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Triple mosaico 45, X/46, XXr/46, XX
en una nina de 7 anos

Por los Dres.:

Liaxg Borrorra V.U v BeLkis Vizguez Rios('®

Borbolla V., Lione y Visquez R., Belkis, Triple mosrica 435, X/46, XXe/46, XX en una nifa

de 7 oaios, Rev, Cub, Ped, 44: 1, 1972,

Hemos encontrado un cromosoma X anular en una nida de 7 afios que presenta un sindrome
de Turner incompleto. Ella es cromatin-negativa, muestea algunas alteraciones dermatoglificas
v es portadora de un triple mosaica; 45, X406, XXr/i6, XX,

Se admite que un eromozoma anular
s U Croma=onea que se IIH f:"'ugilu?l'l'lﬂ.-
do perdiendo sus partes distales. Las dos
extremidades del segmento que conser-
va el eenteémero ze unen entre =i, adop-
tandlo una forma circular. Loz cromoso-
mas anulares ban sido encontrados en
las plantas. MeClintock' los estudia en
el mare (fea maysl. Se han visto en in-
sectos, como ln mosea Drosophila Mela-
nogaster.” En el humano, los primeros
deseritos fueron detectados en cultivos
de tumores cancerosos por Levan®™ y
después de irradiacion, '

Posteriormente, han sido publicadas
ohzervaciones. en general de pacientes
aislados ¥ en distintas entidades, al pa-
recer no relacionadas con procesos ma-
nos ni irradiacion, que se caracleri-

zaban por la presencia de tales eromo-
somas anormales. Kistenmacher v Dun-
aett™ hacen una excelente revision de
loz cromosomas en anillo encontrados en
el hombre.
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Practicamente, éstos pueden derivarse
de cada wno de los grupos del comple-
mento cromosémico.,

En la literatura que hemos podide
analizar contamos 13 casos de cromosa-
ma X anular con fenotipo femenino, sin
summar ¢l nucsiro.

Lindsten y Tillinger descubren por
primera vez, en 1962, dicha alteracion
gonosomica, en una mujer de 22 anos
con un sindrome de Twurner pareial. Al
afip siguiente, Luers y cols’® mencionan
el mismo hallazgo en una paciente de
20 anos, de baja estatura, con mnenorrea
v caracteres sexuales secundarios infan-
tiles, El caso de Pfeiffer v Buchner®
era una turneriana tipiea Jde 12 afos.
Hustinxg v Stoelinga’ hablan de una jo-
ven de 15 aifos, de talla pequeiia, con
alzunas caracteristicas del :indrome de
Turner. Bain v cols.? informan la misma
ia estructural del eromosoma X
en una nina de 5 afos ¥ que segin ellos,
solo mostraba un enanisme de cavsa in-
determinada. Al afie signiente, Fisher®
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anade una nueva observaciion, una nifa
de 6 anos con retraso mental severo. mi-
erocefalia, epicantus, nistagmus, cegue
ria. sordera. espasticidad. micrognatia,
paladar ojival y genitales externos nor-
males. También la talla era inferior a la



normal en la paciente de 13 afos, cita-
da por Bishop v cols®

En 1966, Paolini v cols* refieren un
caso de 17 afios. enana, sin signos de
pubertad v que no habia tenido mens-
traacion. Jagiello v eols™ en el mismo
ano, revizan 18 mujeres con amenorrea
primaria v hablan de dos con eromoso-
mas X en anillo. La primera de 17 anos,
con genitales externos prepuberales v
talla pequena: la segunda de 22 anos.
de estatura normal. con nevi pigmenta-
dos v caracteres sexuales infamtiles, Am-
bas eran diabéticas. En 1967, Baué® nos
presenta un sindrome de Twrner con
amenorrea, hipertrofia del clitoris v dal-
tonizmo. En 1968, Deminatti v cols” pu-
blican una observacion similar, en una

nifia de 14 afos v medio con enanizmo,
retardo puberal v algunos otros signos
turnerianoz Por ailtimo, Nen vy cols.®
lo sefialan en una joven de 16 anos con
micrognatia, paladar ojival, sindactilia
parcial del 2do. v 3er, dedoz de ambos
pi wrio moderade, ta-
Ha inferior a la normal, que habia regla-
do cineo veces v después no habia teni-
do ninguna olra menstruacion.

By III'.'\-iI rro I. I LU 1 B4

Al encontrar nosolros, en una nina
de 7 anos. un cromosoma anular X, nos
parece de interés el presentarlo,

OBSERYACION

PRESENTACION DE UN CASO:

AER. de sexo femenine, de roza mestiza,
fue vista por posolras en enero de 1970, a la
eilid de T oafes 6 meses, Nacid el 12 de julio
de 1962, La madree no presentéd durante el em-
baraeo, que foe de 9 me=es, ninguna afeccion
viral o bacteriana: no tomdé medicamentos ni
eoluve expuesty o radiacion.

El parto fue de presemtacion cefilica: la
nifia peso al nacer 4 lhe, 10 onzas, El llanto
fue fuerte ¢ inmediato: en diche momente no
tave clanosis, ni bemorragia=, ni convalsiones,
El desarralle p=icomotor fue retardado, e zen-
i a los 6 mescs, e pard a lo: 10 ¥ camind a
lo= 13 meses; la= primeras palabras foeron a
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ional, en el pae

los 11 meses, Su estado ¥
ricdo neonatal no fue atizsfactorie. no aumen-
taba bien de peso; en ocaziones vomitaba ¥
tenia dificultad en la deglucién, A lo: 6 meses,
pesaba 6 kilos. En orasiones, ha padecido de
infecciones respivatorias: tambicn tuvo =aram.

pidn v wvaricela, A la edad de 215 afios, wn
peso ern de B85 Kilos,

Actualmente, la madee nota que el ereci-
miente de la nifa e demorado,

Historia Fomiliar: La paciente es o mayor.
tiene dosz hermanos =anos, une de 6 afios v el

en los padres, La madre tuvo un aborio espon-
taneo después de = Jer, embarazeo, No hay
en la familia amecedente= de deflectos conge.
nito: ni diabetes,

Examen Fisica: 12/1/1970, Mediciones: Pego:
17 kilos tinferior al 3 percentil pora 714 afos;
50 percentil para esta edad: 2500 Kilos), Talla:
W eme, (inferior al 3 percentil: 30 percentil:
1252 eme). Circunferencie cefilica: W cms
Circunferencin tordcica: 50 vms, Circunfereacia
wldominal: A7 ems, Todice de Wilkins: 31/18:
L.06,

Tejide celular subeutines dizminuido, no =¢
observan nevi pigmentados, mueosns bien co-
loreadas,

Examen Fisico Regional: Craneo: Ilrm{llil.'-,--
falive, peguefio, facies:  triongular (Fig, 1),
fremte alta v ancha, ojo- grandes, no hay epi.
cantu=. hipertelorismo no muy marcado: cejas
de forma normal. pestanass largas, nariz pegue-
fa, de raiz ancha, bos wmal, mzlposicién de
los dientes, paludar ojival, memon algo pro-
minente, no hay  retrogonatia ni micrognalis.
orejus bden desarrolldas, de forma normal, de
baja (Fig, 20, Cueclle corto, no
on baja del pelo en
a= alada=. hembro iz
quierdo alge mi- elevado gue ol derecho; 16rax

impluantaeicon
perigion colli, fmplan
la naca. Trameos: l_"pl"lil

anche comparado con Lo pelvis, no hipoplosia
e los pezones. Aporate respiratorio: normal,
Aporate circulatorio: tonos cardincos bien gol.
peados: no =e anseultan soplos, pulso: %0 por
minute, T. A.: 95760, pulsos femorales palpa.
bles, Abdamen: nada o senalar, Higedo: borde
inferior no palpable, bazo: no palpable ni per-
catible, Columna vertebral: disereta escoliosis
lumbar, pelviz estrecha (Fig, 30, Aparato ge-
witowrinario: rinones nwo palpaldes, puntos re-
noureterales no deloroso=: genitales externos
de tipo femenino, de cordcter infantil, Exire-
midades: cabitus valgus maz marcado del Jado

R, C P
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Fig. 1.—Cura de la pociente vista de frente, se
aprecia ¢l hipertelorismo no muy marcada y la
frente alta,

.F'iu. i8¢ nota la cortedad de o talla ¥ el
aspecto androide de les caderas,

rR.C P
Eseno.-Foangno, 1972

Fig. 2 Vista de perfil; Se observa la nariz
. i v - .
pequeia ¥ la implantacion baja de Ia orejm,

derechn, manos: dedos  cortes, Genn 1.11'["'.
hay sindactilia parcial del 2do. ¥ 3er. dedos de
ambos pies, pie plano bilateral con metatarso
vace, Sistemn nervioso: nada a sefalar.

E xatrmenos vf.‘rlmpfl'rrn"ﬂiurt'o.ﬂ hemogran
na. heres fecales, urea v glieemia normoles,
Estudio Radiolig

s Manos ¥ mufiecss: se

wlesrva ||1‘|'||lrl1r|l e las I'.'Il'.‘ln!r'- ¢n re-
lacian con ¢l dte. metacarpiono: el signe del
me acarplano es positive por acortamicnto rels-
tive del lo, en relacién con el 3ro.

Fl dngule del carpo ¢ normal. midiendo
139 grados. Kdad dsem: La edad dzea corres
P

be a 6 afos 10 meses: los cambios dseos

v oeompatibles con disgenesia gonadal,

Crines: buen desarrollo de los senos peri

les, hiperierelisme. El dngule nosal es e
135 gradost =illo torea normal, erineas pedue i,
Rodillus: 110 El edndilo interno el femur

s agianda v se extiemle por debajo del mivel

del externs, (20 La epifisis tibial s¢ afina en

=t parte ae =l platille tibial =e

i3 La meali

w0 proyecta ligeran

cillenlrn, eamea Wna exosasis: Fenu valge
tesal.

Tarax: nermal, no bhay alteraciones plearo-
pulmonares,

farcbrazos; Cialdte val

ung corva mirande sl cabitoe, este altimoe es

muas vorlo @

ol primero. Pelvis vy columnn
cembir: pelvis androide con ligera hipoplasio
de los huesos iliseos, Se observa una modera:
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da ceeoliozis lumbar ¥ algunos enerpos vertes
brales con aumento de su diimelro vertical,

Telecardiograma: normal.
hay alteraciones.

Polvineumografia: El idtero aparcce muy re-
ducido en tamafio, sin que se visoalicen las
sombras correspondientes a los ovarios,

Determinacison de FS.H.: Méwedo de Hrad-
bury: re:aliado negative: 1% 6 L,

R. {11-6-1971), Determinacion de los 17 ke
tosteroides en orina, método de J. Drekier,
resultado: 6.8 mlg/24 boraz (valore: morma-
les: menos de 10 mlg. /24 horas) ; volumen de
Ia oring 615 mls, (21.5-1971).

Test mental: (211119681, Test de Good-
enough: edad cronolégica: 6 afio: 3 meses,
EM.: 4 afioz 3 meses, C.I.: 66, Test de Merrill:
edad eronalégica 6 anos 3 meses, EM.: 4 afios
11 meses, Gl 77,

Pielografta: no

Estredio citogenético: Cromatina sexual: exa-
men de frotiz bucal, coloracidén acclo-orceina:
Cuerpos de Barr: 095, la prucha se realizd en
3 ocasiones con el mismo resaltado: se conta.
ron 600 célalas.

Dermotoglifos: Método de tina, Mano izquier.

da: patrones digitales: Vi bucle radial, IV: buo.
cle radial, 1I1: bucle cubital, 1I: bacle cubital,

1: bucle cubital; posicién de atd: 587 ; patre-
ne= lenares: no s¢ gbiervan figuras; patrones
hipotenares: bucle radial; patrones interdigita-
Tes: bucle en 1V espacio interdigital; ab: 363
-uren simiano incompleto, plicgues de fexion
digitales normales, Mano derecha: patrones di-
gitales: 1: bucks eubital, 1I: bucle cubital,
11: Luele cubital, 1V: bucle cubital, ¥: bucle
eubital; posicion de atd: 487 pairones tenares:
no hay figuras; patrenc: hipotenares: bocle
radial; patrones interdigitales: bucle en 1V es
pacio interdigital; ab: 38: sureo :imiane in-
completo, pliegues de flexidn digitalez norma-
les: nlimero total de crestas digitales: 144, Con-
clusiones: posicién en 1" del dngole “awd™
hilateralmente, predominio de bucles cobita-
lez en patrones digitales; fisuras hipotenares
en ambas palmas, surco simiano  incompleto
bilateral (Fig., 4).

Estuclin cromosdmico: Se hicieron, en des
oeasiones, cultives de sangre periférica (Méto-
do de Grouchy)? con algunos mescs de inter
valo, S¢ analizaron las metafases ¥ se carioti-
paron. Los resultados de eitos esindio: se ob.
servan en el cnadro 1. En ambosz cultives,
estalss presente un crome:oma wnormal, en
forma de anille, cuye tamafio ora poeo varia-
ble v corrcspondia aproximadamente al de un

Fig. 4.~Dermutoglifos de ambas manog de la paciente.
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CUADRO 1
NUMERO DE CROMOSOMAS

15 45X 16.XXr 46,XX Total

ler, eultive linfocitos 3 G 36 2 47
(6A4%) (128%) (165%) (4.3%)

Zdo. cultivo linfocitos 4 8 22 10 4
(9.1%) (18.2%) (50.09%) (22.7%%)

poquens acrocéntrico del grupe G (Fig. 5).
Hubin vna linea celular con 45, X v atra, ¢n
proporcidn mis pequefa, 46, XX ¥ Iln tercera
I, XXr (Fig. 6). Consideramos que se trata
de un triple mosaico: 45, X/ 46, XXr/46, XX v
que ¢l eromosoma anular represenin aproxima.
damente 1/5 parte de on X,

COMENTARIOS

Esta nifia, a nuestro juicio, presenta
un sindrome de Twrner, aungue no ab-
solutamente completo, pues no hay ple-
rigion colli, hipoplasia de pezones y
variag de laz anomalias faciales que
fueron descritas por Haddad y Wilkins.®
De acuerdo a la definicion del sindrome
{Lamy y cols™) que especifica que éste
= cAracleriza por enanismo, una o varias
malformaciones congénitas v signos de
disgenesia gonadal, la nifia cumple estos
revuisitos clinicos y ademis, radiologica-
mente, tiene manifestaciones dseas de la
entidad y ausencia de ovarvios demostra-
ila por la pelvineumografia, No se trata
de una disgenesia gonadal pura, pues,
segin Harnden v Stewart,” las caracte-
risticas de ésta son, un fenotipo feme-
nino, sin alteraciones de la talla, sin
malformaciones somiticas, ausencia de
desarrollo mamario ¥y mensiruaeion, or-
ganos genitales infantiles, dtero rudi-
mentario, gonadas ausentes o sustitnidas
por una cintilla fibrosa (“streak gonad™)
y un complemento cromosdmico 46, XY,

R. C. P.
Excso.Feaneno, 1972

Algunas de estas pacientes pueden ser
XX, aunque e¢s mis raro.

El cuadro elinico de los casos de ero-
mosoma X anular es variable. A veces,
es un gindrome de Turner completo™**
o incompleto,” %7355 Las pacientes de
Neu y cols,™ de Bain y cols.® y de Bishop
¥ cols.® sélo lienen enanismo, aunque la
primera padecia de trastornos menstrua-
les, pero se desconoce el estado de sus
gonadag, También vemos signos turneria-
nos en la primera joven citada por Ju-
giello v cols. pero la segunda tiene una
talla normal, hecho que llama la aten-
cion, porque la baja estalura parece ser
un signo eonstante.*' Por dltimo, el caso
de Fisher® era portador de malformacio-
nes miiltiples severas.

La cromatina sexual de nuestra pa-
ciente es negativa. En la revisidn que
hemos realizado, algunas también son
cromatin-negativas® #4555 pero lag de-
mis tienen la masa eromatinica en sus
células? 8 F0%050% qunque la positividail
es baja, salvo en los casos de Jagiello y
cols.??

Los dermatoglifos no sc han estudia-
do en todas las pacientes. En el cua-
dro Il anotamos los hallazgos dermato-
glificos que hemos podido recoger en
la literatura. Podemos decir que mues-
tran algunas de las caracteristicas del
sindrome de Twrner como nuestra ob-
gervacion,
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Fig, 6.— Distintos aspectos del cromosoma en anilie. Para poder apreciar s tamanoe
s b eolorads en dos [ilas ol lado de wn cromosoma del grapo G, Su tamaiio es
aprovimsdamente ef de oo pegueio scrocénlricn,

CUADRO

HALLAZGOS DERMATOGLIFICOS EN CAROs DE CROMOSOMAS X ANULAR

Patranes

Palmares

5 R, -
" £ Eis . 3
% i‘ = s P = = E
- = - sa2E = . B
Paalini v enls. (5% ] — - s 1 no
I - B - 1 1o
Rand (9 | —- W = L' T
D - w L’ no
Deminanti v eole €3 1 — &) -— 1 no
D — -- 13 e
New y cols, 9 I LC W LI 10 51 no
Iy R L 111 11 139 18 no
Borbolla v Vizquez [ O i L IV v 36 incompleto
Do It LIV v 1M 38 incompleto

s.Feangno. 1972



Patrones

Digitales

I 11 1 v v
Paolini v cols, (32) I W R W U U
D U LI U w U
Baué (%) I U R R U U
D U U J U U

Deminatti v cols, () 1 U 8] 18 U
D 4U, 1R U u
Neu y cols, (31) I U R U u u
D U U U U
Borbolla v Vazquez I u LU U R R
D u U U U u

I: wano izquierda.
: mano derecha.

L 1II: bucle en III espacio interdigital,

L IV: bucle en IV espacio interdigital.
LC: bucle carpiano.
:  bucle eubital,
R: buecle radial,
W: torbellino,
—: no especificado,
O: ausente,

Todos los casos publicados de cromo-
soma X anular son mosaicos. En la ma-
yoria, dos lineas celulares ¢stan presen-

tes: 45, X/46, XXrotoisazaze

En otrog,* % ademas de los clones 45,
X v 46, XXr, existia otro con dos cro-
mosomas X anulares, 47, XXr, Xr. En las
pacientes de Luers y cols.’® y de Neu y
cole.®* con triple mosaico, habia ademds

eelulas 46, XX,

Jagiello v eols® refieren 4 lineas celu-
lares: 45, X/46, XX/ /46, XXr/47, XXX,
es deeir que vieron también algunas mi-
tosis con 2 X v ¢l anillo del X (cua-
dro I1T).

El tamaiio del anilla es variable, El
que describicron Fisher® vy Pfeiffer ¥
Buehner®™ era como un pequefio acro-
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céntrico. Su forma también cs cambian-
te, como un disco, anular y enrollado
en 8. A veces, es multicéntrico, como ¢l
cromosoma obszervado por Nen y cols™
en una célula tetraploidea, McClintock™
demostré, en sus trabajos en el maiz,
que estos eromosomas en anillo son ines.
tables. Se modifican a través de varios
ciclos nucleares sucesivos y aumentan de
tamaiio mediante duplicaciones de los
segmentos que forman =1 anille o lis-
minuyen por pévdidas,

Algunos estudio= auntorradiogrificos
con timidina tritiada =¢ han hecho para
ver si la duplicacion del eromosoma anu-
lar es ma= tardia y por lanlo correspon-
de o un cromosoma X. Los resultados no
son del todo coneluyentes, A veces asi lo
haee'™*' pero otras™* no.

R, C. P
Encno-Feoncaa, 1272



CUADRO 11T

MOSAICO 43X/ 16,XXr 15X /16, X Xr/f 40X X

Hustin v Stoclinga (02}
Bain v cols )

Bizhop y cols()
Paolini y cols.(**
Pleiffer v Buchner (593
Bauné (%3

Fizsher (%)

Neu v ocols 510
Deminatti v cols %)
Borholla v Vizques

MOSAICO 45 N/46 X Xe /47X XrXr XA XA XX /T X X Xy

Lindsten v Tillinger (7 Luers v eols. (')

MOSAICO 43 N/ XA X X r /AT XX Xy

Jagiello v cols.f1%)

SUMMARY

Borballa, V, L. ¢t Vizquer R, B, Triple mosaic 45, X/46, XXr/d6, XX in o seven-year old
girl, Rev, Cub, Ped. $4: 1, 1972,

An annular X.cromosome in a seven-yvear old girl who presents an incompletes Torner's
syndrome, was found. She is chromatinnegative, shows some dermatoglifie changes and s
a triple-mosaie earrier: 45, X496, XXr/16, XX,

RESUME

Borbolla V.. L. et Vizquez R. B, Triple héritage 45, X/46, XXr /46, XX dans pne petite fille
dgée de 7 oans, Rev, Cub, Ped. 44: 1, 1972,

On trouve un chromosoeme X annulaire dans wne petite fille dgée de 7 ans qui présente un
syndrome de Turner incomplet. Elle est chromatine-negative, on montre aussi quelques altéra.
, e . ; P el . i
tions dermatoglifiques et elle est portense d'un wriple hérftage: 45, X/46, XXr/46, XX,

PESIME.

Imans E. B.,Basres E. TpoliHo#t mocamm 45,X/45,00r /46,0 y 7-ner-
Aell KEeBOYKHE.Rev.Cub.Ped.44:1,1972.

Y-KONBOEEAA XPOMOCOMA ¥ HEBOYRE 7 JeT ¢ HeOOJHHM
rﬁ%ﬁ%ﬁiep&?ﬁm&eﬂm-ﬁomm OTPUOATENEHAA,Y HEeE pas/nr-

HHEe IepuaTorimbHue HIMEeHe I OHA ARNAETCSH HOCHTeNBHmmel TpOZ-
HOTO ﬁ%ﬂs,ﬁa ,xxr'%s + 1K,
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