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Baja talla en cromosomopatias”

Por la

Ihea.:

Liasg Boppouias YVoawnes®?

En ol desarrolle v erecimicnio de taida
individuo, ademis de los factores endo
erino: ¥ nerviosos son de gran importan-
via los genéticos, a través de distintas vias
como lo podemos apreciar en el esquema
de Fuling Bawer.) modilicado por Fiffans”
v nosotros (fig. 1),

I

La primera via A-B: los factores gend-
licos actian directamente  sobre los beji-

doz del organizmo.

La zegunda: su aceion =e cjerce por me-
diacion del zsistema endocrine via AC-T

La terceras lox [actores gendticos deter-

minan una anomalia del! si=tema nervioso,

por ejemple del hipotilamo, gque repereate
a su ovez sobre Lo hipofisis Ovin A

Por dltime manilicstan s accién diree.
tamente  zabre ol sistems  nervieso  (via
A-D-B}.

Fn la fig. 1 vemos gque los factores ex-
trinsecos o ambientales, espocialmente Ta
nutricion, pueden influir =obre el ereci-
miento en cualquicr época de Ja vida del
sujeta,

“ Trabajo presemtade on el Simposio Face-

incra ajue influyen en el erecimiente somdtic
en la IV Jormeds del LEEM, dicicmbre. |1

Jefa del departamente e Generica. Hos-
pital  pediatrice “William  Soler”™, Habans X
Profesora de Pediatria, Facobiad e Ciencias
Medican, Universidad e La  Habana,

ATe qué medo podenos estudiar la are-
cidn de estos factores genéticos sobre el
desarrolle de un organi=mo?  Como exe
presion objetiva de diche crecimiente po-
demos escomper una medida, 1o talla vy oanae
lizar como esta influoida por dichos fac.
tores, Toddos =abemos que la talla es un

prarimetro cuantitalive v ogue en una e

Idaeidn e :-|.|_'i("lu$ aormales existen vari
ciones de aguella, de une a otro. aamgee

laz diferencias =on zradus Vooma I

erandes: oz valores  intermedio: preaali.

i

an ¥y siorepresentames erificanente la
diztribucion abtenemes la lipica curva por-
mal en forma de campana. Cnal o= Ja
contribucion de los gpenes a cstas diferen
vias en la estatura? En logares donde los
faclores oxtrinsecos =on de poca cuantia.
Fraser Roberts® s=nala que o] 00 por cien-
to de la vard
Hemos viste que = 11

iy s alelns o los wrenes,

3 1I|"' TN 'ii,l.f‘lul‘li'

lidad continua que ne =c esplica oo el
-

efecto de un sole par dde oalelo. g
asi foerx, + la talla extusviera Dages da de-
pendzncia de dos alelos A v Bodde un =ole
gen, v el alelo A determing una estatura
alta mientras que ol alelo B determina una
A no demina B v B

1.,11|1||1||-1.: A, podos los indivieluos de I | LI

haja v i ader

Blacian priteneeerian 4 una u otra de lax

Lres catesorias signientes: grandes (AAD

pequeios (BE) v medhanos (AB).

Si. entonces, s¢ dibuja una curva de
distribucion de frecuencia de la talla, ague-



Organos Efectores

‘\._\__‘_‘____"

[ Sistema
Nervioso |

Fig. 1.—Vias a rravés de fas cuales los factores pencticos influyen a:nl:re el crecimients ¥
dvsarrolle def orgenismo, @ Ksquema adeprade de Bager 3 de Wilkine )02

lla pasa por tres puntes fig. 2). S0 s
consideran dos locf en vez de une. laz pro.
babilidades para cere. uno. dos, lres o cna-
tro alelos se derivan de la formula: (L:A
+  14BY que da  las  propuercienes:
l:i:b:b:l (hig 2) v asi a medida que
aumenta el nimero de leci, aumentan las
categorias v disminuyen las  diferencias
fenotipicas entre ellas, y para un nimero
infinito de loci obtenemos una distribucion
“normal’”’, Por tanto, s acepta que el tipe
de transmision heredilavia de la altura es
polizénice.

Jande s localizan estos genes en el
complemento cromaosamico normal del hu-
I, XX o W, XY? Fl estudio de

BIECEFd D,
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lus cromosomopatias ha permitido encon-
trar que en las trisomias 21, 13 ¥ 18 la
talla e~ pequeia v que también en las al-
wraciones del cromozomm X se modilica
la estatura. hacia lo bajo en el sindrome
de Turner oldsice ¥ hacia lo alte en ¢l
sinedrome de Klinefeler.

Fn las trisomias parece probable que el
dishalance producide por la adicion  al
complemento  cromosomico normal de un
cromosoma extra y, por ende, de mchos
genes, sea el respongable de esta maodifi-
cacion de la estatura.

En casos con aberraciones del cromoso.
ma X el problema es mas interesante. No-
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Fig, 2 —Distribucion de frecuencia en herencia poligénica: A: un par de alefos y 3 fenotipos:
B: dos pares de alclos y 5 fenotipes; €: nimero infinite de pores de alelos, serie contfinua e
Jenotipos.

=0tros I}rl’."ﬁe“lﬂr"ﬂﬁ nna I'ﬂl"l‘r_lﬂ- Al stica
de sindrome de Turner, algunas de suos
variantes, y de poliploidia del cromosoma
X en la que reporlamos la talla de las

pacientes,

Es bien conocido que una de laz eavac.
leristicas del fenotipo Turner es la baja
talla v asi lo podemos apreciar en el
cuadre [; todas las aliuras =on inferiores
al tercer percentil. Lemii v Smith,* en
1963, sefialan que cualquicra que sea la
ctiologia del defecto del crecimicnto en
esta enfermedad, hay un efecta genético
innegable que se expresa claramente siose
comparan las tallas de las wirnevianas ¥
de sus padres, a mayor altura de éstos
corresponde  una  estatura  velativamente
mayor de aguellas.

En casos con fenotipe Turner v cario-
lipo normal, 46, XX, la talla es mas varia-
be (cwadro IV, e#to también ccurre en
mosaicos (cuadre [1I).
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Fn las poliploidias del eromosoma X,
una tetra-X tenia haja talla v una Pen
la-X. normal (cuadro [V).

Por tanto, podemos aceptar que la csta.
lura ¢5 corla cuando falta une de o dos
cromosomas X de la hembra, queda silo
mne vy oque en ol cromozoma X, deben e
estar localizados genes que tienen que ver
con la baja talla. En un trabajo de interé-,
Garn vy Rehmann® en 1966, hicieron es.
tndios estadisticos de talla en hermanos,
s¢ compard diche parimetro en hermanas
¥ hermanas, hermanos v hermanes v her
manas con hermanos, s lomaron los a.
tos de los Fels Longitndinal Stodies vose
calculé el voeficiente e corrclacion 12
en el cuadro ¥V ze aprecia que ol coefi
ciente o5 mas allo entre Lhermanas v her.
manas, lo que estos aolores” inlerpretan
come prucha presuntiva de que algunos
de los genes gque determinan la estatura
e silian on ol eromosoma X, Ademas,
Buchman y cols.,® en 1971, revisan ciertas
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alteraciones del cromozoma X, las dele-
ciones aizladaz. sin mosaieo, tanto de os
brazos cortos como de los largos: en ol
cuadeo VI s sefialan las tallas de los casos
reportados en la literatura, Fn laz pacien.
tes, portadoras de deleeidn del brazo largo
del cromosoma X, la alura i por en-
cima e 15323 e midentras U R Cgs0s
de delecidn del brase corto, las 1allaz zon
1121

fermus presentaban o fenotipo Tarner.

inferiores a e v ademds las ens
Faeaes v enlsl’ en 1001, Toerom los pri-
meves enosugeric dque los delerminantes de

la estaura pueden vesidie en el heazo cor-

toa del cromozoma X. Bachman vy eols®
van maz lejos y eslipulan que la region
del brazo corto del cromosoma X es la
responsable del fenotipo Turner y explican
que los casos de sindrome de Turner con
cromozomas normales, probablemente  tie-
nen deleciones del brazo corto del cromo-
soma X que son demasiade pequefiaz para
ser detectadas por la metodologia corriente.
Con los progresos de las técnicas citoge.
néticas, v con el emplea de los métodos
de bandas ¥ otros agn mis relinados, serd
posible, wn dia aclarar tan apasionante
problema.

CUADRO T

VALORES DE LA TALLA EN CASOS DE SINDROME DE TURNER
Tally i Cromatina
Casa Foilail em poereentil soxual Carintipo
1 4d. 17 e R Negativa 45X
2 5a. L} I Negaliva 45X
3 Ta ez < 3 Negativa 45X
4 Ba. 115 = 3 Negativa 45,X
3 Oa, ;< 3 Negativa 45X
& Qa, 121 < 4 MNegativa 45X
T 11a. 125 < 4 Negativa 45X
B lla. 137 < MNegativa i15.%
9 Ta. | B S Negativa 15X

&
=1
o
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CUADRO 11
VALORES DE LA TALLA EN CASOS CON FENOTIPO TURXER Y CARIOTIPD NORYATL

o ‘I_'aﬂ:__ Cromuting Vanitipn
Caso Edad em percentil srxual

1 Gm. 62 < 10 Positiva TR

2 4a. 99 < 25 Positiva W™
3 Ba. 123 < 25 Positiva [P
s Sa. 106 <« 3 Positiva T
8a. 1w < 3 Positiva 1.
G 13a. 1286 < 3 Posiliva 6N
7 13a. 120 <« 3 Positiva 16X
8 16a. 145 < 3 Positiva 16.X%
0 16a. 150 < 3 Positiva 16Xx

Compargefanes con cuadras de Harvard School of Public Heafth.

CUADRO TIT
VALORES DE TALLA EN CAS0S CON MOSAICO TURNER

Talla Cromating
Cago Edad cm pereentil Sexual Caristije
Oa. 120 < 25 Positiva A6.XX /15X
Tl4a, I Negativa 45.X/16.X 0 o
12m. G7 < 3 Negativa A5, X6 1N XA

CUADRO TV
VALORES DE TALLA EN CAS05 DE POLIPLOTDIA DEIL X

Talla Cromatina
Caso Edad em  peresntil sexual Cariatipn
1 Sa. 95 < 3 3 C. de Barr JENNNN
2 2a. 8 = 25 4 C. de Barr NN
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CUADRO V

CORRELACIONER DE HEBRMANOS EN LONGITUD CORPORAL

Edad Hermana-hermana Hermano-hermans Hermana-hermana
{aina) N T N r N T
Al nacer 15 0.52 539 0,52 113 0,34

0.5 i 0,52 T3 041 156 0,35
1.0 4 051 74 0,49 15% 0,39
20 66 .62 70 0,50 147 0,39
3.0 [i%1 0,62 10 (L68 137 0,47
40 6l 67 63 0,61 123 0,50
5.0 53 0,73 68 0,57 116 0,54
6.0 51 0,76 70 0,57 123 0,56
7.0 52 n.7n 67 n.51 114 0,46
2.0 7 0,71 62 .50 102 0,53
9.0 43 0.72 62 0.50 102 0,49
10.0 I L7l o0 015 90 0,47
11.0 a7 .60 52 nAS 84 0.41
12,0 37 0,70 50 0.48 82 0,34
13,0 30 0,67 50 0,31 riri 0,28
14,0 31 0.59 16 0,26 60 0,28
13,0 30 0,43 40 0.10 63 0,20
16,0 2 nAl 40 .07 59 0.36
17.00 25 0.58 3 010 48 0,40

Cuadro tomado Jde Garn v Rohmann®
R.C
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CUADRO VI

PACIENTES CON DELECION DE BRAZO ¥

BRAZO LARGO DEL CROMO=0MA X

Delecion del brazo corte

Relerencia Allura cm Fenotipo Turner Coresrmt iy =cxnal
Jacahs® 137,1 x
Atkins® 1345 X
Steinberger® 124,53 X
Lejeunet® 140.9 X -
Aarsgog"’ 1319 X i
Bachman® 147,2 X !
DELECION DE BREAZO LARCGO
Jacobs?* 1548 —_ ‘
DeCGrouchy'® 1599 — B
Beekertt 175,1 - !
Polani®® ? 2 5
Pelani*® ¥ 2 ¥
Aarsgog" 175,1 == i
Tomado de Bachman y col®
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