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TRANSLOCACION CROMOSOMICA 46,XX T(5;9) (P15,P13)
EN UN DIAGNOSTICO PRENATAL CITOGENETICO
Y SU ESTUDIO, FAMILIAR

CENTRO NACIONAL DE GENETICA MEDICA. INSTITUTO
SUPERIOR DE CIENCIAS MEDICAS DE LA HABANA

Dr. Hector Casarnia Mata,* Lic. Susana Menéndez Cam-
porredondo, ** Dra. Florana Menéndez Camporre-
dondo, *** Tec. Barbara Moreno Heredia, ###*%
Tec. Eva Carvajal Miranda**** y Lic. Martha
Lavista Gonzdlez**

Se  realiza el Diagnéstico Prenatal Citogenético mediante cultivo de
liquido amnidtico por avanzada edad materna. Se detecta la férmula
cromosdmica siguiente: 46.XX.t(5:9) (9-pter+9p21.1::5pter:9pl3.3 =
9qter) en el 100 % de les metafases analizadas. Al realizar estudios
cromosdémicos en sangre’ periférica a los padres se encontréd la misma
translocacion en el padre. Se le informa a la pareja en la Consulta de
Asesoramiento Genético, quicnes optan por continuar el embarazo. Se
realizan estudios cromosdmicos a otros miembros de la familia.

INTRODUCCION

Estudios poblacionales sugieren que losz reordenamientos cromosdmicos
balanceados pueden encontrarse en " al menos 1 de cada 250 matrimonios.
éstoa sdlo pueden ser identificados si se detecta una concepeidn previa
cromosdmicamente anormal o si el analisis cromosdmico se realiza a la
familia por otros propésitos.

El riesgo de anormalidad fetal en el embarazo de portadores de una abe-
rracidn cromosémica transmisible, depende del sexo del padre portador (fun-
damentalmente en translocaciones robertsonianas) ¥ el tipo de aberracidn:
ademids no =se altera con la edad materna y representa el 5 % del total, Se
reporta que de las translocaciones reciprocas la proporcién de aberraciones
no balanceadas encontradas fue del 11.7 % ¥ no se encontraron diferencias
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si el padre o la madre eran portadoras: los cromosomas 4, 9, 18 v 22 fue-
ron los mads frecuentemente involucrados en reordenamientosz familiares.

Presentamos una translocacidon 46.XX.t(5:;9) (plS:;pl3) detectada por
diagnéstico prenatal citogenético en una paciente de avanzada edad materna,
donde los estudios posteriores mostraron una transmisién familiar a dicha
paciente.

MATERIAL Y METODO

CULTIVO DE LIQUIDO AMNIOTICO

S5e efectia el Diagnéstico Prenatal Citogenétice (DPC) mediante cultivo
de liquide amnidtico. por avanzada edad materna (42 anos) a las 16 semanas
de gestacidn previeo ultrasconido v mediante la amniocentesis. Se analizaron
20 metafases de cromosomas fetales por medieo de bandas G(GTC).

CULTIVO DE SANGRE PERITFERICA

El estudie cromosdmice en sangre de la familia se realizd por los
métodos_de rutina. donde se analizaron al menos 20 metafases con bandas
G(GTIG) .

RESULTADO Y DISCUSION

Las translocaciones e inversiones estin asociadas con un riesgo particu-
lar. Si en una familia ha nacido un nine con malformaciones congénitas, el
riesgo de recurrencia tiende a ser alto, alrededor del 20 %. $i la anomalia
cromosdmica s¢ ha descubierto durante la investigacidn de abortos esponta-
neos el riesgo es menor del 5 %. HRecientes observaciones complican el sig-
nificado de las translocacicnes balanceadas detectadas por DPC. donde por
ejemplo Breg et al. sugieren un incremento en la incidencia de retraﬁo men-
tal entre los individuos con translocaciones reciprocas balanceadas.

Detectamos prenatalmente la translocacidén balanceada:

46, XX.t(5:9) (9pter=9p2l.1::5pter-S5qter;9pl3.3--9qter) (figura 1) que

resultd ser igual a la del padre (I-2) (figura 2).
Se han observado casos en los cuales teniendo ambos similares transloca-

ciones balanceadas, en la progenie se ha encontrade algin tipo de malforma-
¢idn. al parecer a causa de peguenas pérdidas de material en el momento de
la recombinacién. que no son detectables por las técnicas citogenéticas de
rutina. La pareja decididé. luego del asesoramiento gendtice, continuar el
embaraze que concluyd con una nina fenotipicamente normal (II-3).

Se realizaron estudics cromosdmicos a todos los miembros de la familia
paterna del matrimonio anterior (figura 3) y se detectd la misma transloca-
cién en la hija (II-I) (figura 4) v una trisomia parcial 9p en la nieta

(III-I) (figura 5). Otros casos de trisomia 9 descritos en la literatura
médica revelan gque las translocaciones que invelucran _este cromosoma

suceden preferentemente con los cromosomas 14. 15, 21 y 22,
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FIGURA 2. Metafase. cariotipo y-férmuln cromosémica del padre del caso o
DPC portador de la misma translocacion balanceada {caso 1-2).
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FIGURA 3. ALbol genealdgice con los cariotipos parciales de los casos
tadores de la translecacidn.
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FICURA 4. Metafase, cariotipe ¥ férmula cromosémica de la hija del ler.
matrimonieo pertadora de la misma translocaciém (II-I).
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FIGURA 5. Metafase. cariotipoc y Eérmula cromosdmica de la nieta del ler.
matrimonio con trisomlia parcial 9p {casec III-I).
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En nuestro caso. el cromosoma involucrado es el 5. como se muestra eon
les cariotipes correspondientes. El hallazge de esta trisemla parcial
transmitida de forma no balanceada por la via materna. presenta signos con-
cordantes con los descritos por la literatura médica como son: desviacién
antimongeloidea de los ojos. nariz ancha y bulbosa, orejas grandes y de
implantacion baja. deformidad e implantacidn andmala de los dientes, defor-
midad esquelética, ademés de labio leporino y paladar hendide (Ffigura 6).
signos no descritos en estos casos. El resto de los miembros de la familia
€3 normal.

FIGURA &. A) Paciente III-I portadora de la trisomia parcial 9p a los pocos
meses de nacido: B) luego de corregido el defecto nasolabial.

SUMMARY

ytogenetic perinatal diagnosis by culture of amniotic fluid is performed
because of advanced maternal age. The following chromosomal formula:
46, X%.t(5:9) (9-pter-»9p2l.1::5pter: 9pl3.3 +9qter) is detected in 100 % of
metaphases analyzed. At the performance of chromosomal studies in periphe-
ral blood to the parents. the same translocation is found in the father.
The couple are advised at the Genetic Advisory Outpatient Service. They
determine to carry on pregnancy. Chromosomal studies are performed to other

members of the family.

Au moyen de la culture du liquide amniotigue. on pese le Diagnostique
Anténatal Cyteogénétique en raison de 1'age avancé de la mére. On détecte la
formule chromosomigque suivante: 46.XX.t (5:9) (9-pter-+9p2l.1::5pter:
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9pl3.3 »9qter) dans 100 % des métaphases analysées. Les études chromoso-
migues du sang périphérique des parents ont révélé la méme translocation
chez le pére. Le couple est renseigné sur cette guestion dans la Consulta-
tion de Conseil Génétigque., mais ils optent pour continuer la grossesse, Des
studes chromosomiques sont aussi réalisées chez d'autres membres de la
famille.
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