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6. ANOMALÍAS DEL GRUPO B (4-5)

Dentro de este grupo no conocemos ningün caso de monosomía o
trisomía totales, que al parecer no son compatibles con la Vida; las ano-
malías conocidas son del tipo de las trisomías o monosomías parciales.

I. SíNamomE DEL MAULLIDO DE GATO.

Este síndrome fue descrito por LEJEUNE y col. '‚ ° asociado a una
anomalía del par B, representada por pérdida de material en sus brazos
cortos y con una clínica caracterizada por ser niños de peso bajo al nacer,

Fig. 1. — Síndrome del maullido de gato.
Paciente E.V.S.; detalle de la cara mos-
trando el hipertelorismo, epicantus„ ori
nasales horizontales, estrabismo del ojo de-

recho.
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con mayor o menor afectación psíquica, llanto especial que recuerda el
maullido del gato, y un cuadro malformativo.

Cuadro clínico:
— Dismorfia craneofacial: Son niños microcéfalos, con posible asi-

metría craneal, cara redonda y plana, hipertelorismo, epicantus, miopía,
estrabismo, posibles alteraciones del fondo de ojo, nariz ancha con aletas
nasales estrechas y horizontales, paladar elevado, mentón pequeño (fi-
guras 1 y 2).

Fig. 2. — Síndrome del maullido de gato.
Paciente E.V.S.; perfil de cara con orejas
grandes de implantación baja, ligera mi-

erognatia.

— Encefalopatía: Con mayor o menor grado de retraso mental; en
ocasiones se presentan anomalías del trazado electroencefalográfico; po-
sibles malformaciones cerebrales (fig. 7).

— Anomalías del esqueleto que pueden variar en su gravedad, cli-
n odactilia, esbozo de sindactilia, hiperlaxitud ligamentosa con repercu-
siones articulares, escoliosis, displasias de caderas, etc. 6, 7, 8, 12 . 17, 19, 20. 21.

— Anomalías viscerales: Su frecuencia es variable y se localizan
especialmente en el área cardiovascular y renal 2, 4, 11, 12, 13, 24.
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— Anomalías de la laringe Es frecuente la presencia de una hipo-
plasia laríngea que parece ser responsable del llanto especial que estos
niños presentan y que recuerdan el maullido del gato, en donde le viene
el término con que se conoce el síndrome; este llanto especial no siem-
pre esta presente, por lo que algunos autores han propuesto denominar
al cuadro como síndrome de Lejeune, por ser el primero que recopiló y
unió la clínica con la anomalía cromosómica.

— Dermatoglíficos: Se cita la presencia de raya palmar única, tri-
rradius palmar en posición (t"), y ausencia de trirradius digital c.

Fig. 3. — Mitosis en metafase mostrando los
cromosomas del grupo B (4-5); el cromosoma
marcado por doble flecha es el afecto de de-

lección.

CITOGENTICA.

Los primeros casos descritos presentaban pérdida de material en los
brazos cortos de un cromosoma del grupo B que, mediante estudios
antorradiograficos con timidina, se ha identificado con el cromosoma
del par 5 (fig. 3) que puede estar presente en todas las células o formar
una doble línea : una normal y otra con la delección 1, 2 ", dando el mismo
cuadro clínico; también se presenta un cromosoma del par 5 en anillo,
ya en todas las células 1s , ya en mosaico 2". En alguna ocasión se citan
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cuadros similares al descrito sin que se encuentre anomalía cromosómi-
ca, lo cual hace pensar en la existencia de un mosaico no detectado o en
pérdidas mínimas no detectables.

Las figuras 1 y 2 corresponden . a una niña que, junto al cuadro
morfológico característico, presentaba retraso psicomotor, hipoplasia
ríngea de predominio derecho y estrabismo por astigmatismo compuesto
del ojo derecho. Su electroencefalograma mostró elementos puntiformes
hipervoltados de vértices redondeados y agrupados en forma de brotes
de cierta duración. No se observaron anomalías de los electrólitos del
sudor, que en otros casos está alterado 22 • 	 •

El estudió citogenético mostró un número de 46 cromosomas con
fórmula 46,XX,Bp— (figs 3 y 4).

Dermatoglifos: Destaca la presencia de raya palmar única y trirra-
dius axial en f.

II. MONOSOMIA PARCIAL DEL PAR 4.
En varias ocasiones se han encontrado de lecciones de brazos cortos

de un cromosoma del par B con un cuadro clínico distinto del asociado
a la delección similar del par 5; de ahí que pese a no haber sido estudiado
en todas las ocasiones con timidina, se le identifique con un cromosoma
del par 4.

A A

x

e,

Fig. 4. — Cariotipo de la paciente E.V.S. Fórmula 46,
XX, Bp; se aprecia la pérdida de material en los bra-

zos cortos de un cromosoma del par 5.
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CUADRO I
RESUMEN CLÍNICO DE LA MONOSOMÍA PARCIAL DEL PAR 4

j'urna r
( 38 )

Bi sca t ti
( 1 )

Lau ran
( 31)

Retraso psicomotor. 	
Mic roce f al la . 	
Anomalías oculares. 	
nariz en . bulbo'
Mi crorre t rogne tl . 	
orejas bajan. 	
Orejee mal formadas . 	
Mal forma ción digital .
Alteración darme t ogl ffica
Mal formación genital .
Mal formación renal. 	
Cardiopatía . 	
OROMOSOMOPAPIA. 	

4.

4

4.

IDel estudio de algunos casos de la literatura podernos esbozar un.
cuadro clínico para la delección de brazos cortos del cromosoma 4 carac-
terizado por una afectación psíquica frecuente (retraso mental), una dis-
morfia craneofacial (fisuras labiopalatinas, exoftalmos, orejas malforma-
das), anomalías cardíacas y del esqueleto. En el cuadro I se muestran
los síntomas más característicos de algunos casos, siendo de interés la
diferencia con el síndrome del maullido de gato; se incluye en este
cuadro el caso de CARTER 3 de cromosoma 4 en anillo por la similitud
clínica con las delecciones de brazos cortos, y que representa el único
caso de cromosoma anular del par 4 que conocemos.

Dentro de las monosomías parciales con pérdida de material de bra-
zos largos de un cromosoma B tenernos el caso de OCKEY y col. 16 de un
niño de tres meses y medio de edad con un cuadro de anomalías cráneo-
faciales (orejas bajas, nariz respingona con raíz hundida, dirección ocular
de tipo mongoloide), anomalías del esqueleto representadas por ausencia
de huesos en extremidades superiores que recuerdan las lesiones postali-
domídicas, displasia de caderas, anomalías cardiovasculares. La anomalía
cromosómica consistía en la delección de brazos largos de un cromosoma
del par 4 identificado por thnidina.

III. Las trisomias parciales de este grupo que se han publicado, no
permiten relacionar la clínica con la anomalía citogenética, hasta el punto
de poder constituir síndromes.
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