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Constitucion cromosémica del sindrome
de Sturge-Weber.

Presentacién de un caso y revisidn
de la literatura

Por los Dres.:
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y MARIA HERNANDEZ PAZ***

Garcla Ortega, J. A. y otros. Constitlucidn cromosdmica del sindrome de Sturge-Weber,

Prasentacidn de un caso y revisidn de la literatura. Rev Cub Ped 52: 5, 1980.

Se presenta una nifia de 13 afos de edad, que presenta SSW, y los resultados de los
estudios cromosdmicos que se les realizaron a ella ¥ a su hermana gemela, los cuales
fueron normales. Se han estudiado 21 casos ademdés del! nuestro; 19 han side normales,
en uno se encontrd trisomia 22 ¥ en otro, una translocacién de un segmento corto cro-
mostmico unide al brazo corto del cromosoma D. La normalidad de 20 de los 22 paclen-
tes. hacen dudar de la naturaleza gendtica de esta enfermedad.

INTRODUCCION

El sindrome de Sturge-Weber [SSW)
es una enfermedad congénita de heren-
cia dudosa, pues no se ha comunicado
méas de un paciente en la misma familia;
sin embargo, es frecuente que existan
varios parientes con formaciones angio-
matosas a distintos niveles, u otros
estigmas cutaneos de los que se ven en
las "'facomatosis”.! Pocos trabajos estan
encaminados a esclarecer esta incdgnita
y posiblemente una de las causas es su
poca frecuencia.

En 1960, después de que Hayward vy
Bower® encontraron una trisomia 22 en
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un paciente con SSW, se pensd que esta
enfermedad era de naturaleza genética,
pero a pesar de ello, seglin nuestros
conocimientos, solamente se han reali-
zado estos estudios en otros 20 casos.

El objetivo de esta comunicacién es la
presentacidén de una nifia con SSW vy el
resultado de los estudios cromosdmicos
que se le realizaron a ella v a su her.
mana gemela, la cual no presentaba ma-
nifestaciones de la enfermedad.

Presentacién del caso

Paclente A.B.P., de 13 afios de edad, del sexo
femenino, de lo raza blanca, que comenzd a aten-
derse en el Instituto de Neurologfa y Neurociry-
gia de La Habana, por presentar crisis convulsi-
vas cuando tenfa 6 meses. El padre y dos primos
paternos tienen formaciones angiomatosas cu-
tdneas.

La paciente es producto de un embarazo ge-
melar, en el cual la madre presentd amenaza
de aborto en varias ocasiones. MNacid 15 minutos
antes que su hermana gemela; fue extraida con



farcaps vy lloré inmediatamente. Tenia un angio-
ma tuberoso facial en el drea cutinea, de iner-
vacién sensitiva de la primera v segunda ramas
del nervio trigémino derecho, que se extendia
por el paladar blando de ese lado, v virices es-
casas en todo el miembro inferior derecho, Las
venas del fondo del ojo estaban algo dilatadas
en el derecho.

La nifia tuve un desarrolle psicomotor ligera-
mente retrasado y posteriormente presentd difi-
cultades escolares. A los 12 afios se valord el
rendimiento intelectual por la escala Terman-
Merrill, con resultado "promedio bajo”.

Se le comenzd a aplicar radioterapia al angio-
ma, poco antes de los 2 afios, por cuestiones
estéticas; desaparecid, pero dejd como secuela
una cicatriz extensa.

Presentd convulsiones tonicocldnicas generali-
zadas por primera vez a los 3 meses de edad y
posteriormente tuvo crisis de ausencia espors-
dicas. La epilepsia se controld con anticonvul-
sivantes y no presentd mas ataques a partir de
los 2 afos.

En las primeras radiografias se encontrd un
craneo pequefo para su edad, ¥y después, evo-
lutivamente, se ohservd asimetria craneal con
menor desarrollo del lado derecho.

En los estudios electroencefalogrificos se de-
tectaron. al principio, elementos irritativos ocei-
pitales y despuds aparecieron manifestaciones
de sufrimiento irritative en el temporal derecho
y posteriormente en todo el hemisferio, que ra-
ramente se generalizaban.

Ademds de la cicatriz, actualmente tieng atro-
fia dptica derecha, que pensamos fue provocada
por la radioterapia, v estrabismo divergente del
ojo derecho.

Se les realizd, a ella v a su hermana gemela,
estudio cromosémico en sangre periférica; se
interpretaron 15 metafases, observidndose en
ambas, 46 cromosomas y férmula cromosdmica
46.XX, por lo que se concluyd como normal,

DISCUSION

El primer estudio cromosdmico que
se realizd a un paciente a quien se diag-
nosticd un SSW, el cual no tenia signos
de mongolismo, fue el de Hayward vy
Bower, en 1960;® ellos encontraron 47
cromosomas debido a una trisomia auto-
sdmica identificada como ndmero 22. La
motivacion para realizar esta investiga-
cién fue la trisomia 15, observada por
Patau et al* en un enfermo malformado
que presentaba hemangiomas capilares
multiples, enoftalmia, defectos cardia-
cos, pulgares en gatillo, pliegues de si-
mio, etc., ademds, porque Fankhauser
y Humprey, en 1950,' habian encontrado
malformaciones angiomatosas asociadas
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a aneuploides inducidos artificialmente
en salamandras.

A partir de esta comunicacidén y se-
gin nuestro conocimiento, se han inves-
tigado, desde el punto de vista cromosd-
mico, 20 pacientes con S5W, ademais
del nuestro. Patau et al, en 1961.° encon-
traron una translocacién de un segmen-
to corto cromosdmico, unido al brazo
corto del poco conocido cromosoma do-
nor (D); los otros 19 estudios que han
sido normales, al igual que el nuestro,
fueron: 2 enfermos de Lehmann y Fors-
sman, en 1960;° 2 de Gustavson y Hadk,’
en el mismo afo; 3 de Hall, en 1961;°
7 de Hayward y Bower, en 1961;" 2 de
Patau et al, también en 1961;° 2 de Pitt
y Wiener, en 18966; v 1 de Abrizqueta, en
1967.

Se han encontrado otras trisomias
asociadas con variadas manifestaciones
clinicas, principalmente con retraso
mental, pero solamente en el mongolis-
mo (trisomia 21) ha sido posible encon-
trar una relacién causa-efecto.” Hayward
y Bower, en 1961," dieron 4 posibles ex-
plicaciones a la trisomia 22 que encon-
traron en un caso de SSW; primero, que
fuera ésta la causa del fenotipo carac-
teristico; pero el hallazgo de otros pa-
cientes con constitucion cromosdmica
normal indica que el sindrome puede ser
causado por otros factores de naturaleza
genética o ambiental, que la trisomia
fuese un acompanante no obligado, vy
que el defecto fenotipico estuviera ex-
presado al nivel celular; tercero, que la
trisomia no tuviera relacién con el feno-
tipo tipico, pero que fuera un cambio
asociado o eventual; y cuarto, que el
cromosoma extra encontrado fuera uno
supernumerario o cromosoma B,

Por un solo caso encontrado de triso-
mia 22 no se puede postular una rela-
cion causal entre ésta v el fenotipo del
S5W, sobre todo después del descubri-
miento de Fraccaro et al, en 1960,F de
un hombre clinicamente normal con tri-
somia 19.

La normalidad de los estudios cromo-
somicos en 20 de los 22 pacientes estu-
diados de SSW hacen dudar de la natu-
raleza genética de esta enfermedad.
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SUMMARY

Garcia Ortega, J. A. et al. Chromosomal makeup vp SturgeWeber syndrome. Report of 5
case ond review of the lteroture. Rev Cub Ped 52: 5, 1980,

We report the case of a 13-year-old girl with SWS along with the results of chromosomal
studies made with her and her sister— which were normal. Other 21 cases have been
studied. 19 were normal: In one trisomy 22 was found and in another one a trans-
location of a short chromosomal segment joined to the short arm of chromosome D
was observed. Mormality in 20 22 patients gives ground for doubts about the genetic
nature of this disease.

RESUME

Garcia Ortega, J. A. et al. Copstitution chromosomique du syndrome de Sturge-Weber.
A prapos d'un cas et revue de la littérature. Rev Cub Ped 52: 5, 1980,

Les auteurs présentent le cas dune fille dgée de 13 ans porteuse du syndrome de
Sturge-Weber (S5W), de méme que les résultats des études chromosomigues auxquelles
ont €té soumises elle et sa sosur jumelle, et lesquels ont été normaux. Vingt et un
autres cas ont étd étudiés, dont 19 normaux: un avec trizomie 22; et un avee trans-
location d'un segment court chromosomique lié au bras court du chromosome D. La nor
malité de 20 sur 22 patients, met en question la nature génétique de cette maladie.

PESKME

Egpcnﬂ gggera, ﬁ.A‘ H Ap. XpoMmoconHAA CTPYKTYDPE CHEIpOMA -
e-pedepa, NCTABNEHAEe OTHOTO cn%qaa B MPOCMOTD MENMINH
enggxnnrepaggpu.rmaav Cub Ped 52: 5, 1980. o 5 =

B macroAmell padoTe npemcraeifeTcA oaydal I3-TwiIeTHe#d NenovYHM
¢ CCB; &, TaXe pe3yibTaTH XLOMOCOMHHX AHANM30B, MOTODHE O
NpoBENeHH 2T0i NEeBOYKe M € CecTpe NBOLHANKE; De3yJsTaTH aHg
JHM30B CHIM HODMANEHIMM . HpoMe Ramero GLUmt RayYeHH emE
21 cmymait: 19 M3 KOTODHX CHWM HODMEJNBHIRMI; B ONHOM cayZae CH
Ja oCHapyxeHa TDUCOMMA 22, & B IPYyTOM CJOdae TPAHCIOKALUIA X0
ﬁarxaro CervMeHTa, CBA3AHHOTO ¢ KODPOTKOM pykof Xpomocowm N, =

OPMAJIBHOCTE ¥ 20 U3 2¢ NMAIMEHTOB 34CTARIASTCA 3A0YMATHCA HaX
TeHeTH4YecKoy NPEDPONOH 3TOrO NOpaxeid.
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