FRANCISCA BALLESTA Y ANTONIO BALDELLOU

PRINCIPALES SINDROMES AUTOSOMICOS
[NTRODUCCION

El conjunto de anomalias cromosémicas enumeradas en el capitulo
anterior no siempre se acompanan de manifestaciones clinicas suficien-
temente caracteristicas para poder establcer verdaderos sindromes cro-
mosomicos, para los cuales se exige que una misma anomalia cromoso-
]Tli('il se El(_.'(n].]pluﬂl(‘ (l(" |]Iil'lll'f"(fﬁt'xl{.'if]l}{‘.'\' ('1i]|i£'il.\; constantes v L'l”'il(_'t('lhis-
ticas. Antes de describir algunos sindromes cromosémicos ;w(‘pl:ld()b‘
como tales, interesa hacer unas consideraciones sobre las anomalias
cromosomicas y las manifestaciones clinicas que las acompaan.

I.— No es infrecuente que en la prictica diaria del genetista ('*}1
ignal que le sucede al clinico), se encuentre con anomalias cromoso-
micas idénticas que se manifiestan por una clinica distinta; y que 5
encuentren cuadros clinicos similares con anomalias cromosémicas di-
ferentes. Esto hace que ante toda cromosomopatia se deban establecer
cuatro grupos de manifestaciones clinicas

— Manifestaciones clinicas béasicas o fundamentales: son las qu€
se presentan en forma constante, en una aberracién cromosomica deter-
minada, y que sera caracteristica del sindrome, presentindose con und
menor frecuencia en las otras cromosomopatias. Esta cierta (‘spccifi('iti'ﬂ‘
en los sintomas no quiere decir que s6lo puedan ser causados por €54
aberracion.

— Manifestaciones clinicas que constituven los sintomas fisiogh9-
monicos, por ser reconocidas en su aspecto clinico: son un conjunto de
sintomas, resultado de multiples tendencias patoldgicas, que en conju™
to presentan un cuadro caracteristico; ejemplo de estos sintomas SO
las displasias craneofaciales, frecuentes en algunos sindromes cromos®”
micos y cuyo conjunto puede llegar a ser muy caracteristico del sindro”
me (facies de Down, facies de la trisomia 18), las malformaciones e
las extremidades (desde la polidactilia a la ausencia de algin dedo, P&
sando por la sindactilia y clinodactilia).

— Manifestaciones clinicas comunes: son las que suelen presentd!”

as

se practicamente en todas las aberraciones cromosomicas, v que sO1 7
it

que no permiten diagnosticar un sindrome cromosémico sin el estu
e i : o ' o AG-
citogenético: hipotrofia prenatal (peso bajo al nacer), retraso en el de
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arrollo pondoestatural postnatal, retraso mental en sus manifestaciones
Psiquicas y motoras, anomalias del tono muscular que pueden estar en-
mascaradas por la existencia de anomalias neurologicas, cerebrales, o
post partum.

— Estigmas degenerativos dificiles de esquematizar, que afectan
con frecuencia al drea craneofacial: dismortia craneofacial, paladar oji-
val, microcefalia, orejas de implantacion baja y anormales, malformacio-
nes oculares *, etc. También es frecuente la presencia en extremidades,
de horizontalidad de las crestas palmares, presencia de dermatoglificos
raros, clinodactilias. No es infrecuente la presencia de hipogenitalismo.

En conjunto los estigmas degenerativos son multiples v variados,
dependiendo su frecuencia de la detallada descripciéon clinica de los
sindromes.

Ante la gran variabilidad de las manifestaciones clinicas en las
aberraciones cromosomicas, sea cual fuere ésta, hemos de admitir que re-
sulta de la reuniéon de multiples malformaciones, v que por tanto el fe-
Notipo es de naturaleza polifénica, poligénica y polietiologica, ya que
Puede manifestarse con variedad de fenotipos, (lvi)(‘nd(' de distintos ge-
nes y puede ser ocasionada por distintos agente etiologicos.

[1. — Existen algunas variaciones del cariotipo normal que, si bien
se han observado en cuadros malformativos o enfermedades diversas;

también se han encontrado en individuos sanos, y de ahi que no puedan
ser valoradas en cuanto a ser responsables directas del cuadro clinico
en que se han descrito. Entre ellas tenemos:

- Anomalias morfologicas del grupo A, afectando especialmente
al par 1. Se han encontrado en el seudohermafroditismo masculino, sin-
drome oro-facio-digital, amenorrea primaria, entre otros.

— Anomalias morfolégicas en el grupo C, especialmente en el par
9, citandose en algim caso de lipodistrofia congénita, disgenesia gonadal,
Coartacion de aorta.

— Anomalias morfoldgicas del par 16, especialmente en enfermos
ton cardiopatias congénitas.

— Alargamiento de los brazos cortos de los acrocéntricos grandes
Y pequeiios. Asi en los acrocéntricos del grupo D, se han encontrado
il}arg;uina en personas normales, en trisomias G, déficits mentales y fi-
Sicos,  distrofias  cerebro-metacarpo-metatarsianas, disgenesia gonadal
Pura, criptorquidias, luxacion de caderas, malformaciones cardiacas. En
0s acrocéntricos pequenos se han encontrado en individuos normales,
€N retrasos mentales, lesiones del S.N.C., en trisomia G.

- — Presencia de satélites grandes, muy marcados sobre los acrocén-

tricos, se han observado en el sindrome de Marfan y en ninos con facies
Mongoloide * en trisomias del grupo G, retrasos mentales, cuadros de
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displasias varias; han descrito con satélites grandes o dobles sobre los
acrocéntricos del grupo D y G.

— Delecciones de los brazos cortos de los acrocéntricos D y G; sé
citan en distintas situaciones: en individuos normales, en afectos de trt-
somia G, en retrasos mentales, en cuadros de malformaciones multiples,
se han descrito delecciones en los brazos cortos de un acrocéntrico de
grupo D. En afectos de leucosis linfoide cronica, trisomia G, picosis,
sendoacondroplasia v defectos cardiovasculares, se han encontrado de-
leccion de brazos cortos en un acrocéntrico del grupo G. Es de inté
rés la frecuencia de normalidad entre los portadores de traslocaciont
entre acrocéntricos (fusién central), pese a la pérdida de material de
brazos cortos.

La consideracion de si las variaciones del cariotipo normal expues”
tas, son variaciones fisiolégicas o son verdaderas aberraciones, no estd
aclarado; cabria la posibilidad de que fuesen aberraciones con distinta
penetrancia segin los casos dando o no sintomas patologicos.
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