Un cariotipo anormal: 45, XX t (13q; 14q) 5p*++
Abnormal Karyotype: 45, XXt (13q; 14q) 5p+++
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RESUMEN

El cariotipo realizado a una paciente del sexo femenino de 8 afios de edad, que
estaba siendo estudiada por discapacidad intelectual moderada, dismorfias faciales
y en las extremidades, reveld el siguiente resultado: 45, XX t (13q; 14q) 5p+++.
En este trabajo se reporta el hallazgo cromosdémico de una translocacion
robertsoniana heredada por via materna combinada con una trisomia parcial del
cromosoma 5p.

DeCS: Translocacion genética; Trisomia.
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ABSTRACT

The karyotype study performed to an 8-year-old female patient, under previous
study due to moderate intellectual disability and facial dysmorphias in the limbs,
showed the following results: 45, XXt (13q; 14q) 5p+++. In this study a
chromosomal finding of an inherited Robertsonian translocations by maternal line
combined with a partial trisomy of chromosome 5p was reported

DeCS: Genetic translocation; Trisomy.

INTRODUCCION

La translocacion robertsoniana es la mas frecuente aberracion cromosdmica en
humanos, que se produce entre cromosomas acrocéntricos, cuando se produce
fusion o fisiones cromosdmicas, es decir, a las variaciones en el nimero de
cromosomas que surgen por unién de dos cromosomas acrocéntricos. Se estima
que uno de cada 900 individuos es portador de una translocacion robertsoniana.!-3

Una translocaciéon es balanceada cuando en el intercambio no se pierde ni se gana
material genético, entonces el individuo sera aparentemente normal. Estos son los
Ilamados portadores de translocaciones balanceadas. Por el contrario, cuando existe
pérdida o ganancia de informacion o material genético la translocacién es
desbalanceada.**

Los individuos con translocaciones balanceadas (13,14) no tienen repercusiones
médicas aunque algunos pueden tener problemas reproductivos, como fertilidad
reducida.’® La importancia de ser portador de una translocacidén balanceada es que,
aunque el individuo es sano, los ovocitos o espermatozoides, pueden tener un
desequilibrio cromosémico y como consecuencia, el embridon o embarazo resultante,
heredaran este desequilibrio.? 10

Se presenta un caso de un individuo que heredd la translocacion robertsoniana, que
ademas presenta trisomia parcial 5p, que debe ser este Ultimo el causante de las
caracteristicas fenotipicas de la paciente. Acude a consulta de Genética Clinica del
Centro Provincial de Holguin una nifia remitida de su area, por presentar
discapacidad intelectual moderada, dismorfias faciales y en extremidades.

Se les pide consentimiento a sus padres para examinarla y realizar estudios
necesarios. Se tomaron fotos para compararlas y publicar en revistas cientificas. Se
realizé estudio cromosdmico en sangre periférica, empleando técnica convencional
(bandas GTG).

REPORTE DE CASO

Paciente femenina de 8 afios de edad, Unica hija de una madre de 32 anos con
varios abortos espontaneos, sin otros antecedentes patoldgicos familiares de
interés. Antecedentes prenatales: historia obstétrica de E1P1A3 (espontaneos entre
12-14 semanas). Con estudios bioquimicos y ultrasonograficos normales.
Antecedentes perinatales: nace por parto eutocico a las 38 semanas, peso 2800
gramos apgar 8-9.
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Antecedentes postnatales: hipotonia durantes los primeros 8 meses por lo que tuvo
un retardo psicomotor en el primer afo de vida, logrando caminar a los 20 meses
después de rehabilitarse, acompafado de retardo en el lenguaje.

Al examen fisico se observa cara redondeada, con frente ancha, implantacion alta
del cabello, cejas pobladas y anchas, aumento ligero de cantos internos de las
hendiduras palpebrales que se encuentran hacia abajo, asi como epicanto inverso

ligero, filtum largo, labios gruesos, mala oclusion dentaria, como se aprecia en la
figura 1.

Fig.1. Caracteristicas faciales de |la paciente.

El examen de las extremidades mostré clinodactilea en el quinto dedo de las manos

y cantodactilea de algunos de los dedos de las manos y los pies, como se observa
en la figura 2.

Fig. 2. Examen de las extremidades.

Se le indica cariotipo en sangre periférica, el cual resultd en 18 metafases de la
siguiente forma: 45, XX t (13q; 14q) 5p***, un translocacidn robertsoniana entre el
cromosoma 13 y el 14, en este caso con fusidon centromérica y ademas un aumento

de las bandas del brazo corto del cromosoma 5p, significando una trisomia parcial
del 5.

Rev. Ciencias Médicas. Mayo-junio, 2015; 19(3):564-569



Ante este hallazgo se indica estudio cromosdmico a ambos padres que resulto:

Madre: 45, XX t (13qg; 14q) 9gh**, la madre es portadora de esta translocacion
robertsoniana, con un aumento de heterocromatina 9ph++. Fenotipicamente
normal.

Padre: 46, XY; 9gh**, cromosémicamente normal con solo aumento de la
heterocromatina en 9ph++, fenotipicamente también normal.

DISCUSION

Las aberraciones cromosomicas de este tipo de transolocaciones robertsonianas
aun sido muy analizadas. En estudios realizados a portadores de este tipo de
translocaciones, la forma de segregacién alterna tiene una frecuencia de 33% a
57%, para adyacente I de 16% a 52%, para adyacente II 0% a 39% y para
segregacion 3:1, 0% a 40%.1*

Por otra parte, la frecuencia de fallas reproductivas tiene una relacion con la
produccion de una proporcion alta de gametos con un complemento genético
desbalanceado.” La frecuencia de descendencias desbalanceadas al nacimiento
depende del tamafio y del contenido genético de los segmentos cromosémicos
reestructurados. Es por ello, que familias con cambios cromosdmicos balanceados
detectados por descendencia desbalanceada cromosémicamente, abortos
espontaneos o por cualquier otra causa, muestran interés en determinar la
probabilidad de tener hijos con multiples malformaciones y fallas reproductivas.® ”

Analizando lo ocurrido, la meiosis materna tiene mayor probabilidad de ser la
causante de estas dos aberraciones, ya que muchos de los gametos femeninos en
esta madre deben tener una translocacion robertsoniana de este tipo, y al ser
fecundados producen cigotos monosdémicos trisomicos, que debe ser lo ocurrido en
los embarazos abortados.®10

En este caso, producto del entrecruzamiento desigual que se produce en la
metafase de la meiosis I, se produce otro evento bioldgico, la ruptura o
translocacion del brazo corto del cromosoma 5, provocando una trisomia parcial de
este, siendo la trisomia parcial 5p la que explica toda la sintomatologia fenotipica
en este paciente con discapacidad intelectual moderada, con dismorfias faciales y
€n manos Yy pies.
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