnDDI-Rares y la asociación ASDU

• ÚNETE A NOSOTROS
helloasso.com/associations/white-sutton-france/
adhesions/formulaire-d-adhesion

• APÓYANOS 
helloasso.com/associations/white-sutton-france/
formulaires/1/widget “Conciencia hoy,

reconocimiento mañana.”

Nuestro objetivo es escuchar y apoyar
a los pacientes y familiares que se 
enfrentan al Síndrome de White-Sutton 
con encuentros familiares. 

Queremos contribuir a la investigación 
médica y la mejora de las terapias 
aplicadas a los pacientes del Síndrome 
de White-Sutton, por ejemplo,  
formando vínculos con diferentes  
redes de investigación a nivel  
nacional e internacional.
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•  UNA ENFERMEDA POCO CONOCIDA

Descrita por primera vez en 2016 solo unos pocos 
casos han sido diagnosticados. Sin embargo, 
el creciente uso de las últimas tecnologías de 
secuenciación genética, sin duda, permitirá diagnos-
ticar más personas en los próximos años.

En Francia hubo un total  
de 25 casos en noviembre  
de 2019. En España hay 
3 casos en abril de 2022.

• LOS SÍNTOMAS

Las características principales de esta mutación 
todavía son poco conocidas. Sin embargo, la 
acumulación de numerosos estudios internacionales 
sobre el papel del gen POGZ permite identificar  
ciertos puntos comunes entre los individuos 
afectados por esta malformación genética :
   

•  RETRASO EN EL DESARROLLO 
Y/O DISCAPACIDAD INTELECTUAL

• RETRASO DEL HABLA, LENGUAJE E IDIOMA

• DESORDEN DEL ESPECTRO AUTISTA

• OTROS PROBLEMAS DE COMPORTAMIENTO 

• DIFICULTADES MOTRICES

• RASGOS FACIALES DISTINTOS

• FALTA DE TONO MUSCULAR

• EXCESO DE PESO

• PÉRDIDA DE LA AUDICIÓN

• PROBLEMAS DE VISTA

• PROBLEMAS GASTROINTESTINALES

• ANSIEDAD Y PROBLEMAS DE ATENCIÓN

• PROBLEMAS PARA DORMIR

• MIGRAÑAS GRAVES Y VÓMITOS

• ¿ ALGÚN TRATAMIENTO ?

En 2019 no hay medicamentos ni tratamientos 
específicos para este síndrome. Sin embargo, el 
diagnóstico permite un mejor seguimiento de 
las personas afectadas, la aplicación de terapias 
apropiadas (terapia ocupacional, terapia del habla, 
terapia conductual...) y adaptaciones individuali-
zadas según las dificultades encontradas.

• SÍNDROME DE WHITE-SUTTON

El síndrome de White-Sutton es un trastorno raro del 
neurodesarrollo que afecta a diferentes sistemas del 
cuerpo humano. Se caracteriza principalmente por 
un retraso en el desarrollo, con o sin discapacidad 
intelectual, trastornos del espectro autista (TEA),  
retrasos en el habla y lenguaje, dificultades motrices... 

Fue descubierto por el profesor Vernon Reid Sutton 
y el Doctor Janson White en Estados Unidos en 2014.
 
 

• LA CAUSA DEL SÍNDROME

Una modificación del código genético puede, a 
veces, llevar a problemas físicos y/o dificultades 
del desarrollo. El síndrome de White-Sutton ocurre 
cuando una de las dos copias del gen POGZ pierde 
su función normal.

La gran mayoría de los casos son lo que se conoce 
“de novo”, es decir, que la variación del gen apareció 
aunque ninguno de los progenitores sean portadores 
en su herencia genética. En raras ocasiones un 
progenitor puede verse afectado y transmitir la 
modificación a sus hijos.
 
 


