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HOSPITAL PEDMATRICO DOCENTE “WILLIAM SOLER™

Sindrome 49, XXXXX

Presentacion de un caso

Por los Dres.:
Lisxe Boreorra VacHer,® Beixis Vizouer Rios**
Nesmerio Pozo Lavzax,*** Sercio ALvarez Mesa****

Karballa Vacher, [. et al. Sindrome #XXXXX, Preseatocién de un cazo. Rev Cub Ped. 47: 45

195,

S¢ presenta un easn de peata X. de dos afies de edad. Se Qscute el fenotipe en las cincs pa-
vientes hasta alwra reportadas, v se destaca el valor del estudio radiolégico 60 ¥ dermatogli-
livw, ¢ viee sjue la ausencia del trirvadio subdigital “¢”, observada en 3 de Jos cases publi-
vailios, ichiide el nuestro, poede ser un signo de interes en ol sindrome 49, XXXXX.

Bon muy rares los casos de sindrome
MANANN, Kl primero fue descrito por
Kesarce y Cols' en 1963. A partir de esa
feeha, solamente tenemos conocimiento de
las obcrvaciones de Brody y Cols?® Ser-
govich v Cols” v de Larget-Piet y Cols*
Incluida la nuestra, suman 5 las pacientes
pertadores de esla curiosa pentaploidia del
cromosa N.

Ademis s¢ han senalado dos mosaicos,
los de Gordon y Paulsen® y de Ricei y
eofs®

Creemas que se  puede tratar  sobre
un lenotipo penta X, aunque todavia son

* Profesora de  pediatrin  del  hospital  pe-
didtrico docente “William Soler™, departamento
de cilogenetica, 5 :

** JIefa del departamento de vadiologia del
hospital  pedidirico  docente “William Soler”,
profeeora de radiologia,

“** Jele del departamenio de elecirocncela:
lagrafis del hospital pedidtricn  docente  “Wil.
liam Saler™,

0% Jofe de. pediatria del Haospital Podii-
irite de Matanzas.

poea numerosos los casos, pera todos mues
tran un parecido extraordinario. Destaca.
mos también el valor del estudio radioli-
gico dseo y de los dermatoglifos para «l
diagndstico.

dbservacion

Y.MV., Sexe femenine, raza blanca: nacid
el 161971, Los padres; sabmlables. mo consan
guineos, y tenian en squella fecha, veinte afins
de edad.

No se sedalan waallormacian- congenitis en
la familia, lLa muolee oo un sangramients
YIIII'I!I al mes v medie e L wirs e,

Nuranie la misia, oo recibid medicacion y
no Dbe exposivion o tadiacienes o enferme.
dlades virales. B¢ mrata sle su primer embarazo
que durd 31 cemana=: ol parta fuc normal: la
presentacien  celiliva. Hubs ligera cianesis  al
nacer, por o aque la nina reecibis oxigeno durante
varias lisras, Su pe=o fue de 4 Lilras,

Duranie los primeros meies, ln paciente pro-
press en peen, pero su desarrolle  paicomotor
fus muy reisrdado. Se sonric 3 los 4 meses,
sustuva la cabera 2 los 7 meses, se viro' de



deciibite supine a prono a los 9% meses, se
senlo con soporte al ano ¥ sin ayuda despucs
del ano; pronuncié las primeras silabas a los
1% meses. Es hija iinica,

Ez remitida para estudio cilogendtico, con
la finalidad de descartar mongolismo, v fue
vista por nosotros a la cdad de 23 meses

Examen fisico

Mediciones: peso 24 b,

talla: 86 cm

circunferencia cefalica: 47 cm
circunferencin lordcica: 9 cm
circunferencia alulominal; 51 om
perimetra broguial: 17 cm.

El rejide celulur subcutdnes csd conservada,
la picl de aspecie normal. Ze observa hiper.
laxitud ligamwentoza  generalizad
caslaia  oscure, groese v abumdante.  Cranes

a. El pela es

alargade en  sentido ant bt

roenn alepre.
sion temporefromal. por encima del arco ciliar
{fiz, 10; femtanela anterior cerrada, Lo frente
s abambada, especialmeate en su tercio  infe

rior al misel «de la oresite glabelaria. Lo esra

s Fed as hiperielorizmo marcade con discrela

L] —— - L

Fig, I Fucies redonda con doble mentén v pelo
abundante fease presentadel.
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desviacion mongoloidea, epicanta ¥ ligers estra-
bismo interne del ojo derecho (fig, 21, iris de
color azuli hendidura palpebral pequena, cejas
horizontales finas de color rubio, pestafas poco
pobladas. practicamente ausentes en ol parpado
inferior, Laz orejas son grandes, con poco des
sarpelle el Mibule pers de forma o implanta.
cion mormales, S¢ observa una pequena cicatriz
preauricular derecha {fue operada al nacer de
un apéndice cutdneo en dicha region). El an.
tehélix extad muy desarrollado. La nariz e corta
con punta gruesa y redonda, la raiz muy ancha
y deprimida, La boca o3 grande de Jabios bien
dibujadoz. ¢l inferior prominente, y ¢l supérior
fima.

El filtro ez wmarcado; los dientes grandes,
separados, implanados irregularmente con malo.
clusién (fig. 3}. El paladar es ojival, la lengua
normal. FD: Spb

Presenta doble menién con ligers prognatismo;
el cucllo e¢s corto ¥ el pele de implantacion
lraja en la nuca. Toérax alargado con gran
separacion ¢ hipoplazia de los pezones (fig. 4),
Aparatos respiratorio ¥ cardiovascular normales,
no zople cardiace. El abdomen alge prominente;
no hay hepatoesplenomegalia, Existe una [dvea
supracoccigea: loz  genitales externo son  mor-
males con  labios menore: poco  desarrollados,
=S¢ observan hoyuclos marcades en cara extéerna
de ambos codos con  ligero apmente  bilateral
de estos wltimos. No hay limitacion de la flexion
v omuy ligeramente de la extension de los codos,
Loz antebrazoz parecen algo hipotrdfices, Las
manos son pedquenss, finas con dedos alilizdos;
implantacién mis proximal del pulgar ¥ clino-
dactilia bilateral del 5to dede: uwhas normales.
En ambaz palmas, se obscrva linea de Sydney
(fiz. 5. La region tenar derecha esta menos
dearrallada que la izquicrda. Coxa valga bila-
teral. Hiperextensibilidad de la articulaciéon de
Ia  rodilla. Pics pequenos,  planos, mantenidos
en equing, con cabalgamiento del segundo dedo
solire el tercers. ¥ clinodactilia del tercer ¥
cuarte dedos de ambos pies (fig. 63, No hay
alteraciones de la columna  vertehral.

Examen newroldgico: maduracién  psicomnlo-
ria; presenta retraso en las cuairo areas: malor
gruesa: selamente s mantienc sentada sin apo-
yo, pero no logra incorporarse ni caminar sojeta
de la baramda: no gaten; motor fino: no pucde
sustener ol bilberdn: al ransferic un objete de
uma mane a otra. lo hace con  lorpeza.

Lenguaje:  actualmente  sdlo  dice  palabras
sucltas ¥ en ocasiones dos, pero sin significado.

R.C.P.
JULIC-OCTUBRE, 1975



Fig. 2.

Vig. 3 -thra vista de fa cara de la paciente,

RGP
JULIG-OCTUBRE, 1973

Se observa of hiperielorisme, epicants v desvigcion mongoloidea d= Bendiduras
pafpebrales,

Personal soeial; no Debe en taza ni o tanigesn
emplea o couchara, Tono muscular:
generalizada distal v proximal; trofismo:  hipe
trofia distal” en ambas extremidades inferiores,
inds marcada del lade derecho: fucrza muscular:
parece normal;  motilidad  activa: copservada:
modilidad pasiva: disminucion de la resistencia
cn las castre extremidades. No hay movimicntos
involuntarios; hiporrefllexia generalizads. Pares

vrancales; normales; sensibilidad dolorosa ¥
wctil: conservadas, 5S¢  ohservan movimienios

incoordinados de los ojos,
Exgmencs complementarios

Los examencs de rutina siguiemtes fueron nor
grama, hemoglobina, eritrossdimen.

male=:  he
tacion, wurea, glicemio, orina ¥ heves {ecales,

Elcctrocncefalograma: mormal.

Estodio radiolagico: crinco: engrie-amiento del
diploe en la region frental. Borramiente de ls
sufora coronal. El suelo de la silla 1orca aparece
hundide en el seno csfencidal. Elevacion de la
mitad posterior del reborde alveolar del maxilor
superior, acortamients e [a rama vertival el
maxilar inferior, la linea de Ja mordida es
oblicua hacis atras y  arriba. Hipertelosisne
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Fig. 4—3indrome P YXANXN; curfpe caterg,

Fig. 5. Lineq de Svdney en polme de la mane. Fig. 6. Cabalgamirnte de los dedos de lox pies
con clinodactilia bilateral del 3ro. ¥y dto.

44k RGP,
JULTS-OCTUBRE, 1975



Ligera prognatismo.

Tirax: wo hay alteraciones plewropulmonares,

Caliiting  dorsolumbar:  aumento  del  espacio
de la aniculacion sacreilisea, Disminuciin del
angule aectabular. Coxa valga bilateral, Inte-
foggeeion ile 1o linea de Menard. Ligera aepa-
racion ale los cabos del pubis,

Ihiemin  Jorgos: existen dos ndcleos  epifisa-
ries e la parle proximal de los  hiimcros.
sitwretisis  cubitoradial, Marcads retarde en la
rilud oeea. Elongacién de los hoeses de los
miembees  mferiores. Abombamients de la ex-
epmblasd ddistal de Iemures y ambas tibias, La
tibia derecha v el peroné son mis largos que
[ dlel  laclo fequierdo. El niicles epifisario
prosimal ole la tibia estd disminuido de aliura
nowu porcion extzrna. La tibia presenta en su
lade ddegecho ¥ parte distal un micles acecsorio,
fhetesparosiz, Atrofia muscular en o] miembro
inferior derecho.

tmbas manos; el coarte metacarpianc  pre
senta la misma aliure que el tercers. Se vie
sualizs una muesca que produce um afinamiento
en la parie distal de las falanges proximales.
Clinsdactilia con braguidaciilia del quinte dedo.
Ambas pies: se visualizan lass mismas altera-
sheier reportadas en las falanges proximales de
las manes, Ausencia de lns falanges intermedias.
Poco desarrollo de las [alanges distales,
Esternén: manubrio denso, cuerpe pequeiio;
ne se ve el apendice xifoides: segmenlacion
anormal. dos nicleos en vez de Ires,

s 31}(‘:‘
e R

*d.".—.:—-.::.-—.-:n.—a.—:-

Fig. 7—Nicleo de unma célula epitelial de la
mpeosa bueal con cuatre cuerpos de Barr.
Estudia citegenético

Determinacion de Ja cromatina sexual; em-
pleamos Ia téenica de frotis bucal; coloracion

CUADRO 1
IMSTRIBUCION DE CUERPOS DE BARR EX CELULAS DEL FROTIS BUCAL

Ne. de Cuerpes de Barr

Uelulas 1] 1 3 4 Total
No. 226 165 20 5 S0
% 45,2 33,0 4 I 100

CUADRO II
CUERPOS DE BARR . CROMATIN = FENTA M

No. de Cuerpos de Barr

Celulas 1 2 3 4 Towal

Nimero 73 88 37 2 200

% 36,5 44 18.5 1 100
495
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CUADRO 111

Patrones digitales PIL TFRi:
i 2 3 3 3
laqp. w A U W W
Pacicute 12 o8
Der. U A 1 It W
Ly, w | § 1 W L
Macdve 15 202
ey, W W L 8 Ww L
ligg. A 1 U w w
Madyre 12
ey, | L [ w B

Pl : Pairen dr intensidad de figuras.
TFRC: Nomrere tojal de crestas digicales,
W : Vorticile, U!; Bucle uwlmar, R: Bucle rafial, A: Aree,

CUADRO IV

Posicidn Esp. imterdig.
ald e en hipot, " I w
o
Daexy. 41° t i AYSAT 0 0 1.
Pacientr
[ ne t’ (] AnSAr 0 0 L
lzq. 45° t
Padre a Lr 0 0 1,
Der, 15° A T
83° ] w 4] {0 L.
Lxq. &0 o il v /A" ] {0 'VIJ"L
T4°
Madre
Der. 1= rar (1] Le/Ar i L] v
w'ﬂ

atldy Medida del tricradio avial en grodos.

tem.: Tenar: hipol.: hipofenar; esp.  interdig.;
U, Vestlgio, 1o buele, A"

496

ree carpiane, L7

eipacios  interdigitales;

buele radial, W : verticilo,

0:

campoe abierio;

RGP,
JULID-OCTUBRE, 1975



CUADRO W

Tiper mnisalal Tipser muerdal Yalor de Linea de
linea € linea I} MLI de ab Sydmey
[zq. Ulnar Tipo 7 5 Si
Macicnle 67
Der.  Ausente Tipo 7 z Si
Izq. Ulnar Tipo 9 10 Na
Padre 1149
Der.  Ulnar Tipe 9 12 Na
Izq. Ulnar Tipo © 9 Mo
Madre 85
Der.  Intermedio Tipe 9 9 Na

MLI:  fadice de lineas principafes,

Yalur d= ab: Sama de log valores de ab en cada palma.

RGP,
JULHO-OCTUBRE, 1975

Fig. 8 Dermatoghiion de fe pueiente.
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sevtoreeing, rimero, contamos 500 células, ¥
we enenntro o] 43,29 cromatinonegativas: ol 33%
con un cwerpoe de Bare; el 1689 con des;
o ¥ ocom 3 0y el 195 con 4 masas croma-
timira~ A fig, 7).

Ademii=,  wlilizamos el motodo  recomendado

jer Brody y cols,® o sea, contamos 200 células,
tedae cromatinepositivas, ¥y buscamos el porcenta-

ie de cuerpos de Barr (cuadros [ v 10, Estos
anlerat proconizan este procedjmiento en poris-
ot e mas de un cuerpo de Barr,

E-taidies dermatoglifico: S hicicron los der-
mateglifos en la paciente ¥ fus padres, para
[ apae s cmpled un metodo de tinta, Lo
ranltados aparecen en los cuadros L 1V v
Vv orm la figura 8. -

Senalaremoz en el caso, la presencia de un
rirralio accesorio en el dto. espacio interdigital
cont ausencia  del  irirradio subdigital ¢ a la
derecha, asi como un desplazamiento radial d=l
trirradio axial t. Esta desviacién radial del -
rradin axial Ja hemos visto en manos con hipo-
plazia temar, v en el easo, efectivamente encon-

trames  ue la eminenscia benar derecha esa
mucho  menss desarrollada que la doguenda A
la drguicrdu. o trirrasdin subsligital o heaplaea
¥ sitdha en el dro. espacie interdigital; en ambas
palmas, una linea de Svdoey  edtd prescente
(Fig. 8).

Los dermatoglifes del puslre ofrecen un wd-
merce alta de crestas digitale.; 207 deerirbresles:
146,25 &+ 5070, asi come uma suwind el wepran
cie ab: 119 (eomtenles: 813 = 1011, En la ma
dre, no s¢ pudieron contar las creslas dermo-
papilares por enfermedad de la picl

Examen cremosemice: on la pacients -e hi
cicron dos cultivos de sangre periferica: =« con
taren un total de 120 mitosis, el nimers malal
de cromozomas fue de 49, con 3 extras en ol
grupe C-X, Con el hallazggo de 4 cuerpos de
Barr en log nicleos de las ¢élulas de la mucosa
bucal, interpretamos que la formula  cromuoss.
mica cra ENXXXX (fig. 9).

En la madre v el padre, 1anto la cromatina
sexual como los cariotipos fueron normales

CUADRO VI
ANALISIE COMPARATIVO DE LO2 CINCO CAS0S RECISTRADOS EN LA LITERATURA

Kesaree Krody Sergovivh  Larget-Piet  Borbolla

v Colad v Cols® v Cols® y Colst ¥ Cols.
Fidad del caso LG, 20m, 16a. dlba. 2a.
Faad de la madre 22a. A2a, 30a. 23a. 20a,
Fdad del padre 26a. 48a. 33a. 27a. 20a.
PMadres  sanos Si Si 51 Si 1
S, de hermanos ! G i No No
Orden de “sibs” T, Tmo, 2de. 1ro. 1ro.
Ahortos o No No Si No
Fmbarazo ThL s, Om. Hm. KETR
Pévdidas durante el embarazo =i No No No Si
Parto Mormal Normal MNormal MNormal Normal
Peso al nacer 1811 2020g 2600g 2000 1814
Talla al nacer .- — - -
Keanimacian < Mo Mo No 5i
Pes. psicomator
Vimitos No Si No No No
IPe-o actual 5.8k 12,61k 28k 153k 10,9k
Talla actual 71.2em 82.060m 138cm 101em Bfiem
Cire. celdlica 42,5cm A3em 53,5cm 47e¢m 4Tem
letraso mental X X x X X
Pelo grueso implantacién baja - .- X Rale X
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CUADRO VI

{ Continuacian )

ANALISIS COMPARATIVO DE LOS CINCO CASOQS RECISTRADDS EN LA LITERATURA

Kesares Brody Sergovich  Larget-Piet  Borbolla
v Cols y Cols® vy Cols? y Colss y Cols

Pelo en frente - =1 X X s
Frente abombada -- — - — X
Occipucio  aplanado X =, =5 =
Ensanchamiento biparietal X = AL it ot
Cara redonda .- —— - X R
Asimetria de cara HE — X ik ey
Hipertelorizmo X - X b8 b4
MNesv. mongoloidea X X == X b4
Epicanto Y - X X
Yoz azules X S e X X
Estrabizmo - — — — X
Anizocoria — — -— X -
Movimientoz incoordinados de
los ojos -- X X - X
Crejas e -m Grursas Rectas Rectas
Pestafias escasas en parpado inf, - — = X X
Apéndice preauricular - — —- - X
Raiz de la nariz ancha, deprimida == == X X X
Punta de nariz redonda -— - sz X X
Filtro normal - - - X X
Boca horizontal = -— - X X
Orejas Normal  Nermal i Grandes  Grandes
Implantacion baja de orejus - X = - - =
Libule de oreja poco desarro-
llado e - - - — X
Micro y retrognatia ligeras —— - - X -
Prognatismo ligero e “m hY - X
Dientes irregulares = i s 4 X X
Paladar ojival — — x X X
Cuelle corto g b X X X
Tarax — — Pequeiio - Alargado
Pezones separados i —_— X X X
Hipoplasia de perones — -— X — X
Feeoliosis ja — x e —
Anomalia del externdn _— _— X — X
300
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AMALISES COMPARATIVO DE LOS CINCO CASOS RECISTRADOS EN LA LTTERATURA

CUADRO VI

( Continuacian )

S Ja T e e
Saple cardiaco x X i X =
A X X - P —
Coluras ralgus — - —_ X s
Limitacion extension codos = — i === x
Sinestoxis cubitorradial - - X X X
Sublusacion de codos - - — X X -
Manos pequefias X X — — X
| figs svrmales sty s X X
 limadactilin del Sto. dedo X X X X X
Snrro =imiano X - — —
Linca de Svdney PR i e zin X
Piernas delgadas x - - .= Derecha
Pies pequeiios X - —— — N
Pie= planos = -— X i X
Ulinodactilia dedos de pies — — - —_— X
Calaleamienta dedos de pies X — X .- ‘
Talipes equine varo X - — - .-
Aumento del poligono de sus-
Lertanidn - X -— X -
Flexion de rodillas _— - X -— =
Coxavalga = i X - X
Espina hifida -- - —_ . -
Fiwea supracoccigea —_ - i i N
Gienitales externos normales X - X X X
L tero pequeiio X -- X Y
Hiperlaxitud ligamentosa fail — s \ \
Hipolonia — - - X - X
leflejos T - 1 = |
Hipotrofia muscular - - X A} X
Fondo de ojos Normal Normal Papila Normal

Derecha
Pilicka

EE.G. -- “= - Normal Normal
Huellas digitales - -— - 10A - 2A
Ausencia de trirradio c X X
JULIO-OCTUBRE, 1915 501
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DISCUSION

Podemos apreciar en el cuadro VI que
las penta X tienen muchos signos en
comim, lo que nos autoriza a hablar de
un fenotipo definido cuyas manifestaciones
principales son: retraso mental, hipertelo-
rismo, desviacidon mongoloidea de hendi-
duras palpebrales, raiz de la nariz ancha
v deprimida, dientes irregolares, cuello
corto, =ople cardiaco. sinostosi=s cubitorra-
dial, manos v pies pequeiios, clinodactilia
del 510, dedo, cabalgamiento de dedos de
los pies, genitales externos normales. dtero
pequeio, hipotrofia museular. En nuestra
paciente existe una asimetria corporal con
hipodesarrolle derecho. La enferma cuvo
caso fue descrito por Sergovich y Cols®
mostraba igualmente este signo.

La facies que recuerda la del mongdlico
es parecida a la del vardn NXXNYS
Miltiples alteraciones vadioldgicas meno-
res ¢ hallan también en amhos sindro.
mes,”

Fl estudio dermatoglifice ha moestrade
en ol caso de Ricei v cols” presencia de
G areos, con nimero total de crestas digi-
tales bajo, ¥ una posicion mas distal del
trirradio axial en t* en ambas manos,
Sergovich v cols® sefialan 10 arcos en
el suve. Por el contrario. Larger-Piet v
eals.t informan 8 vorticilos v los trirradios
axiales en posicién t. Nosotros hemos ob-
servado en las figuras de Ricei v cols®
v de Larget-Piet v cols.® ausencia  del
trivradio subdigital ¢ en mano izquierda,
e la primera, ¥ en ambas en la segunda,
En nuestra paciente hay ausencia del tri-
readio subdigital ¢ en wane derccha. Fn
1530 controles femeninos habia el 53%
con ausencia del trirradio ¢ en mano jz-
quicrda v el 4% con falia de éste en la
derecha, por lo que creemos este hecho
v de interés :

La aberracién cromoszémica en las penta
X ez producte posiblemente de una doble
no-disyuncion en la primera y segunda
divisiones meidticas en el gameto materno,

SUMMARY

Borbolla Vacher, L, et al. XXYXX, 7 syvadeome. A report of one case, Rev Cub Ped 47
45, 1975,

A Zyearold child with XXXXX s mdrome iz prezented. Phenotype is discussed in the five

patients llﬂ-'lﬂi reported. and the value of dermatoglyphic and radiclogical osseous studies is

stressed. The

sence of Iriradial subdigital “e™ observed in 3 of the published cases, including

ours, may be an interesting sign in XXXXX, 49 syndrome.

RESUME

Borbolla Vacher, L. et al. Le syndrome 49 XXXXX. Présentaion dun cas. Rev Cub Ped 47:

4.5, 1975.

On présente ua présente un cas dun enfamt dgé de denx ans avee penta X. On discote le
phénotype chez les cing malades rapportés ¢t on sonligne la valeur d: étude radiologique os-
seuse ol dermatoglyphique. On croit que Pabsence de triradium subdigital “c”, observée dans
lea 3 cas présentes en indicant le notre, peut €tre un signe important du syndrome 49, XXXXX,

FPEIIME

EBopdonsa Bavep M., o ¥
My9ad. Rev Cub Fed 47: 4=5, 1975.

Ip . Cunppow 49 000U, TpemeTaBnetie OHOTD c—

NMpepcrapaaetcs omMofi coaywaft OO0 y mpyxnetHero pededxa . Odcymmaer

o GEHOTIN ¥

5 mauMeHTO? H NOMUEDKHBSSTCHA 3HaYeHUe papMoforidecKol

waydeHur rocTel B agﬁ‘am%ﬂun . [IpepnoraeTCA,9T0 OTCYCTBHE CyOona-
" H

raTaneHOl TpMpanHy

eMoll B 3
PECHEM 3HAKOM NDH CHHEpOMA m

CHYUaAX MOEET COYEKTE HHTe-
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