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Monosom ía 1 8D con caracterjsticas de

Sjndro!me de Kabuki

f8p _onoson1_ _Jt_ __a_a_t_ris_i_s or_a_u_i S_ndro_e

Elodia Torres, Maria Beatriz de Herreros, Marta Ascurra.

_SUM_N _NTRoDuccloN

Ni�ade7  anos deedad, queionsuItapurdismorfias f-acia- __ d e_ e c ; o_ n d e _ b,_ 2 o c o, t _, d e 1 c r,, m u s o m a _ g t-
tes y a7tera,'iunes del len_uaje, ,_cm_s de otras cara_tcriscicas obse,v_d_ ur ,,,
clinicas compatibles con el Sindrome de Kabuki ''
,,zaron 1os est Lldl.os, ,,omoso,m._cus con te,,n-,cas de 3nu I__3. A pcaitlr de^ entunceS h_n S1do repurt_dos m�S
co1oracj5n convencjona1 y de jdentjt_j,_cJ�n  con Bandas G y c, dC l OO CaSUi ( l) _ ESta_ iOnSl'del'adC) iUmO UnU de lOS m�i
que rcvela_-on un_ delcci�n  de_ br___u corto de u_)o _e lus frCCUenteS Sínd_'UmCi de deIeCfUn _UtOSÚl_lia (2). L_ re_
_romosomas del par 18. I_i' iul, masiu1 inu _ fcmeninu ci de 3_:2M; en Ia m_yuria
EI ca_-iotipo de __ nina _-esulc�  4G', XX, det l 8(p l l. l _+ pter), de los p_iientes' reportados la edad pr_,medio de 7os pa-
COn Ia 4ue se cont_trm�  en Ia misrna el Sin_rome l8p_. EI dies es _vanz_da. El_ el 85__n de lus c_sos c_l_responden _
c'ariotipu _e Ios p_dres fue norl_al. de_eciunes _e J,o_,o (3) y e_ ,esto_ p,od,cfos d
Se _cstaca la impor-tancia dcI escu_iu cromos�mico  cn equ ; l ;br;o dc 4nn ir3nslocac__u_n b_l ,tnce_d_ _e 1os p_d_.es
p_cienLesconc__cte_stic'_sclinic_scampatiblescunsin_iumcs 4 T/ , l . d .d
,. . IßIC_mente US In lVI UOS _ eita OS pur Icn
_en_Cu5 COllUCldOS, a_sl_nlsmO ic comp_a el renutipo obscrva- ' , . .
doçnla _,cjcnlecun1os,e o,tados a,.aels;,,d,o,Tl,,_cKabuki mOnUSOml_ p, lenenrear O C eS_rrO O pSliC,mo'
triz, bi_j_ estaiur_ por defii iencl_a de I_ hol'mun4 de creci-
Pylabr_s claves: delecj�n  l 8_, cnollusomia, Sind_-olnc mlentO_ d3SmOTflimO f_Cl_l COn Cara ,ed(Jnda, oieJ_S pl-o-
dc K_buki minentes , ptosis' p�Tlpebr_I  , boca en i'�Trpa_  sev_-_s ca_-ies
dent3les, cuellu col'to y _nom_Ií_s esqueléticas (5,_).
SUMMAKY Aunque no siem_l-e, l_ eKtensiú11 de 1_ deleci�n  del b
zo iarto se co_eI_ciona cu' n l_s caracteristii__s ilinic_s
A 7 yeai ul_ _iit presented with t'_cial _ysjno1_hysms and del p_cjente.
Iangua_c disurders, as wetl __s o(her clinicaI chaj-_cccristics E 1 s i n d r o _ _ e d e _ _ b 4 k i e s e s t i
consistent with Kabuki Syndrome. cuenil__ de l en 32 ooo ,_ ol,ese_ 1 en 5o ooo cauia,sr.cos
Chrornosomal studies wiTh c'unvenliun_l s(_'l_ning 7 D . '
. dG _ . .. . en{Jmtn3dUc_SipOrl_slnJl_ltudconcImaqu_II_Je
eClnlq UeS_n an an l entllCatlOllS OWe a eeilOn
in the sl,o,t _,m or one chromo,ome _. e OS _CtOreS dC te_t''O __bUkI 7 Un_ _(}rm_ de eXpreSl(_)n
Ttlc gir1's k_ryotype w_s 4_, xx, del Ig(pll.l_ pter), fe_tr_IJ_pUneSc_.FUe deSCrlt_ en l_8l pOrNllhaW_ y COI.
ConfiI-ming the I 8p- syndcome. The p_rcnts' k_yotypes were y _UrokJ y i(}I. DeSde entOnCCS el nUmerU de p_iIRnteS
normal. ha idu' en c_umento (8)_ _un iuandu el dia_on�'Jiticu  se cum-
We hi_hI igl1t thc impurtince ut- chromusarnal scudies i_) pl ica pur la v_riahi l id_d clínica que pre_ent.a este síndru-
_ patientS wilt1 ilinica_ iharactel-istics consistenl with hnc_wn me. Se l_) _soci_ con un_ ctiolo_,i3 de ori__en _�nico_
_cnetic syn_rumcs. Fu_eimure, me p_tienLs pheno Ly_i is auiosúm;co dumin3nte con expl-cs_v;dad v_r;_ble. s_n
iompared witIl Those riparted _'or K_' buki Syndrome. e,_b_,oo n;noun_ evl_denc __3 udo s. er estab1ec__da __
Ke wur_,.. _g delc ,_o, m . , PCctUt COmOt_mPUcU lO h_SldOenieI_cIU/n aal_U_n SItt'o
' ' crumusómii_u esµeci_''iiu. _1 di3b_n�stico  cI ínico del S ín-

DcpartamenLo dc Gen�tica.  lnstituLu de Investig_ciones en Ciencjas cle la Salud. Unjve_-sidad maciunil de
Asunci�n.  Asunci�n  - i_r_eL_a
Salici tud de sobreLiros: Eludia Tol'res. _irecciun: Rio de la ilata y L__cren_a _ Tnstitutu dc tnveslj_ ___cjones en
Ciencias de la S_lud. Banio Sajonii. Asunci�n.
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drome de Kabuki se basa en i_in__o elementus pI'incipa_ Se someti�  a Ia nií1a y sus progenilores a estudios
Ies: rostrc> peiuliar típjco, a__om_lí_s de los derm_to,olifos, ir(}mus�micos,  a través deI cultivo de lin Focitos de san_
anumalias csquel�ticas,  leve _ m_}de_-ado retardu men(al obre perif�rica_  en mediu RPMI enriquecido ion 15_o de
ybajaestatura_ ademásde an(}mali_asorale,_ (9_l2). s'ue_o fetal bovino y fitohemaglutinina (M-furm,
liofjljz_dc})_ a 37^ durante 72 hor_s_. Transc_ido el tiem_
DESCRIPCION UE_ C_SU CLINlC_ po se agregó colchicin_ (O,O03 ugJmI) du1-ante _O minu_
tos, se_uido por tratamienlo con scJlución hipatónica de
Se reporta el iasn de una nina de 7 años de edad, hija KCl (O,075M), y FijaiiíJn en 3: l de metanol ácido ac�ti_
de mad_-e de 47 aí_os y padre de 52_ no cons_nguíneos, co. Se reaIi2aron lus eKtendida,s sobre portaobJetos, los
que con_su It3 por di smorriai f_L_iales y aller3clones dcl que se tinerun con Giemsa para el estudio convencio_al.
Ienocuaje. Al ex_men f'ísii_u presentó t L_lla de lOl cm. La jdenti Fi__acióncromus�mica  se llevó cabo can Ias téc-
(pcrcentil 3), circunfeI'encia cei_'!liiLl (CC) de .5 l cm. nicas dc bandas G y C (l3).
(percentiI SO), t-isuras_ _aIpebrale.s l,_rbu'_i,, plosis mudcra- Cuarent_ c�lul_s  se analizaron por p_ciente. _n to-
da, oTeJas djsmúrfjcas, p_-ominences y de jmpl;_nt_ción dos se eni'ontl'�,  con tinci�n  cunvenciun_l, 4_
baj_, dienles separ_d{Js y ca_-i_dus_ , JJecru,_ r_______ ___rr_JJ7_ _rumosomas. Cun Ia técnic_ de Bandeo G se detectó, en
braquidactíIi_ y _linoda__tíIi_ de LlmbJs quintos_ d_dus, tada_ s I_s met_t-a,ics observad_s de la nina, la presencia
asj c()mo las almohadill_s de los dc_c)s_ al_oo m_s _ol-ue- deun_deleci�n_elbra2ocortade  unode Ioscromos()mas
s3s', talla haja y leve reta_'d_ ment L_l. del p_ar l_, re_i�Jn  pll. l, (Fi€.4). Ninguna anam_1ia se
Por l_i iaracte_'isticL_s iliniL-_s, se sost7eL_hc) que Ic_ c}bse_-vú en los cromusomas dc Ios p1-ogenitores desi_ar-
niî1a ei_ po1-tL_dur_ del Sindromc de KalJuki , y sc suIicitó t_'_nduse eI sindromc de Kabllki.
un cstudio cito_enétii_o a fin de des__a_'lar una Elcariutipndelaniñareveló4G,XX_det(l8)(pll.l).
cromosomupitia _7 Jo co_-iubur_r eI di_coni>stiiu _'línico, EI iariotipo de l_ madre fue 4G,XX y del padre 4G,XY
(Fig. l,2,3)
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Fig_ I;Elg1'áflcodemuestra Ic1pre_seniiL_deoreJasdeim_ Fig. 2: Se observa en las manos braquidactilia y
plantacijJn b_Ja_ _orandes y prominentes, leve re'tru,onatia. i_linodaccilia de _mbos quintos
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_g. 3.. No_tese el , __,__ _? _; '_ '_ ^ ''~_ Fig. _: Célula en
,' '' _ __ _ __;';'_ , me_fasedondeseob-
.,,,,f,,,, p,esente , _ ,'_i; _, _ ''_';;__ serva al cromosuma
-_n_a '___"___. , ,__,,,,,,_,,;;_' '' , l8 normal y al
_;' , ,"_'_,_' '!: , ' ecionado(l8p)
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Tabla l. Comparyción de caracterísEicas fcnotipicas de la _aciente, la monosomia l8p y del
Síndrome de Kabuki.

_enotipo Presente caso Monosomía l8p S. de Kabuki

Estatura baja x x x
Microcefalia - x x
Fisuras paIpebraIes l�_rc_as  x _ x
HoluprosencefaIia - x -
CeJas arqueadas _ x x
Cara redanda x x
Ptosis x x x
OreJ as d i smurt-i cas x x x
OreJas de implantyción baja x x x
OreJas gryndes x x x
Dientes separados y iari_dus x x x
_raquidactí1ia x - x
CIinodactíIia de ambos 5^ dedos x x x
Pectus excavatum x x
Pu I pej os en gru s_dos x _ x

DlSCUSlON cromosom_s_ autos�micus  tyles como en el l p, en el 6
en el 12q, en el l3q y en los cromosomas sexuaIes, en el
Teniendo en cuenta que e1 cariutipo de los padres Xp y en el Yp, asoci�ndolo  a un,n he_-eniia _utosomica
fue normal y no habiendo antecedentes' iamiliares que dumin_nte quejustifii'_ría la variabilidad c1inica presen-
expliquen la presencia de la ciomosomopatía, eI ori__en tnda pnr estos p__ cientes. Este caso seria eI primero, re-
de 1a misma seria de 7zovo, prob3bIemente en cor_'eIación portcado en relación al bra2o c_urtu del cromosoma l 8.
con ta edad avanzada de los progenitures ( l4). Una vez m_s se destai_a 1n impo_-tancj_ de la realjza-
_I examen fisico la niny presentaba r�_sgos  de la ci�n  dcI estudio cro__c)síjmjco, _un en indjviduos con
mOnOsomí_ para el brazo iorto del cromusoma l 8, y tam- cyrai_teristic,_s ienotípjcas comp_tiblcs con un sjndrome
bi�n  deI Síndrome de Kabuki (Tyh la l ). Para este uItimo, g�nico  cunocjdu, teniendu en cuenta que la p_-esencja de
según la Oxford Medii_aI Datab_ses y McKusick, aun no una crumosomu patia permjte asuciar y de re petj1-se esta,
ha sido identific4do ningún ,sitjo __énico espcc_ifjco, aun_ infcrjT sobre 4n sitiu génico dado.
que el mismo ha sido relacinn_do con lugares en Ios
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