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4 ANOMALÍAS DEL GRUPO D (13-15)

a) TiusomíA D

TmsomiA D1 (SÍNDROME DE PATAU).

Desde el punto de vista clínico, el fenotipo de esta trisomía ya fue
citado por BARHOLIN (1657) y KUNDRAT (1882), englobindose bajo el tér-
mino de prosencefalia. En 1960, PATAU "7 , encuentra en un paciente con
cuadro malformativo similar, con anomalías asociadas extracefälicas, un
cromosoma en exceso del grupo D (13-15), publicando posteriormente con
otros autores siete casos similares y quedando así establecido el síndro-
me de la trismnía 13-15 (trisomía D1, por ser la primera descrita en el
grupo), o síndrome de l'atan, en el que junto a las anomalías descritas en
el síndrome de la holoprosencefalia se encuentran anomalías asociadas.

Clínica. — Lo que mas destaca del síndrome es el aspecto de tosca
malformación que presenta el niño, al cual vemos generalmente en la
etapa de recién nacido, y que por su aspecto característico permite reco-
nocerlo; la impresión clínica es de gravedad en un Mil° con múltiples
malformaciones 4 (fig. 1).

Cabeza. — Las deformidades craneofaciales son muy característi-
cas. Destaca microcefalia con defectos de suturas y de osificación; mi-
eroftalmia con cataratas y colobomas pudiendo llegar a anoftalmia; la
boca suele mostrar fisuras labiales y velopalatinas, pudiendo ir asocia-
das o presentarse aisladas e incluso existir sólo un esbozo de fisura pa-
latina; micrognatia; las orejas son de implantación 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 polisindactilias. Las manos suelen tener una posición característi-
ca, en prifio, con los dedos superpuestos, el segundo sobre el tercero y el
quinto sobre el cuarto; 'retroflexión 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
uñas suelen ser estrechas y convexas con aspecto de canal.

Otras malformaciones.	 Conforme se suceden las publicaciones
se completan más los datos exploratorios y van apareciendo nuevas ano-
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Fig. 1. —. Aspecto general de una
1-Una afecta de trisomia D. Destaca
la posición de las extremidades con
la retroflexión de los pulgares y de-
dos gordos, así como la tendencia a
la flexión de los dedos de las manos.

Onfacele y fisura palatina..

mallas; destacan las múltiples malformaciones viscerales que pueden pre-
sentar, visibles, ya en la exploración clínica, ya por necropsia. En el
aspecto cardiovascular se han encontrado defectos septales (en aurículas
y ventrículos), persistencia del ductus, estenosis aórticas y pulmonares,
defectos de rotación, etc. En abdomen se citan defectos de rotación del
intestino, presencia de bazos suplementarios, hernias, malformaciones
renales; en el sistema urogenital se citan útero bicorne en la hembra,
criptorquidias, hipospadias en el varón. La fig. 1, muestra un onfalocele,
anomalía poco frecuente en el síndrome 4 .

El estudio anatomopatológico del S.N. muestra gran cuadro malfor-
mativo, con agenesia o hipeplasia del cuerpo calloso, hipoplasia o apla-
sia e incluso agenesia del lóbulo olfatorio, agenesia del trígono, hipo
plasia del cerebelo; estas lesiones son similares a las encontradas en los
casos de A-Holo-Pro-sencefalia, donde las malformaciones se limitan al
macizo craneofacial y no existe. cromosomopatía.
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Sistema nervioso. ----- Las anomalías anatómicas antes citadas, pero
no siempre presentes en toda su gravedad se manifiestan clínicamente
por convulsiones, hipertonía, marcado retraso psicomotor, hipetonía, etc.

Dermatoglitieos.— 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 y a que cuando se ha llegado al
diagnóstico cromosómico el paciente suele haber fallecido, no dando oca-
sión a completar las exploraciones. Se caracterizan fundamentalmente
por la presencia de un pliegue de flexión único, trirradius axial dista!
(t'-t"), predominio de asas radiales digitales, figuras en el área tenar, pre-
sencia de un arco tibial (en S) en el área del dedo gordo, al cual se: le da
valor patognomónico 42

•

Esqueleto. — Parece presentarse en forma bastante constante ., apar-
te de la polidactilia y sindactilia, una hipoplasia de la tercera falange,.
caderas displásicas con el ángulo acetabular muy cerrado, costillas au-

, sentes o hipoplásicas repercutiendo en la morfología torácica; para
RECHT 24 la forma de la costilla seria muy característica, con la parte
Posterior ancha y la anterior afilada. El cuadro adjunto muestra la clí-
nica más característica del síndrome.

Laboratorio. — Se describen como síntomas frecuentes en los afec-
tos de trisomia D1 anomalías de la hemoglobina y presencia de prolon,
gae iones en los neutrófilos; en la mayoría de casos de trisomía D, ya re-
gular, ya por traslocación, se encuentran niveles elevados de hemoglo-
bina fetal'', los cuales persisten cuando se han determinado en los pa-
cientes que viven más tiempo; para algunos autores, la persistencia de la
hemoglobina fetal significaría un trastorno por desequilibrio de los ele-
mentos genéticos necesarios para la síntesis de las cadenas gamma y ep-
silo de la hemoglobina adulta (genes estructurales o genes regulado-
res) 2 ". Para otros la persistencia de la hemoglobina fetal sólo sería la ex-
presión de un retardo general del desarrollo, inespecífico, y que estaría
Presente también en otras trisomias 4 "; muchas opiniones a favor y en
contra de cada teoría se han dado, pero lo cierto es que en los afectos de
trisomia D1 existe casi constantemente elevación, de la hemoglobina F,
e incluso se asocia a descenso de la Hl) A2 44 , 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-
lar. De todas formas los estudios en familias afectas de traslocaciones
Permiten todavía establecer si realmente existe una localización del gen
hemoglobínico sobre un cromosoma D y dónde estaría localizado.

Otro síntoma bioquímico considerado inicialmente como patogno-
mónico de este síndrome es Ja presencia de prolongaciones nucleares in-
dependientes de los drumstic. Los primeros en describirlas 27 , apreciaron
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unas prolongaciones .en los neutrdilos de los niños afectos, en forma d
nódulos sexiles o pedictdares con un tamaño entre 025 y 1'5 micras, lo
cuales sabemos que son material nuclear "2 . Desde la primera descripciói
se han sucedido otras en las que se han encontrado las prolongaciones ei
tadas, ya en las trisomías regulares, ya por traslocaciones 1 1 "' 4 7 , e In
cluso algún autor ha localizado el gen responsable de la anomalía sobr

TRISOMÍA ID-CLÍNICA

Sistema nemioso central. Déficit mental.
Sordera.
Agenesia de los lóbulos olfatorios.
Hipertonia, hipotonía.
Fusión de los lóbulos frontales.
Agenesia del cuerpo calloso, hipopla-
sia cerebelar.

Caíneo	 Microcefalia con sutur t sagital am-
plia.

Ojos ...	 Microftalmo colobomas.
Ore/as	 Hélices anormales, implantación baja.

Hipertelorismo, ausencia de cejas.
Boca y mandíbula ... 	 Fisura labial, fisura palatina.

Microgn atia, paladar estrecho, fisura
en lengua.

Piel Hemangiomas, defectos localizados
del cuero cabelludo, piel laxa en la
nuca.

Manos ... Trirradius palmar dista], pliegues ho-
rizontales, ni-ias estrechas y convexas,
flexión de los dedos uno sobre otro,

retroflexión del pulgar, sinóstosis del
quinto dedo, desviación ulnar de la
mano.

Pies ... Polidactilias aisladas o con la mano,
protrusiOn del talón, arco de abertura
fibular en el área halucal, sindactilias,
hipoplasia tenar.

Corazón	 Malformaciones, rotación anómala,
defectos septales, persistencia del duc-
tus, estenosis pulmonar, anomalías
aórticas valvulares.

Abdomen ... 	 Incompleta rotación del colon, bazos
accesarios, hernia umbilical, inguinal.
Onfalocele, tejido pancreatico hetero-
picnótico.

e

o
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Riñón

Genitales

Sangre

Otras anomalías ...
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Hidronefrosis, poliquisticos, doble

Criptorquidia, escroto anómalo.
Utero bicorme, inserción anómala del

conducto de ,Fallopio.
Persistenciade HbF y Hb de Gower
en la D, así como la presencia de seu-
dópodos nucleares.

Areolas pequeñas, arteria umbilical
única. Pulmones con situs inversus,
quistes del timo, arteria pulmonar cal-
cificada, .cebocefalia, abducción limi-
tada de cadera.

el brazo largo del cromosoma 1)1, cerca del centrómero, mientras que el
.),.en responsable de la anomalía hemoglobínica estaría en ese brazo pero
más distalmente 48 ; otros lo localizan en los brazos cortos cerca del cen-
:rómetro 44 . Sin embargo el valor patognomónico que se le dio en un
)rincipio ha sido discutido, ya que estas prolongaciones se presentan en
ndividuos normales o escasamente alterada su dotación cromosómica, e
ncluso en otras cromosomopatias n Parece existir la opinión de que
ó patológico no es la presencia de la prolongación sino su elevado nít-
mero en comparación con el de individuos normales; así lo patognomó-
:neo o característico sería encontrar más de un 10 por ciento de neu-
trófilos portadores de mas de una prolongación, mientras que por bajo
E,‘se porcentaje, sería normal 11.

Estudios enzimáticos e in.munológicos 22 se han hecho en estos pa-
cientes sin que se puedan citar como síntomas unidos al síndrome.

Estudios cromosómicos. — La descripción inicial del síndrome por
PATALT, 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 trisómico;
actualmente se acepta que el cromosoma en exceso responsable del
s índrome coincide con el par 13, dados los resultados obtenidos con timi-
dina

El síndrome de la trisomía 13 puede ir unido a distintos patrones
cromosómicos, los cuales siempre presentan material cromosómico en
exceso; las más características son:

— Trisomía regular: 47 cromosomas.
— Mosaicos: en los que hay una línea celular normal y otra trisó-

in i ca
— Trisomía por traslocación entre acrocéntricos,. .
— Trisomías parciales, por presentar fragmentos cromosómicos ex-
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tras o traslocados a otros grupos cromosómicos, incluso a un mismo D,
con lo cual adquiere forma anómala (telocéntrica).

La clínica de las anomalías cromosómicas sin trisomía regular puede
ser idéntica al cuadro clínico descrito o presentar algunos síntomas aisla-
dos de mayor o menos gravedad.

Trisomia regular. — Presenta 47 cromosomas con un 1) en exceso
(fig. 2), y clínicamente el cuadro descrito, siendo también la más fre-
cuente.

12 - \_

•	 91
1	 - I

19 - 211	 - 22

Fig. 2. — Trisomia	 Cariotipo mostrando ni cro-
mosoma en exceso del grupo 13-15. Corresponde a

la paciente de las figuras 1, 2, 3, 4 y 5.

Trisornia por mosaico. — En ella existe una línea celular normal Y -
otra trisómica con un cromosoma D en exceso; el primer caso publicado
con esta fórmula corresponde a WABKANY y co1. 45 , en un niño con retraso
mental, trastornos motores, ausencia de rótulas, camptodactilia, hidrone

-frosis; en el área cefálica sólo destacaba la presencia de fisura del pala-
dar; posteriormente se han publicado otros. Lógicamente el cuadro v a

-riará de uno a otro caso, dependiendo de los tejidos que presenta la
línea trisómica y de la proporción en que -se encuentren.

Trisomia por traslocación D/D. — La mayoría de ellas corresp on-
den a traslocaciones de novo, sin antecedentes familiares; de 18 casos
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del síndrome por esta traslocación, sólo cuatro eran familiares 37 , general-
mente asintomáticos; los pares implicados con más frecuencia son el
13 y 14.

El cuadro clínico puede ser similar a las formas con 47 cromosomas
o presentar algunas variaciones; merece citarse la observación de COHEN
y col . s, de una doble traslocación D/D, con 45 cromosomas y sólo tres
acrocéntricos del grupo D, estando los otros como dos metacéntricos del
par :3.

Trisomías parciales. — Desde el punto de vista citogenético, son las
debidas a la presencia de fragmentos cromosómicos 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 pequeño acrocéntrico difícil de diferenciar
del grupo G 28, 29, 45, 49.

Frecuencia e incidencia del Síndrome. — La frecuencia del síndrome
de Patau varía según el autor o autores que la estudian. Para COHEN y
ERKMAN ", la frecuencia sería del 1/14.000 nacidos vivos; en una reicente
revisión 4 1 , se dan cifras de 1 por cada 7.602 recién nacidos vivos; el ma-
yor número de casos corresponde a la trisomía regular seguida de las for-
mas por traslocación y por mosaico

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

El. pronóstico del síndrome es malo, siendo pocos los niños afectos
que sobreviven; en un reciente estudio "3 ,• el máximo de Mortalidad co-
rresponde al primer mes, en el que fallecen el 50 por ciento de afectos;
al año fallecen el 86 por ciento y por encima de los tres años son escasas
las supervivencias. El peor pronóstico suele corresponder a las formas
por trisomía regular seguidas por las traslocaciones y en último lugar per
los mosaicos y fragmentos extra.

Trisomía D2. — Corresponde a un cuadro clínico caracterizado por
retraso mental, analgesia congénita con ausencia de sensibilidad térmica
y táctil; lesiones ulcerosas de la piel, y fracturas, cuadro que se acompa-
fía de una trisomía del grupo D, ya por trisomía regular, ya por trasloca-
ción D/G ". Dada la diferencia con la clínica habitual del síndrome de
Patau, se le denomina trisomía D2, en oposición al cuadro descrito ante-
riormente con el término de trisomía Dl.

b) CROMOSOMA D ANULAR (DB)

SÍNDROME DEL CROMOSOMA D ANULAR (DB).
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 formación implica la previa rotura de los extremos
de una misma cromátide, pérdida de fragmentos, y unión posterior de •
los extremos de la cronnitide para formar el anillo.

Fig,S. 1 y 2. — Metafase y cariotipo de una ntila
afecta de cromosoma D en anillo. Se aprecia la pre-
sencia de sólo cinco cromosomas en el grupo 13-15,
estando sustituido el sexto por un cromosoma anu-

lar (18).
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La clínica es variada; son niños con peso bajo al nacer, escaso des-
arrollo psíquico y somático, y un cuadro malformativo que varia de unos
casos a otros (cuadro adjunto), dependiendo posiblemente de la cantidad
de material perdido al separarse los fragmentos distales del par cro-
mosómico afectado.

PR,INCIPALES SÍNTOMAS CITADOS EN EL CROMOSOMA D EN ANILLO

Peso balo al nacer.
Retraso ' del desarrollo pondoestatural.
Cuadro dismOrfico:

Cabeza:
Microcefalia, trigonocefalia.
Epicantus, hipertelorismo, microftalmia,

colobomas, ptosis palpebral.
Nariz recta.
Orejas de implantación 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 psíquica.
Retraso psicomotor.
Convulsiones.
Anomalías del riencefalo.

Otras malformaciones:
Cardiopatía congénita.
Malformaciones renales.
Malformaciones genitaies.
Hernias.

Dermatoglificos:
Destaca la presencia de raya palmar Unica.

Un signo que tal vez pueda orientar en un futuro es la ausencia de
pulgares, anomalía que se cita en algún caso de D en anillo y que en
uno 4 0 , iba asociado con el anillo del par 14 (D2); podría ser un signo de
valor diagnóstico si en sucesivas publicaciones se demostrase que va uni-
do siempre a ese par cromosómico. En la actualidad existen una veintena
de casos publicados, siendo imposible hacer el diagnóstico por la clí-
nica ".

Las figs. 3, 4, 5, 6, 7 y 8 corresponden a una observación de cromoso-
ma en anillo " cuya clínica presentaba analogías con otros casos publi-
cados.



Fig. -4. — Facies de
una niña afecta de
cromosoma D en ani-
llo (Dr). Destaca una
frente estrecha, direc-
ción antirnongólica de
los ojos, discreto hi-
pertelorismo, orejas
grandes y de implan-

tación baja; cuello
corto
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Fig. 3. — Detalle del
grupo D co cuatro mi-

tosis distintas.

4.	 A
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Fig. .5. — Aspecto general
de la [dila.

Fig. 6. — Dermatoglificos de la paciente con Dr (18). Destaca la presencia
de un asa radial en ambas áreas hipotenares, teniendo a la derecha el as-

.	 pecto de un arco tendido.
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Fig. 7. — Detallo esquemático con la fórmula dac-
tilar de, la figura anterior. Destaca el predominio

de asas cubitales en los dedos.

Fig. 8. — Dermatoglificos de los pies de la paciente anterior. Destaca la
presencia de asas dis tales en ambas plantas.
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e) DELECCIONES DEL GRUPO D

Se han descrito algunos casos de anomalía cromosómica por pér--
dida. Así, LAURENT y col."" aportan una infla con un cuadro malforma-
tivo caracterizado por peso bajo al nacer, retraso psicomotor, microce-
falia, microftalmia, hipertelorisrno, aberturas palpebrales mongólicas,
coloboma del iris, catarata, boca pequeña, micrognatia ; manos pequeñas
con clinodactilia del quinto dedo, marcada hipoplasia de pulgares, tercer
y cuarto dedos y segundo y quinto en extensión dando - a la mano la
forma de cuernos. El estudio radiológico mostró la correspondencia ósea
con la anomalía morfológica: sinóstosis del cuarto y quinto metacarpia-
nos, agenesia de la segunda falange del quinto dedo y ausencia de la
primera falange del pulgar. Los dermatoglíficos mueran ausencia del

Fig. 1. — Síndrome de dilección
del cromosoma D (paciente

' ¡EM.); obsérvese la anoftalm
izquierda, deformidad de tórax en
quilla, la posición semiflexionada
de los codos, la tosquedad de las
manos y la cortedad de los dedos.

.	Pie plano.
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pliegue proximal de flexión, trirradius distal en e, t". Soplo sistólicO en
mesocardio.

El estudio citogenético mostró un número de 46 cromosomas con
fórmula 46, XX, Dq---; es decir, un cromosoma del grupo D era más pe-
queño que el resto a expensas de los brazos largos. Se trataba pues de un
síndrome de delección de brazos largos del grupo D, cuya clínica es muy
similar al síndrome de cromosoma D anular descrito por algún autor 3.

La pérdida de material de los brazos cortos del grupo D (Dp—) no
parece ser importante desde el punto de vista clínico, 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 descripción del síndrome aislado de delección de brazos cortos
del cromosoma D, con cuadro malformativo florido, corresponde a DE
GROUCHY y col.", aunque esta anomalía ya fue citada por LELE " i en 1963,
en un caso de retinoblastoma. Clínicamente el caso de DE GROUCHY se
caracteriza por retraso mental, microcefalia, hipertelorismo, orejas mal-
formadas, craneoestenosis, clinbdactalia del quinto dedo, escoliosis; el
estudio citogen.ético mostró un cromosoma del grupo D con pérdida de

Fig. 2. — Deleceián del cromosoma D. Dermatoglificos de las manos mostrando
el pliegue de flexión 'Mico, ausencia de trirradius del cuarto dedo y trirradius

palmar en t', de la mano derecha.



CITOGENÉMCA	 305

Fig. 8. — Cariotipo del paciente J. HM., mostrando el
fragmento de cromosoma D, restos de la deleceión.

brazos cortos. Otro caso similar desde el punto de vista citogenetico co-
rresponde al de EMEBIT y co1. 13, pero que clínicamente sólo presentaba
retraso mental y coartación aórtica.

Un cuadro malformativo similar al citado por DE GROUEHY SE

aprecia en la figura 1; corresponde a un niño de diecisiete meses con
ligero retraso psicomotor, en el que se aprecia microcefa lia: pabellones
auriculares grandes y displasicos, especialmente el izquierdo, donde se
aprecia esbozo de doble lóbulo, frente estrecha, epicantus, hipertelorismo,-
Inicroftalmia congénita del ojo izquierdo sin visión; nariz pequeña con.
raíz deprimida y orificios nasales estrechos y horizontales, micrognatia.
En extremidades se aprecia dificultad para la extensión de los codos,
clinodactilia del quinto (ledo de las manos con un solo pliegue de fle-
xión. En pies se aprecia malposición de los dedos y pie plano. En el
estudio radiológico destaca la hipoplasia de la segunda falange del
Inefnoue.

El estudio dermatogbfico mostró pliegue de flexión único palmar,
ausencia de trirradius digital del cuarto dedo y trirradins palmar en t'
(fi g. 2).

El estudio citogenético mostró una doble línea celular; una normal



306	 FRANCISCA BALLESTA Y ANTONIO BALDELLOU

con fórmula de 46,XY y otra con fórmula 46,XY,'Dp—; faltaba un acro-
céntrico grande del grupo D y había un fragmento que interpretamos
como una delección del cromosoma 1) ausente (fig. 3).

d) OTRAS ANON/ALÍAS DEL GRUPO D
I. TRASLOCACIONES.

La presencia de traslocaciones equilibradas entre acrocéntricos
(D/D;D/G), e incluso entre otros autosomas es hallazgo frecuente, dán-
dose en forma familiar y asintomática 23 ; suelen detectarse en forma ac-
cidental o por presentarse en la descendencia anomalías clínicas que con-
ducen a un estudio citigenético 37 •

Aunque la clínica suele ser nula en los portadores, en algún caso se
cita frecuencia aumentada de abortos y escasa fertilidad 14 ' 47 ; otras 'veces
ducen a un estudio citogenético 37.

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 I destacaba un elevado porcentaje de retrasos mentales. Las fami-
lias portadoras de trasloeaciones balanceadas parecen tener predisposi-
ción a una descendencia con cromosomopatias, aunque no siempre co-
rresponde a la realidad.

Recientemente PALmEn y co1. 37 describen una traslocación 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
traslocación Dq/Dq. y Dp/Dp, en la descendencia del cual aparece un
portador de la traslocación afecto también de trisomía G.

e

<e^"'

Fig. 2. — Cariotipo del paciente A.P.B. mos-
trando el aumento de tamaño de los brazos

cortos de un cromosoma D.

II. MATERIAL EXTRA.

El hallazgo de material cromosómico extra sobre los brazos cortos
de un cromosoma 1) es frecuente; suele acompañar a distintos cuadros o
Síndromes clínicos, pero carece de valor específico. Se ha encontrado en
retraso mental y físico, disgenesias gonadales, criptorquidias, malforma-
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ciones cardíacas, etc. 34 ' 36 ; también se han encontrado en individuos apa-
rentemente normales - y de ahí que no se le de valor sindrómico.

Fig. 3. — Cariotipo de la madre del pacien-
te A.P.R. mostrando la Misma anomalía so-

bre el cromosoma D.

Con frecuencia en la descripción de estos portadores asintomáticos
se presenta calgim caso con la anomalía cromosómica y con manifestacio-
nes clínicas, corno el caso de la fig. 1, correspondiente a un niño de
once meses de edad sin antecedentes de interés y que; junto a unos rasgos
físicos llamativos: microcefalia, hipertelorismo, epicantus, raíz nasal hun-
dida, orejas de implantación 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 y en los dermatoglifícos
de ambas manos destacaba una inmaturez de crestas en el área hipote-
nar y un trinadius axial en t".

El estudio citogenetico del paciente (fig. 2) y el de la madre (fig. 3),
mostró la existencia de un cromosoma D con material extra sobre los
brazos cortos.- La madre era fenotípicamente normal.
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Fig. .1. — Cario tipo de im varón fenot ipica-
mente normal, mostrando satélites dobles.

En ocasiones el material extra está representado por la 'presencia
sobre el cromosoma D de un.os satélites dobles, dato citado en algún sin7
drome (MABFAN) ", 12 . La fig. 4 corresponde al cariotipo de un varón fe-
notipicamente normal con satélites dobles.
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