CITOGENITICA

ANOMALIAS DEL GRUPO C (6-12)

Las anomalias cromosomicas encontradas en el grupo C (6-12) hasta
el momento, no permiten establecer un sindrome clinico caracteristico,
no solo en relacion 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 clinicas que
presentan; tampoco el tipo de anomalia cromosémica: trisomia total, tri-
somia parcial por traslocacion o mosaico, delecciones, permite relacionar-
las con un sindrome clinico. En conjunto son individuos que presentan,
mas o menos acentuado, un cuadro malformativo con afectacion del des-
arrollo mental.

Trisomia C (6-12).

En este grupo la trisomia total con una linea celular de 47 cromo-
Somas es rara, como Ssi L‘Nt’(‘ exceso de material genético resultase letal
para el cigoto. En el caso de JALBERT y col.”® de una nifia de siete afios
afecta de retraso mental, orejas de nnp]autaunn baja v malformadas,
micrognatia, torax y |)cl\1s estrechos, limitacion en la abducion en cade-
ra, dl\mei de los dedos v |z<f1(](v muscular; el estudio citogenético
mostré un niimero de 47 cromosomas, siendo el cromosoma en exceso del
grupo C, posiblemente del par 10 o del 12.

Mas frecuentes gue la trisomia total son las formas en mosaico con
una linea celular nmmcll v otra trisomicg) > S HLASIRI0AE, 23 2002040 85,185,
AR B0 3y Jag trisomias parciales por traslocacion, ya dentro del mismo
grupo, va 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, asi como algin caso e n el que el ma-
terial cromosomico aparece como un fragmento extra ' '7.

Tanto en las formas con mosaico como en las traslocaciones, el sin-
drome clinico estd representado excepto en dos casos de normalidad apa-
rente 2%

1. Por un cunadro malformativo mas o menos acentuado, que se
localiza en el drea craneofacial (microcefalia, braquicefalia, hiperteloris-
mo, boca de liebre, fisura palatina, macroglosia, micrognatia, orejas de
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implantacion baja a veces deformes; en el drea genital, donde se citan
distrofia de labios, criptorquidia, disgenesia gonadal; en el esqueleto se
citan anomalias articulares, rigideces. Se citan también anomalias rena-
nales y cardiovasculares pero con menor frecuencia.

Cuapro |
TRASLOCACIONES FAMILIARES RESPONSABLES DE ALGUNOS CASOS
DE TRISOMIA C PARCIAL

¥ Cate [32).
Jrouchy y Oanet [4).

Fig. 1. — Paciente 1.S., afecta de

trisomia parcial del grupo C (G-

12); destaca la posicion en fle-

7

xion de los dedos de la mano, re-

troflexion del dedo gordo y talon
prominente en pies.
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2. Por anomalias en los dermatoglifos, representadas por la pre-
sencia de raya palmar tnica y por el predominio de arcos en los dedos,
pero sin que se presente en forma constante.

Fig. 2. — Paciente 1.S. Se aprecia el

aplastamiento lateral del crineo, microf-

talmia con direccion de los ojos hacia

fuera v arriba, orificios nasales asimé-
tricos.

3. Por retraso psicomotor.

Las figuras 1, 2 corresponden a una nifa de tres semanas de
edad. A la exploracion destaca la existencia de un craneo aplastado late-
ralmente, orejas de implantacién baja, blefarofimosis, raiz nasal depri-
mida y aletas nasales asimétricas, paladar elevado, microrretrognatia, es-
caso desarrollo pondoestatural, en extremidades destaca la presencia de
un talon prominente; trirradius palmar en t’; el resto de exploracion cli-
nica es normal.

El estudio citogenético muestra dos lineas celulares en el cultivo de
sangre periférica; una linea normal con férmula 46,XX, v otra trisdmica
con formula de 47, XX,C--?; el porcentaje de células trisomicas fue de 7
v el cromosoma en exceso recordaba por su tamaiio y morfologia a uno
del par 12 (fig. 3).
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Fig. 3. — Cariolipo

de la paciente 1.S. Li-

ned trisomica mostran-

do un cromosoma en

morfologia  similar al

par 12, férmula 16,
AR (A

El cuadro 1T retime algunos casos de trisomias parciales, con las ma-
nifestaciones clinicas mas marcadas.

Cuapro 11
CLINICA DE ALGUNOS CASOS DE TRISOMIA C PARCIAL
RECOGIDOS DE A LITERATURA
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Se refiere a los casos con pérdida parcial de material cromosomico,
como sucede en las delecciones y en el cromosoma anular. La clinica de
estos casos tampoco es vspcn-‘fa’(-;l y esta l'epl'(.‘m.‘nl'udu por un cuadro mal-
formativo y una afectacion ps'quica. En el cuadro III estan reunidos al-
gunos casos de la literatura con los signos clinicos mas llamativos y la
anomalia cromosomica asociada,

Cuapro 111
PRINCIPALES SINTOMAS DE ALGUNOS CASOS
DE MONOSOMIA PARCIAL DEL GRUro C

iremal{as crans
Alteraclon cersbra

Crajas m
Nariz aplastada.
inomal{e carifaca. ...
anomaif{s urogenital.
a inguinal.
spadias.
Tfa:a 1al
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