FRANCISCA BALLESTA Y ANTONIO BALDELLOTU

ANOMALIAS DEL GRUPO B (4-5)

Dentro de este grupo no conocemos ningtin caso de monosomia o
trisomia totales, que al parecer no son compatibles con la vida; las ano-
malias conocidas son del tipo de las trisomias o monosomias parciales.

. SINDROME DEL MAULLIDO DE GATO.

Este sindrome fue descrito por Lejeune y col. ' 1 asociado a una
anomalia del par B, representada por pérdida de material en sus brazos
cortos y con una clinica caracterizada por ser nifios de peso bajo al nacer,

Fig. 1. — Sindrome del maullido de gato,

Paciente E.V.S.; detalle de la cara mos-

trando el hipertelorismo, epicantus, orificios

nasales horizontales, estrabismo del ojo de-
recho.
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con mayor o menor afectacion psiquica, llanto especial que recuerda el
maullido del gato, y un cuadro malformativo.

Cuadro clinico:

— Dismorfia craneofacial: Son ninos microcéfalos, con posible asi-
metria crancal, cara redonda y plana, hipertelorismo, epicantus, miopia,
estrabismo, posibles alteraciones del fondo de ojo, nariz ancha con aletas
nasales estrechas y horizontales, paladar elevado, mentén pequeno (fi-
guras 1 y 2).

Fig. 2. — Sindrome del maullido de gato.

Paciente E.V.S.; perfil de cara con orejas

grandes de implantacion baja, ligera mi-
crognatia,

— Encefalopatia: Con mayor o menor grado de retraso mental; en
Ocasiones se presentan anomalias del trazado electroencefalografico; po-
sibles malformaciones cerebrales (fig. 7).

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

— Anomalias viscerales: Su frecuencia es variable v se localizan
especialmente en el area cardiovascular y renal * * 11 12 15 21,
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— Anomalias de la laringe: Es frecuente la presencia de una hipo-
|)L15m laringea que parece ser responsable del llanto especial que estos
ninos presentan y que recuerdan c]l maullido del gato, en donde le viene
el término con que se conoce el sindrome; este llanto especial no siem-
pre esta presente, por lo que algunos autores han propuesto denominar
al cuadro como sindrome de Lejeune, por ser el primero que recopild y
uni6 la clinica con la anomalia cromosomica.

— Dermatoglificos: Se cita la presencia de raya palmar unica, tri-
rradius palmar en posicion (t7), y ausencia de trir -adius digital c.
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Fig. 3. — Mitosis en metafase mostrando los

cromosomas del grupo B (4-5); el cromosoma

marcado por doble flecha es el afecto de de-
leceidn,
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Los primeros casos descritos presentaban pérdida de material en los
brazos cortos de un cromosoma del grupo B que, mediante estudios
‘lllt()lltl{ii(lﬁ.,idl’]{U"a con timidina, se ha identificado con el cromosoma
del par 5 (fltr 3) que puede estar presente en todas ]1\ células o formar
una doble linea: una normal y otra con la deleccion ™ *°, dando el mismo
cuadro clinico: también se presenta un cromosoma del par 5 en anillo,
ya en todas las células ', ya en mosaico *. En alguna ocasién se citan
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cuadros similares al descrito sin que se encuentre anomalia cromosomi-
ca, lo cual hace pensar en la existencia de un mosaico no detectado o en
pérdidas minimas no detectables.

Las figuras 1 y 2 corresponden a una nina que, junto al cuadro
morfolégico caracteristico, presentaba retraso psicomotor, hipoplasia la-
ringea de predominio derecho y estrabismo por astigmatismo compuesto
del ojo derecho. Su electroencefalograma mostré elementos puntiformes
hipervoltados de vértices redondeados y agrupados en forma de brotes
de cierta duracion. No se observaron anomalias de los electrolitos del
sudor, que en otros casos esta alterado >,

El estudio citogenético mostré un nimero de 46 cromosomas con
formula 46, XX, Bp— (figs 3 y 4).

Dermatoglifos: Destaca la presencia de raya palmar tmica y trirra-
dius axial en t.

II. MONOSOMIA PARCIAL DEL PAR 4.

En varias ocasiones se han encontrado delecciones de brazos cortos
de un cromosoma del par B con un cuadro clinico distinto del asociado
a la deleccion similar del par 5; de ahi que pese a no haber sido estudiado
en todas las ocasiones con timidina, se le identifique con un cromosoma

del par 4.

[Mig. 4. — Cariotipo de la paciente E.V.S. Férmula 46.
XX, Bp; se aprecia la pérdida de material en los bra-
zos cortos de un cromosoma del par 5.
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Cuapro 1
RESUMEN CLINICO DE LA MONOSOMIA PARCIAL, DEL PAR 4

Retraso psicomotor.
¥lerocefalia.
Anomalfas oculares.

Mariz en "bulbo"

3 rorrat r'r"""a"la

.]"'3]1_. bajas.

Oraja: 1formadas.

sal fo on digital. ....
Alteracidn dermatopl{rica.
Walformacidn genltal.
ialformacidn renal.
zardiopat{a.
CROMOSOMOPATIA.

3440 43444

Del estudio de algunos casos de la literatura podemos esbozar un
cuadro clinico para la deleccion de brazos cortos del cromosoma 4 carac-
terizado por una afectacién psiquica frecuente (retraso mental), una dis-
morfia craneofacial (fisuras labiopalatinas, exoftalmos, orejas malforma-

das), anomalias cardiacas y del esqueleto. En el cuadro I se muestran

los sintomas mds caracteristicos de algunos casos, siendo de interés la
diferencia con el sindrome del maullido de gato; se incluye en este
cuadro el caso de Carrer* de eromosoma 4 en anillo por la similitud
clinica con las delecciones de brazos cortos, y que representa el tmico
caso de cromosoma anular del par 4 que conocemos.

Dentro de las monosomias parciales con pérdida de material de bra-
z0s largos de un cromosoma B tenemos el caso de Ockey y col. ' de un
nifio de tres meses y medio de edad con un cuadro de anomalias craneo-
faciales (orejas bajas, nariz respingona con raiz hundida, direccién ocular
de tipo mongoloide), anomalias del esqueleto representadas por ausencia
de huesos en extremidades superiores que recuerdan las lesiones postali-
domidicas, displasia de caderas, anomalias cardiovasculares. La anomalia
cromosémica consistia en la deleccion de brazos largos de un cromosoma
del par 4 identificado por timidina.

ITI. Las trisomias parciales de este grupo que se han publicado, no
permiten relacionar la clinica con la anomalia citogenética, hasta el punto
de poder constituir sindromes.
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