CITOGENETICA

ANOMALIAS DEL GRUPO D (13-15)
a) Trisomia D

Trisomia D1 (sinproMmE pE PaTAu),

Desde el punte de vista clinico, el fenotipo de esta trisomia va fue
citado por Barnorin (1657) v Kunprat (1882), englobandose bajo el tér-
mino de prosencefalia. En 1960, Patau *7, encuentra en un paciente con
cuadro malformativo similar, con anomalias asociadas extracefalicas, un
cromosoma en exceso del grupo D (13-15), publicando posteriormente con
otros autores siete casos similares y quedando asi establecido el sindro-
me de la trisomia 13-15 (trisomia DI, por ser la primera descrita en ¢l
grupo), o sindrome de Patau, en el que junto a las anomalias descritas en
el sindrome de la holoprosencefalia se encuentran anomalias asociadas.

Clinica. — Lo que mas destaca del sindrome es el aspecto de tosca
malformacién que presenta el nino, al cual vemos generalmente en la

etapa de recién nacido, v que por su aspecto caracteristico permite reco-
nocerlo; la impresion clinica es de gravedad en un niiio con multiples
malformaciones * (fig. 1).
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cas. Destaca microcefalia con defectos de suturas v de osificacion; mi-
croftalmia con cataratas v colcbomas pudiendo llegar a anoftalmia; la
boca suele mostrar fisuras labiales v velopalatinas, pudiendo ir asocia-
das o presentarse aisladas e incluso existir s6lo un esbozo de fisura pa-
latina; micrognatia; las orejas son de implantacion baja, pudiendo estar
malformadas con desarrollo incompleto del hélix, nariz plana que re-
cuerda la nariz del boxeador.

Extremidades. — Tanto en manos como en pies no es rara la presen-
cia de pn]isin(i;urtili;ls. Las manos suelen tener una l)(]si(‘it’m caracteristi-
ca, en puno, con los dedos superpuestos, el segundo sobre el tercero y el
quinto sobre el cuarto; retroflexion del pulgar adquiriendo forma de
martillo, en los pies los talones son prominentes y la planta convexa lo
que les da el aspecto de pie en mecedora, dedo gordo en martillo; las
unas suelen ser estrechas y convexas con aspecto de canal.

Otras malformaciones. — Conforme se suceden las publicaciones
se completan mas los datos exploratorios y van apareciendo nuevas ano-
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IFig. 1. — Aspecto general de una
nina afecta de trisomia D. Destaca
la posicion de las extremidades con
la retroflexion de los pulgares y de-
dos gordos, asi como la tendencia a
la flexion de los dedos de las manos.
Onfacele y fisura palatina.

malias; destacan las multiples malformaciones viscerales que 1)|r{_’(i(=1| pre:
sentar, visibles, ya en la exploracién clinica, ya por necropsia. En el
aspecto cardiovascular se han encontrado defectos septales (en auriculas
v ventriculos), persistencia del ductus, estenosis adrticas y pulmonares,
defectos de rotacion, ete. En abdomen se citan defectos de rotacion del
intestino, presencia de bazos suplementarios, hernias, malformaciones
renales; en el sistema urogenital se citan 1itero bicorne en la hembra,
criptorquidias, hipospadias en el varon. La fig. 1, muestra un onfalocele,
anomalia poco frecuente en el sindrome *.

El estudio anatomopatoldgico del S.N. muestra gran cuadro malfor-
mativo, con agenesia o hipeplasia del cuerpo calloso, hipoplasia o apla-
sia e incluso agenesia del 16bulo olfatorio, agenesia del trigono, hipo-
plasia del cerebelo; estas lesiones son similares a las encontradas en 10$
casos de A-Holo-Pro-sencefalia, donde las malformaciones se limitan @
macizo craneofacial y no existe cromosomopatia.
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Sistema nervioso. — Las anomalias anatomicas antes citadas, pero
no siempre presentes en toda su gm\-‘t’dud se manifiestan clinicamente
por convulsiones, hip(‘rtmlia, marcado retrasc |)sic011'|0tm: l\i{)t:toniu, ete.

Dermatoglificos. — Son pocos los casos en los que se han estudiado,
comparando la cantidad de casos publicados, debido fundamentalmente
a la dificultad que presenta su estudio v a que cuando se ha llegado al
diagnostico cromosomico el paciente suele haber fallecido, no dando oca-
sion a completar las exploraciones. Se caracterizan fundamentalmente
por la presencia de un pliegue de flexion tmico, trirradius axial distal
(t'-t”), predominio de asas radiales digitales, figuras en el area tenar, pre-
sencia de un arco tibial (en S) en el area del dedo gordo, al cual se le da
valor patognoménico **.

Esqueleto. Parece presentarse en forma bastante constante, apar-
te de la polidactilia y sindactilia, una hipoplasia de la tercera falange,
caderas displasicas con el angulo acetabular muy cerrado, costillas au-
sentes o hipoplasicas repercutiendo en la morfologia tordcica; para
Hecar* Ja forma de la costilla serfa muy caracteristica, con la parte
Posterior ancha y la anterior afilada. El cuadro adjunto muestra la cli-
hica mas caracteristica del sindrome.

Laboratorio. — Se describen como sintomas frecuentes en los afec-
tos de trisomia D1 anomalias de la hemoglobina y presencia de prolon-
Saciones en los neutrofilos; en la mayoria de casos de trisomia D, ya re-
gular, ya por traslocacion, se encuentran niveles elevados de hemeglo-
bina fetal ™, los cuales persisten cuando se han determinado en los pa-
Cientes que viven mas tiempo; para algunos autores, la persistencia de la
h(.‘-nmf_:lnhin;l fetal signiticaria un trastorno por desequilibrio de los ele-
Mentos genéticos necesarios para la sintesis de las cadenas gamma y ep-
silon de la hemoglobina adulta (genes estructurales o genes regulado-
res) =, Para otros la persistencia de la hemoglobina fetal sélo seria la ex-
Presion de un retardo general del desarrollo, inespecifico, y que estaria
Presente también en otras trisomias **; muchas opiniones a favor y en
Contra de cada teoria se han dado, pero lo cierto es que en los afectos de
trisomia D1 existe casi constantemente elevaciéon de la hemoglobina F,
¢ incluso se asocia a descenso de la Hb A.* lo cual para algunos seria
Por mecanismo compensador, mientras que las determinaciones en otras
trisomias (21, 18, XXY) lo presentan en forma muy inconstante e irregu-
ar, De todas formas los estudios en familias afectas de traslocaciones no
Permiten todavia establecer si realmente existe tna localizacion del gen
lemoglobinico sobre un cromosoma D v dénde estaria localizado.

Otro sintoma bioquimico considerado inicialmente como patogno-
Mo6nico de este sindrome es la presencia de prolongaciones nucleares in-
Aependientes de los drumstic. Los primeros en describirlas *7, apreciaron
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unas prolongaciones en los neutrofilos de los ninos afectos, en forma de
nodulos sexiles o pediculares con un tamaio entre 025 y 1’5 micras, los
cuales sabemos que son material nuclear **. Desde la primera descripcion
se han sucedido otras en las que se han encontrado las prolongaciones ci-
tadas, ya en las trisomias regulares, ya por traslocaciones '+ '* " 17 ¢ in-
cluso algtin autor ha localizado el gen responsable de la anomalia sobre

Trisomia D-CrLiNicA

Sistema nervioso central,  Déficit mental,
Sordera.
Agenesia de los 1obulos olfatorios.
Hipertonia, hipotonia.
[Fusion de los 16bulos frontales.
Agenesia del cuerpo calloso, hipopla-
sia cerebelar,

Cridneo ... ... ... ... ... Microcefalia con sutura sagital am-
plia.

Ojos ... e wee eer wee weo Microftalmo colobomas.

Orejas ... ... ... ... ... Hélices anormales, imp];lnt;u'i:':n baja.
Hipertelorismo, ausencia de cejas.

Boca I mandibula ... ... Fisura labial, fisura ]);l]zlliml,
Micrognatia, paladar estrecho, fisura
en lengua.

Piel ... co. voo vee vvn ... Hemangiomas, defectos localizados
del cuero cabelludo, piel laxa en la
nuca.

Manos ... ... «o. oo ... Trirradius palmar distal, pliegues ho-

rizontales, unas estrechas y convexas,
flexion de los dedos uno sobre otro,
retroflexion del pulgar, sindstosis del
quinto dedo, desviacion ulnar de la
mano.
Polidactilias aisladas o con la mano,
protrusion del talon, arco de abertura
fibular en el drea halucal, sindactilias,
hipoplasia tenar.

Corazon ... voo vvv vo. ... Malformaciones, rotacion anomala,
defectos septales, persistencia del duc-
fus, estenosis  pulmonar, anomalias
aorticas valvulares.

ABAdOMEn e vsen mis Incompleta rotacion del colon, bazos

' accesarios, hernia umbilical, inguinal.
Onfalocele, tejido paneredlico hetero-
picnatico.
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Rifi0i oo o ver oen wew oo Hidronefrosis, poliquisticos, doble pel-
Vis.

Genitales ... ... ... ... ... Criptorquidia, escroto andmalo.
Utero bicorme, insercion anéomala del
conducto de Fallopio.

Sanere ... ... ... ... ... Persistencia de HbF y b de Gower
en la D, asi como la presencia de seu-
dopodos nucleares.

Otras anomalias Arcolas pequenias, arteria umbilical

anica. Pulmones con situs  inversus,

quistes del timo, arteria pulmonar cal-

cificada, cebocefalia, abduccion limi-

tada de cadera.

el brazo largo del eromosoma D1, cerca del centrémero, mientras que el
gen responsable de la anomalia hemoglobinica estaria en ese brazo pero
mas distalmente *; otros lo lecalizan en los brazos cortos cerca del cen-
trometro ', Sin embargo el valor patognomoénico que se le dio en un
principio ha sido discutido, va que estas prolongaciones se presentan en
individuos normales ¢ escasamente alterada su dotacion cromosomica, e
incluso en otras cromosomopatias * #*. Parece existir la opinion de que
lo patologico no es la presencia de la prolongacion sino su elevado ni-
mero en ccmparacion con el de individuos normales; ast lo patognomo-
lico o caracteristico seria encontrar mas de un 10 por ciento de neu-
tréfilos portadores de mas de una prolongacion, mientras que por bajo
ese porcentaje, seria normal ¥,

Estudios enzimaticos e inmunologicos ** se han hecho en estos pa-
cientes sin que se puedan citar como sintomas unidos al sindrome.

Estudios eromosomicos. — La descripeion inicial del sindrome por
Parav, iba unida a la presencia de un cromosoma en exceso en el gru-
po 13-15; se le dio el término de trisomia D1 por ser la primera trisomia
del grupo, pero sin querer indicar que fuera el primer par 13 el trisémico;
actualmente se acepta que el cromosoma en exceso responsable del
S}imlr()me coincide con el par 13, dados los resultados obtenidos con timi-
ding **

El sindrome de la trisomia 13 puede ir unido a distintos patrones
cromosomicos, los cuales siempre presentan material cromosémico en
exceso; las mas caracteristicas son:

— Trisomia regular: 47 cromosomas.

— Mosaicos: en los que hay una linea celular normal y otra triso-
Mica,

— Trisomia por traslocacion entre acrocéntricos.

Trisomias parciales, por presentar fragmentoes CTOMOSOMicos ex-
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tras o traslocados a otros grupos cromosomicos, incluso a un mismo D,
con lo cual adquiere forma anémala (telocéntrica).

La clinica de las anomalias cromosomicas sin trisomia regular |mv(|(‘
ser idéntica al cuadro clinico descrito o presentar algunos sintomas aisla-
dos de mayor o menos gravedad.

T'risomia regular. — Presenta 47 cromosomas con un D en exceso
(fig. 2), v clinicamente el cuadro descrito, siendo también la mas fre-

cuente.

Fig. 2. — Trisomia D. Cariotipo mostrando un cro-
mosoma en exceso del erupo 13-15. (f(;l'l't'.‘ip:m(l:' B
la paciente de las figuras I, 2, 3, 4 A,

Trisomia por mosaico. — En ella existe una linea celular normal ¥
otra trisomica con un cromosoma D en exceso; el primer caso lmh]ickld“
con esta formula corresponde a WARKANY y col.*”, en un nino con retras®
mental, trastornos motores, ausencia de rotulas, camptodactilia, hidrone-
frosis; en el area cefalica solo destacaba la presencia de fisura del I)allil'
dar; posteriormente se han publicado otros. Logicamente el cuadro va-
riard de uno a otro caso, dependiendo de los tejidos que presenta 14
li]'l(‘il tl'is(‘“”i('[l \ (l(' ]il I}l‘(}})()l‘('i(’)ll 11 [{“(' se encuentren.

Trisomia por traslocacion D/D. — La mavoria de ellas correspon”
den a traslocaciones de novo, sin antecedentes familiares; de 18 caso®
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del sindrome por esta traslocacion, solo cuatro eran familiares **, general-
mente asintomaticos; los pares implicados con mas frecuencia son el
13y '

El cuadro clinico pm‘dv ser similar a las formas con 47 cromosomas
o presentar algunas variaciones; merece citarse la observacion de Corex
v col.¥, de una doble traslocacion D/D, con 45 cromosomas y solo tres
acrocéntricos del grupo D, estando los otros como dos metacéntricos del
par 3.

Trisomias parciales. — Desde el punto de vista citogenético, son las
debidas a la presencia de fragmentos cromosomicos del grupo D, los cua-
les pueden aparecer como fragmentos extra o traslocados a otros cromoso-
mas e incluso a otro D, formando un “telo D” '; en ocasiones el fragmento
extra puede aparecer como un pequeno acroceéntrico dificil de diferenciar
del grapn G, 5y hattint:

Frecuencia e incidencia del sindrome. — Ln frecuencia del sindrome
de Patau varia segim el autor o autores que la estudian. Para ConEx y
Erkvan *, la frecuencia seria del 1/14.000 nacidos vivos; en una reicente
revision *', se dan cifras de 1 por cada 7.602 recién nacidos vivos; el ma-
yor namero de casos corresponde a la trisomia regular seguida de las for-
mas por traslocacion y por mosaico *,

No parece existir més frecuencia en un sexo que en otro, y en cuanto
a la edad materna la distribuciéon de frecuencia es bimodal, con una pri-
mera curva independiente de la edad materna y otra relacionada con
ella.

El pronéstico del sindrome es malo, siendo pocos los nifios afectos
que sobreviven; en un reciente estudio *, el maximo de mortalidad co-
rresponde al primer mes, en el que fallecen el 50 por ciento de afectos;
al ano fallecen el 86 por ciento vy por encima de los tres anos son escasas
las superyivencias. El peor pronostico suele uuwa])ond(‘ a las formas
por trisomia regular seguidas por las traslocaciones y en ultimo lugar por
los mosaicos y fi agmentos extra.

Trisomia D2. — Corresponde a un cuadro clinico caracterizado por
retraso mental, analgesia congénita con ausencia de sensibilidad térmica
Vv tactil, lesiones ulcerosas de la piel, y fracturas, cuadro que se acompa-
na de una tr isomia del grupo D, ya por trisomia regular, ya por trasloca-
cion D/G . Dada la diterencia con la clinica habitual del sindrome de
Patau, se Iv denomina trisomia D2, en oposicion al cuadro descrito ante-
riormente con el término de trisomia DI.

bh) Croyosoma D anvLar (Di)

SINDROME DEL, CROMOSOMA D ANULAR (DR).
Desde el punto de vista citogenético, este cuadro corresponde a la
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ausencia de un cromosoma del grupo D y a la presencia en su lugar de un
cromosoma de forma anular (figs. 1 y 2).

El mecanismo de formacion implica la previa rotura de los extremos
de una misma cromatide, pérdida de fragmentos, y union posterior de
los extremos de la cromdtide para formar el anillo.

R &

abaohne

BB b

Figs. 1 y 2. — Metafase y cariotipo de una niina

afecta de cromosoma D en anillo. Se aprecia la pre-

sencia de solo cinco cromosomas en el grupo 13-15,

estando sustituido ¢l sexto por un cromosoma anu-
lar (18).
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La clinica es variada: son nifios con peso bajo al nacer, escaso des-
arrollo psiquico y somatico, y un cuadro malformativo que varia de unos
casos a otros (cuadro adjunto), dependiendo p()si]}]('mm'ttv de la cantidad
de material perdido al separarse los fragmentos distales del par cro-
mosomico afectado.

PRINCIPALES SINTOMAS CITADOS EN EL CROMOSOMA 1D EN ANILLO

Peso bajo al nacer.
tetraso del desarrollo pondoestatural.
Cuadro dismorfico:
Cabeza:
Microcefalia, trigonocefalia.
Epicantus, hipertelorismo, microftalmia,
colobomas, ptosis palpebral.
Nariz recta.
Orejas de implantacion baja, en ocasiones
malformadas.
Paladar ojival, labio superior prominente,
micrognatia.
Extremidades:
Tendencia a la oligodactilia, sindactilia,
ausencia de pulgares.
Malformaciones de los pies.
Displasia de caderas.
Sistema nervioso:
Inestabilidad psiquica.
Retraso psicomotor,
Convulsiones.
Anomalias del riencéfzlo.
Otras malformaciones:
Cardiopatia congénita.
Malformaciones renales.
Malformaciones genitales.
Hernias.
Dermatoglificos:
Destaca la presencia de raya palmar (mica.

Un signo que tal vez pueda orientar en un futuro es la ausencia de
pulgares, anomalia que se cita en algin caso de D en anillo v que en

uno *“, iba asociado con el anillo del par 14 (D2); podria ser un signo de

\-’il](ll' (Iiil\(_:lql(tl.\iti('() s en sucesivas Ijlll}li('ilL'EU'.llt‘H se (i(‘]]ll)ﬁll'&lﬁ(‘ (Ill[' va uni-
do siempre a ese par cromosémico. En la actualidad existen una veintena
de casos publicados, siendo imposible hacer el diagnéstico por la cli-
nica.

Las figs. 3,4, 5, 6, 7 v 8 corresponden a una observacion de cromoso-
ma en anillo '
('ii(‘!(]f‘i.

cuva clinica presentaba analogias con otros casos publi-
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Fig. 3. — Detalle del
grupo D en cuatro mi-
tosis distintas.

Fig. 4. — Facies de
una  nina  afecta de
Cronmosomiea IJ (&0 :llli
llo (Dr). Destaca una
frente estrecha, direc-
cion antimongolica de
los ojos, discreto hi-
pertelorismo, orejas
grandes y de implan-
tacion baja; cuello
corto.
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Fig. 5. — Aspecto general
de la nina.

e

%

m{;miﬁp ounﬁ _'

Fig. 6. — Dermatoglificos de la paciente con Dr (18). Destaca la presencia
de un asa radial en ambas dreas hipotenares, teniendo a la derecha el as-
pecto de un arco tendido.
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Fig. 7. — Detalle esquemiitico con la férmula dac-
tilar de la figura anterior. Destaca el predominio
de asas cubitales en los dedos.

— Dermatoglificos de los pies de la paciente anterior. Destaca Ja
presencia de asas distales en ambas plantas.
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¢) DELECCIONES DEL GRUPO D

han descrito algunos casos de anomalia crcmosémica por pér-
dida. Asi, Lavrent v col.™ aportan una nina con un cuadro malforma-
tivo caracterizado por peso bajo al nacer, retraso psicomotor, micrcce-
ralia, microftalmia, hipertelorismo, aberturas palpebrales mongolicas,
coloboma del iris, catarata, boca pequena, micrognatia; manos pequenas
con clinodactilia del quinto dedo, marcada hipoplasia de pulgares, tercer
y cuarto dedos y segundo y quinto en extension dando a la mano la
forma de cuernos. El estudio radioldgico mostrd la correspondencia 6sea
con la anomalia morfolégica: Sll](l\t()‘ul\ del cuarto y quinto metacarpia-
nos, agenesia de la segunda falange del quinto dedo y ausencia de la
primera falange del pultur Los (l( rmatoglificos muestran ausencia del

Fig. 1. — Smdrome de deleceion
del  cromosoma D (paciente
[.LEM.): obsérvese la anoftalmia
izquierda, deformidad de tdrax en
quilla, la posicion  semiflexionada
de los codos, Ta tosquedad de las
wnos v la cortedad de los dedos.
Pie plano.
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pliegue proximal de flexion, trirradius distal en t, t". Soplo sistolice en
mesocardio.

El estudio citogenético mostré un nimero de 46 cromosomas con
formula 46, XX, Dg—; es decir, un cromosoma del grupo D era mas pe-
quefio que el resto a expensas de los brazos largos. Se trataba pues de un
sindrome de deleccion de brazos largos del grupo D, cuya clinica es muy
similar al sindrome de cromosoma D anular descrito por algin autor *.

La pérdida de material de los brazos cortos del grupo D (Dp—) no
parcce ser importante desde el punto de vista clinico, dada la gran can-
tidad de portadores sanos afectos de traslocaciones D/D y D/G, como si
ese material no fuese importante desde el punto de vista genético.

La descripciéon del sindrome aislado de deleccion de brazos cortos
del cromosoma D, con cuadro malformativo florido, corresponde a DE
Grouchy y col.'’, aunque esta anomalia ya fue citada por LerLE *! en 1963,
en un caso de retinoblastoma. Clinicamente el caso de Dr Groucny se
caracteriza por retraso mental, microcefalia, hipertelorismo, orejas mal-
formadas, craneoestenosis, clinodactalia del quinto dedo, escoliosis: el
estudio citogenético mostré un cromosoma del grupo D con pérdida de

Fig. 2. — Deleccion del cromosoma D. Dermatoglificos de las manos mostrando
el pliegue de flexion tnico, ausencia de trirradius del cuarto dedo v trirradius
palmar en t, de la mano derecha.
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Fig. 3. — Cariotipo del paciente J.R.M., mostrando el
fragmento de cromosoma D, restos de la deleceion.

brazos cortos. Otro caso similar desde el punto de vista citogenético co-
responde al de Emerit y col.™, pero que clinicamente sélo presentaba
Ietraso mental y coartacion aortica,

Un cuadro malformativo similar al citado por D Groucny se
aprecia en la figura 1; corresponde a un nino de diecisiete meses con
Igero retraso psicomotor, en el que se ill)l‘(‘('[al microcefalia: pabellones
Auriculares grandes y displdsicos, especiaimente el izquierdo, donde se
aprecia r‘x] 5070 de doble 16bulo, frente estrecha, ¢ ]_)l-‘:dltlll‘s hipertelorismo,
microftalmia congénita del ojo izquierdo sin vision: nariz pequena con
raiz depiimida y orificios nasales estrechos v horizontales, micrognatia.
En extremidades se aprecia dificultad para la extension de los codos,
clinodactilia del quinto dedo de las manos con un solo pliegue de fle-
Xion. En pies se dl)l((]d malposicion de los dedos y pie plano. En el
estudio radiologico destaca la hipoplasia de la segunda falange del
Im'lmm(

El estudio dermatoglifico mostrd pliegue de flexion tmico palmar,
ausencia de trirradius dltnt al del cuarto dedo y trirradius palmar en t’
(fig. 2).

El estudio citogenético mostro una doble linea celular; una normal
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con féormula de 46,XY y otra con formula 46,XY, Dp—; faltaba un acro-
céntrico grande del grupo D y habfa un fragmento que interpretamos
como una deleccion del cromosoma D ausente (fig. 3).

d) OTRAS ANOMALIAS DEL GRUPO D

[. TRASLOCACIONES.

La presencia de traslocaciones equilibradas entre acrocéntricos
(D/D;D/G), e incluso entre otros autosomas es hallazgo frecuente, dan-
dose en forma familiar y asintomética **; suelen detectarse en forma ac-
cidental o por presentarse en la descendencia anomalias clinicas que con-
ducen a mn estudio citigenético *.

Aunque la clinica suele ser nula en los portadores, en algiin caso se
cita frecuencia aumentada de abortos v escasa fertilidad '* '7. otras veces
ducen a un estudio citogenético *7, r :

Fig. 1. — Material sobre brazos cor-
tos de un cromosoma D. Paciente
A.P.R. Se aprecia la frente estrecha,
hipertelorismo, epicantus, orejas gran-
des: en conjunto tiene aspecto «raro».
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BaN ' destacaba un elevado porcentaje de retrasos mentales. Las fami-
lias portadoras de traslocaciones balanceadas parecen tener 1]]t(‘l~1:.hl~
kl()[l el e d[‘lf_'{ TI(I{ “(_'ll con (.I()“l“\()nl()]}dt] 15 Jl[ll(llll_’ 110 "sl( i]]i\'( CcO-
rresponde a la realidad.

Recientemente Parmer y col*™ describen una traslocacion familiar
no citada anteriormente, descubierta al estudiar un afecto de sindrome
de Down; se trata de la presencia en un mismo individuo de una doble
traslocacion Dq/Dq y Dp/Dp, en la descendencia del cual aparece un
portador de la traslocacion atecto también de trisomia G.

FFig. 2. — Cariotipo del paciente A.P.R. mos-
trando el aumento de tamano de los brazos
cortos de un eromosoma D.

[I. MATERIAL EXTRA.

El hallazgo de material cromosomico extra sobre los brazos cortos
de un cromosoma D es frecuente; suele acompanar a distintos cuadros o
sindromes clinicos, pero carece de valor especifico. Se ha encentrado en
retraso mental y fisico, disgenesias gonadales, criptorquidias, malforma-
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ciones cardiacas, ete. * *%; también se han encontrado en individuos apa-
rentemente normales v de ahi que no se le de valor sindromico.

Fig. 3. — Cariotipo de la madre del pacien-
te AP.R. mostrando la misma anomalia so-
bre el cromosoma D,

Con frecuencia en la (h‘.\‘('l'i]'lci{’HI de estos portadores asintomaticos
se presenta algin caso con la anomalia cromosémica y con manifestacio-
nes clinicas, como el caso de la fig. 1, cmuspm‘nditnlv a un nifo de
once meses de edad sin antecedentes d(- interés y que, junto a unos rasgos
fisicos llamativos: microcefalia, hipertelorismo, (‘pl(:l]][ll\ raiz nasal hun-
dida, orejas de implantaciéon baja y con pabellones inclinados hacia de-
lante, presentaba un linfedema congénito en ambos pies: el estudio de
la cromatina sexual fue de resultado negativo v en los dunmtng]ﬂcu‘a
de ambas manos destacaba una inmaturez de crestas en el 4rea hipote-
nar y un trirradius axial en t”

"El estudio citogenético c del paciente (fig. 2) y el de la madre (fig. 3);
mostro la existencia de un cromosoma D con material extra xnhw los
brazos cortos. La madre era fenotipicamente normal.
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ir, 4. — Cariotipo de um varon fenotipica-
mente normal, mostrando satélites dobles.

on ocasiones el material extra esta 1'{3}31‘(35(‘]1[‘&1(1:) por la 1)1‘1‘.‘5{*!1(‘&1
sobre el cromosoma D de unos satélites dobles, dato citado en algiin sin-
drome (Marran) ™ ', La fig. 4 corresponde al cariotipo de un varon fe-
notipicamente normal con satélites dobles.
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