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5. ANOMALÍAS DEL GRUPO C (6-12)

Las anomalías cromosómicas encontradas en el grupo C (6-12) hasta
el momento, no permiten establecer un síndrome clínico característico,
no sólo en relación a un par determinado sino ni tan siquiera en el sen-
tido amplio del grupo, dada la dificultad que existe para identificar los
distintos pares que componen el grupo y a las variaciones clínicas que
presentan; tampoco el tipo de anomalía cromosómica: trisomía total, tri-
.somía parcial por traslocación o mosaico, delecciones, permite relacionar-
'las con un síndrome clínico. En conjunto son individuos que presentan,
más o menos acentuado, un cuadro malformativo con afectación del des-
ano] lo mental.

Tmsomm C (6-12).
En este grupo la trisomia total con una línea celular de 47 cromo-

somas es rara, como si este exceso de material genético resultase letal
para el cigoto. En el caso de TALBERT y col." de una niña, de siete años
afecta de retraso mental, orejas de implantación baja v malformadas,
micrognatia, tórax y pelvis estrechos, limitación en la abdución en cade-
ra, displasia de los dedos y rigidez muscular; el estudio citogenético
mostró un número de 47 cromosomas, siendo el cromosoma en exceso del
grupo C, posiblemente del par 10 o del 12.

Más frecuentes que la trisomía total son las formas en mosaico con
una línea celular normal y otra trisómica 2, 10, 11, 12,14, 10, 111, 22, 25, 26, 30, 31, 33,

31, 35, 30 y 
30, y las trisomías parciales por traslocación, ya dentro del mismo

grupo, ya con otros grupos distintos; los casos con traslocaciones .suelen
ser familiares en forma equilibrada, que en el individuo afecto se pre-
senta en forma no balanceada; el cuadro I muestra algunos tipos de tras-
locaciones descritas en la literatura, así CO()rn  algún caso en el que el ma-
terial cromosómico aparece como un fragmento extra "' ".

Tanto en las formas con mosaico como en las traslocaciones, el sín-
drome clínico está representado excepto en dos casos de normalidad apa-
rente 2'36:

1. Por un cuadro malformativo más o Menos acentuado, que se
localiza en el área cranenfacial (microcefalia, braquicefalia, hiperteloris-
mo, boca de liebre, fisura palatina, macroglosia, micrognatia, orejas de



Fig. .1. — Paciente I.S., afecta de
trisomia parcial del grupo C (6 -
12); destaca la posición en fle-
xión de los dedos de la mano, re-
troflexión del dedo gordo y ta16n

prominente en pies.
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implantación baja a veces deformes; en el área genital, donde se citan
distrofia de labios, criptorquidia, disgenesia gonadal; en el esqueleto se
citan anomalías articulares, rigideces. Se citan también anomalías rena-
nales y cardiovasculares pero con menor frecuencia.

CUADRO I

TBASLOCACIONES FAMILIARES RESPONSABLES DE ALGUNOS CASOS

DE TRISOMIA C PARCIAL

ütcree 

Edwerds y col. (9) . 	

R. 20h4e y Oete (32). 	
De Grouchy y oeret (4) . 	
Lindstein y col. (24). 	
Gre y y col. (13) . 	
Eerien y col. ( 2 0) • 	
Lejeune y col. (22) 	
De Grouchy y col. (5). 	
De -,rouchy y col. (5) . 	
Lord y col. (27). 	

Mikkelsen y col. (28). 	
Irsley y col. (17). 	
Cooke y Pace (3). 	
Lejeune y col. (23). 	

	

Hall y SvennIngsen (15). ..- 	
rhorbun y col. (37) . 	
Seninetti y col. (9) .

)mriotipo "reclo2.u2iOn

',,XX,3g +
1..7.,;xY,8q	 + • 	 `P'."'-`-'1r) --'4-
15.XX.3q +	 	 ",-;-)1 +)
46.)(Y,Dci 4	 	 "(7-/-;Dg 4)
16,XX,lp +	 	 --(1A-;3r 4)
16,XY.Gp +	 	 '-(3T-;lp 4)
16.X?.F4 +	 	 (7(p-;Fq +)
'3 .X3,4'1	 4	 	 t( '-r,—;.,',1 4-)
46,X1.Bq +	 	 t(J))-;8,g +)

'5,Xy.(p-•14-);Dp	 4 l(2 •-;-)), 4)
46,XX.lp +	 	 'Ullp	 ;"31) 4-)
16,X7,1p	 4	 	 ')Gr.4.Jr -)
46.XX,Gg +	 	 (-13g-;Go +)
47,XT,ext. +	 	 ,(14+;'311 -)
46 ,XX,2•1	 4	 	 t(2r4-;7i -)
46,XY,(114	 +	 	 tI"...)..H-V.Zq -;

47,XX,ext.	 4	 	 '( 0 n14;13D 4)
46.Xv,	 R1 + 	 ,(8q+:")) -i
48,XX,lp +	 	 4( • T'-; "",r 4-)



CITOGENftICA
	 315

2. Por anomalías en los dermatoglifos, representadas por la pre-
mencia de raya palmar única y por el predominio de arcos en los dedos,
pero sin que se presente en forma constante.

Fig. 2. — Paciente 1.5. Se aprecia el
aplastamiento lateral del cráneo, microf-
talmia con dirección de los ojos hacia
fuera y arriba, orificios nasales asimé-

tricos.

3. Por retraso psicomotor.
Las figuras 1, 2 corresponden a una niña de tres semanas de

edad. A la exploración destaca la existencia de un cráneo aplastado late-
ralmente, orejas de implantación baja, blefarofimosis, raíz nasal depri-
mida y aletas nasales asimétricas, paladar elevado, microrretrognatia, es-
caso desarrollo pondoestatural, en extremidades destaca la presencia de
un talón prominente; trirradius palmar en t'; el resto de exploración clí-
nica es normal.

El estudio citogenético muestra dos líneas celulares en el cultivo de
sangre periférica; una línea normal con fórmula 46,XX, y otra trisómicá
con fórmula de 47,XX,C+?; el porcentaje de células trisómicas fue de 7
y el cromosoma en exceso recordaba por su tamaño y morfología a uno
del par 12 (fig. 3).
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Fig. :3. — Cariotipo
de la paciente I.S.

trAOmica mostran-
do on cromosoma en
morfología similar al
par 12, fOrmula

XX C + ?

El cuadro II reúne algunos casos de trisornías parciales, con las I
nifesiaciones clínicas más marcadas.

CUADRO II

CLÍNICA DE ALGUNOS CASOS DE TRISOMÍA C PARCIAL

RECOGIDOS DE LA LITERATURA

'o' 'er :Jonnet "De Grouchy isminatti :len C.ikAws "horhurn
r31j '29) (4-5-6) (9) (15) (30) (37)

:istraso psicomotor.	 	 + . + + + +
Hipertelorismo 	 +- +Epicantus.	 	 +- +
Orejas bajas.	 	 + + + + +
Orejas malformalas	 	 +

+
+ + +

Wicrorretrognatia.	 	 4- + , 4- 4-
Anomalías articulares.	
Anomalías digitales. 	 	

e. +
-I-

,
+ ++

+
4 4anomalías genitales.	 	 .2; e. + _ -

Anotnalfas oarliovesculares. + + . +anomalías dermatoglificas 	 + + +
Cromatina sexual.	 	 4 4- -CAOMOSOMOPAVIA 	 46747 46/47 irasioce. irasioce. .resloce. 1.7 .17 tres]oce
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Se refiere a los casos con pérdida parcial de material cromosómico>
como sucede en las deleeciones y en el cromosoma anular. La clínica de
estos casos tampoco es espeelca y está representada por un cuadro mal-
formativo y una afectación. ps'quica. En el cuadro III están reunidos al-
gunos casos de la literatura con los signos clínicos más llamativos y la
anomalía cromosómica asociada.

CUADRO III
PRINCIPALES SÍNTOMAS DE ALGUNOS CASOS

DE MONOSOMÍA PARCIAL DEL GRUPO C

721 f :Iirschhon 'Morra ..:iller Leso -..;erter
(20 (5) (cit.	 en 0 (15) ;9)(9) (3)

Lbonal1as	 cranea1es.. ... + . 4 4 t	 4 4 +
Altera° 1 ó n cerebral.	 ... +. + d- +	 4 +
5efecto cuero cabelludo. 4 4 -	 +
Colabora ocular. 	 	 4 4- -	 - 4-
E10 rtalMOS .	 	 - 4. 4-
Pisura labioralatina. 	 	 4- 9 4 4.
Orejas malformadas.	 	 + +- +. 4-	 4 4 4
Uaric aplastada.	 	 - .4- -	 + + 4
Anomalía centena.	 	 + +
Anomalfe	 irogenital. + 4-
Hernia inguinal.	 	 +	 - 4-
Hitospaddas.	 	 5 + 5 -	 9 4-
Anomalías del es4ue1eto. 9 + + 4. +
CPOMOSOMOYarIA.•	 	 Sp- Bp,- Br- 41)-;51,- 4r- Sr
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