Rev Cub Ped 48: 467-474, julic-agosto. 1976

Delecién del brazo largo del cromosoma X.

Presentacion de un caso

Por las Dras.:

LIANE BORBOLLA," DANIA GUERRA."* GELKIS VAZOUEZ®""

Borbolla, L. et al. Delecitn del braze large del cromosoma X, Presentacion de un casu.

Rev Cub Ped 48: 4, 1976

Se presenta ¢l resultado de una observacion de delecion del brazo largo del cromosoma
¥ an una nina de 12 meses de edad. con signos del sindrome de Turner. especialmente
linfoedema congénito. Se trataba de un mosaico. y la técnica de bandas permite clasi-
ficarlo como: 45, X/ 46, XX, del (X) (g21) /472X, del (X]) [g.21]).

En 1959, Ford v colaboradores® estable-
cieron que la gran mayoria de las pa-
cientes con sindrome de Turner eran mo-
nosdmicas para el cromosoma X. Pos-
teriormente se han encontrado otras
aberraciones de este cromosoma aso-
ciadas al fenotipo turneriano completo
o no, especialmente deleciones, tanto
del brazo corto™' como del largo.t>%%%
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Con motive de diagnosticar en una
nina de un afo de edad. una delecion
del brazo largo del cromosoma X, nos
parecié de interés la presentacion de
esta observacion,
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Observacion clinica

M.L.N., del sexo femenino, de la raza
mestiza, procedente de Palma Soriano,
de 12 meses de edad. es traida a la con-
sulta por edema de manos y pies.

La paciente nacid el 23-5-1973: la edad
de la madre era en esa fecha, 26 anos vy
32 la del padre. La madre refiere 7 em-
barazos y 3 abortos espontaneos. Los
hermanos que son cuatro: tres hembras
de 14. 8 y 6 anos y un vardn de 3. son
ganos. Los padres no son cONSanguingeos.,
Mo hay antecedentes de defectos con-
génitos en la familia. El embarazo duro
32 semanas, ne hubo tentativas o ame-
nazas de aborto. exposicidn a Ax, virus
y terapia durante el mismo. El parto fue
distécico con presentaciéon pelviana:
pesd al nacer: 6.8 Ib; el llanto fue debil,
tuvo cianosis y presentaba edema de
manos y pies.

Examen fisico general: mediciones an-
tropomeéetricas:

—talla; 67 cm [3er. percentil)

—peso: 7.5 kilos (3er. percentil)
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—circunierancia tordacica: 48 om [nos-
mal]

—airgundevencia  abdomina: 43 om
[normal)

rarcada palide: cutaneomucosa: man.
chas "café au lait” pequefias en ndmero
de tres, on rodiila dervechs, region pos-
terior del muslo izquierdo vy flexura del
codao ipsilateral.

Examen fisico regional: craneo b
guicetilico, pero de color castano ahun-
dante v fino, de implantacion bajo an o
neca: frente ampliz, lgeraments abon
bada. Desviacion antimongoloides  de
hendiduras palpebrales: hipectelorismo
¥y epicantus, o estrahismo. iris de color
cagtafo ascuro: drepas grandes de im
plantacion baja con defecto de enrolla-
mienta del héliz v ausencie de lobolos
Cejas pobladas, nariz pequena de punts

redonda, filtro prominente, hoca  trian-

gular, de lahios gruesos:; naladar ojival
woreborde alveolar marcado

Farmula dentaria: B 3 dicntes sopere
dos. microrretrognana, la hnea dei men
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Figura 3. Cutis laxa en regidn cervical postenor,

Figura 4. La paciente a fos 12 meses de edad.

tén se continda con la del cuello, corto
y ancho: (figura 1) pterigion colli y cutis
laxa (figuras 2 y 3). En la linea media y
anterior del cuello se palpa una pequena
umaracién que se desplaza con los mo-
vimientos de deglucidn vy que parece co-
rresponder a un quiste tirogloso. Tdrax

nmce.
AGLI-AGOSTO, 14976

ancho, hipoplasia de los pezones con
separacidn de los mismos (figura 4)
Aparato respiratorio: nada que senalar:
aparato cardiovascular: se ausculta un
soplo sistdlico de eyeccion, audible en
todos los focos, de intensidad 3 8, mauxi
moe en borde esternal izquierdo vy 2du,

apd



rindo desdoblado en foco pulmonar. Ab-
domen: no hepatoesplenomegalia; geni-
tales externos femeninos: labios mayo-
res edematosos, fovea supracoccigea;

extremidades; cubitus valgus, manos pe-

quenas. surco simianc a la derecha:

unas hiperconvexas hipoplasicas, po
plano bilateral; linfedema marcado e
dorso de manos y pies (figuras 5 y &)
tone muscular v reflejos normales, sos
tiene la cabeza, se para. no camina, s
lamente pronuncia monosilabos.

Froura 5. Edems oo

s dorses de fas mpios,

Figura & Linfoedema marcado en ef dorso de los pies.



Examenes compilamentanios: hemogra-

ma: hemoglobina: 8,6 g"«; hematocrito;
N wvol.%: leucocitos: 6200 por mili-
metrg cdbico: segmentados: 46, linfo-

citos: 54%; urea, glicemia, orina, heces
fercales, eritrosedimentacion: normales,

Estudio radiologico: telecardiograma:
rormal: los arcos costales posteriores
estrechados. Craneo: silla turca en )
fosa posterior: profunda; la fontanels
anterior abiertz, no hay caleilicaciones
mtracraneales: hipertelorismo. Huesos
largos: defecto de modelaje. acorta-
miento de los radios a expensas de so
extremo proximal, terminando en “pico”
con incurvacidn hacia dentro del extre.
mo distal de los mismos: ligero acopla-
miento distal de los cibitos: ensancha.
miento distal de los fémures, con bandas
opacas metafisarias; promingncia en
forma de pico del extremo distal de los
fémures y proximal de las tibias. Co-
lumna vy pelvis: aumento del didmetro
vertical de los cuerpos vertehrales; ma-
nos y pies: preponderancia de las fa-
langes sobre el 4to. metacarpiano, Las
didfisis de los metacarpianos 3ro., 4to.
y Gto. aparecen adelgazadas. Urograma:
sombras renales de tamano y forma nor.

males, buena eliminacion del contraste
en ambos lados, ligera pielectasia bila-
teral.

Neumopelvigrafia: ausencia de ambhos
ovarios.

Electroencefalograma: normal

Estudio citogenético: cromatina sexual
meétodo de frotis bucal, coloracion ace-
to-orceina: se realizéd en dos ocasiones,
s contaron 600 células vy no se encon
traron cuerpos de Barr.

Estudio cromosdmico: se realizaron
dos cullivos de sangre periférica; se
vontaron en total 173 células, 91 en la
primera oportunidad y 82 en la segunda,
Estimamos gue existen tres lineas celu.
lares: una de 45 cromosomas, una de
46 v otra de 47, La linea de 45 cromo-
somas muestra la pérdida de un cromo-
soma X: en los clones de 46 y 47 cro-
MOsS0Mas aparecia un cromosoma, del
tamano de un Mo, 18; interpretamos este
cromosoma, al ser la nina cromatinnega-
liva y tener estigmas turnerianos como
una delecion de los brazos largos del
cromosoma X (figura 7). Los resultados
de los conteos de cromosomas aparecen
en el cuadro.

CUADRO
Mo, de cé-
lulas con- Mo de celu'as
Mo de cromosomas « cobola tadas cariotipadas
hMuestra 44 45 46 47 48 40
1ra. 45,.XXg-3
sangre 8 23 29 M a9 i a1 & 47 XX Xqg-2
45X 1
2da. 46, XX0g-5
sangre 14 30 23 13 2 82 9 A7 XXXa-3
45X 1
Total 22 53 52 34 11 1 173 15
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Figura 7. Cariolipo de for perciente. Detacion ool braen loargo del cromosoma X

Higimos técnica de bandas. empleando
el método de Dutrillaux vy Lejeune’® de
“denaturacion por el calor”, para obte-
ner las bandas R. Vimos que el cromo.
soma marcador correspondia a una de-
lecion de los brazos largos del cromo-
soma X, Pudimos identificar los braros

AT2

COrtos con sus regiones 1 v 2 vy las 7
bandas. el centrémetro v una parte de
los brazos largos que comprende la re
gidn 1 con sus 3 bandas y parte de la
region 2 con banda 1: estimamos que
alli se produjo la fractura cromosdmica.
por lo gue, de acuerdo con la clasifica
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cion de la Convencion de Paris [1971)
tenemos el mosaico: 45, X 46, XXqg-/'47.
X¥XXq- o bien 45.X/46, XX, del (¥} [g. 21)
47, ¥XX, del (X) (q 21) (figura 8).

COMENTARIOS

En 1971, Bachman y colaboradores
recopilan de la literatura meédica seis
ohservaciones de delecion del brazo
largo del cromosoma X, Sin mosaico®
~* y concluyen que la region del brazo
corto de diche cromosoma determina el
fenotipo de las pacientes con sindrome
de Turner. al hacer una comparacion
entre las manifestaciones clinicas de
ambas wvariedades de anomalia estruc-
tural, Estos autores® recogian una opi-
nion prevaleciente en aquel tiempo. Re-
cientemante se han publicado delecio-
nes del brazo largo del cromosoma X &n
mujeres con talla pequeia y otros es-
tigmas turnerianos, especialmente ame-
norrea primaria.’***"* Ello hace que de
nuevo sea necesaria una revision de la
relacion que existe entre las manifesta-
ciones fenotipicas del sindrome y la pér.
dida de material cromosomico del cro-
mosoma X. En nuestra paciente, porta-
dora de la mayoria de los signos de la

SMMARY

Flgura 8. Vista parcial del carfotipo por téc-
nica de bendas, Se observan dog cromoso
mas X v la delecion del cromosoma X,

eantidad, esto se explica porque ella es
un mosaico, en la que predomina el efec-
to del clon celular 45.X. La cromatina
sexual negativa, como la que ella tiene,
ha sido hallada también en otros mosai-
cos' con linea celular 46, XX. La técnica
de bandas es de gran ayuda en estos de-
fectos cromosomicos al permitir preci-
sar la regidn de la cromatide afectada.

Esta observacién es otro ejemplo de
la importancia que tiene el estudio cito-
genético en todas las pacientes con es.
tigmas turnerianos, y en particular en
las que presentan linfoedema congénito.

Borbolla, L. &1 al Deletion of the long arm of the X chrontosome, Beport of a cose. Rev
Cub Ped 48: 4. 1976,

Results of the observation of a deletion of the long arm of the X chromosome in 3
t2-month-ald girl with signs of Turner's syndrome, specially r:l:mgeni'tal Iymphedema are
presented. A mosaicism was fouod and the following classification was made according
ta the bands technimque: 45 X A5 XX, of (X) (2107 47, XXX, of (X (q.21)

RESUME

Borbolla, L. et al. Defetion di bros fong du efeornosenre X, A propos d'un cas. Rev Cub
Pad 48; 4. 1976

Ce travail presente lo rosultat d'une observation de délétion du bras long du chromosome
¥ chez une fille dgée de 12 mois. avec des signes du syndrome de Turner. spécialement
Iymphoedéme congénital 1l s’agissait d'un mosaigue et la technigue de bandes permet

de le classifior comme: 45 % 46 XX du (%) [.21)7 47, XXX, du [X) (.21}
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