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En este reporte presentamos un anilisis de las caraterlsticas feno-
tipicas y de los dermatoglifos de un paciente, los cuales ceoinciden
con los descritos en casos con el sindrome trisomia 9p pura. EL carie-
tipe de este paciente mostrd, con técnicas de bandas G. la presencia
de un cromosoma con duplicacién en tanden de brazes cortos. El  ca-
riotipo de ambos padres fue normal, y se plantea una aberracién de
nove. Se discute ademas la  importancia de la correlacién fenotipo
cariotipo en estos casos.

INTRODUCCION

La trisomlia de brazos cortos del cromosoma 9 fue descrita por Rethoréd y
otros en 1970.

En la actualidad constituye un sindrome cromesdmico con un  patron
dismérfice especifico gue ha sido reportade por numerocsos autores. usual-
mente debido a scgregggionns anormales de portadores de diversas transloca-
ciones balanceadas. translocaciones no balanceadas de nove ¥ on menor
namera, dup 9p.

La impertancia que presenta la correlacidn fenotipe cariotipo en la
interpretacién de aberraciones cromosdmicas de novo. asi como en la profun-
dizacién de la delineacién de sindromes cromosémicos, motivé la  descrip-
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cidn en este trabajo, de las caracteristicas clinicas y dermatoglificam y
gu correlacién con la trisomla 9p debido a una duplicacidn de novo de bra-
zos cortos del cromozoma 9 en un paciente.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente A. A. M.. del sexo masculino., mestizo, de 1 afno y 5 meses de
edad, producte del tercer embarazeo de una pareja de 23 anos, respectiva-
mente, ambos saludables. La historia familiar no presenta datos de interés
genético.

Historia del embarazo: amenaza de parto prematurc a los 5 meses, infec-
cién renal tratada con mandelamina ¥y penicilina en el primer trimestre del
embarazo.

Historiam del parto: 42 semanas de gestacidn, fisioldgice. cefalico no
instrumentado.

Peso: 3 912 g, talla: 49 cm, circunferencia cefalica. 33 cm. Apgar 9/9.

Motivo de consulta: malformaciones del pabellén auricular derecho.

Examen fisico: bragquicefalia. fontanela anterior muy amplia con sutura
sagital abierta hasta metdpica. abombamiento parietal. Frente estrecha.
glabela prominente con continuidad de la ralz nasal. aplanamiento del ter-
cic medio de la cara.-cejas poco pobladas y bien dibujadas hacia la cola.
Hendiduras palpebrales pegquenas, profundas y sin desviaciones. hipertelo-
rismo, epicanto ¥ estrabismo convergente. punta nasal bulbosa. con ventanas
nasales en anteversién y septum nasal prominente.

Distancia nasolabial corta con filtro poco marcade. Labies fines con
comisuras hacia abajo. rictus unilateral al llante. frenille corto del
labio superior (figura 1). Qrejas asimétricas dando la impresidn de ser de
baja implantacién la izguierda. Oreja derecha no presenta antihélix y el
hélix estd poco enrollado siendo muy prominente en tanto que la izguierda
presenta sobreenrollamiento del hélix ¥ un antihélix prominente (figu-
ras 1 y 2).

Cuelle corto con piel redundante en la nuca. Térax ancho con teletelia.
Abdomen globuloso con ombligo cutdneo (figura 1). Mo visceromegalia.

Genitales: pene muy pequeno. no criptorquidia (figura 3). Fovea sacra.

Piel redundante. Manogs: surco simiano bilateral, clinodactilia del
quinto dedo de ambas manos,. con un solo pliegue de flexidn en la mano dere-
cha. Pies planos siendo el dereche valgo. Artejos cortos. Unas hipoplasicas
(Eigura 4).

Evolutivamente hasta lioys 18 meses se ha constatado retardo de la denti-
ciédn, retraso psicomotor (aun no se sentaba solo) ¥y del desarrollo del len-
guaje. Talla inferior al tercer percentil.

Examenes complementarios de rutina normales. Pruebas metabdlicas cuali-
tativas en orina negativas. Ultrasonido remal. normal. Estudio cardiovascu-
lar negative. Radiologia: marcade retrase de la edad ésea. al ane no hay
niclecs de crecimiento. Ausencia de falanges distales en artejos de ambos
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Figura 1. Facies caracte-
ristica. ojos profundos,
hipertelori=ems. epicanto,
estrabismo. nariz bulbo-
88, labios finos con ric-
tus unilateral. Orejas
malformadas. Cuello corte
¥ térax ancho.
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Figur; 2. Cara aplanada,
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braquicefalia. Oreja prominente.



Figura 4. Dedos cortos, pulgar de implantacién proximal. clinodactilia del
guinto dedo y ufias hipoplasicas.




pies. Rusencia de la segunda falange del quinto dedo de mano derecha y en
la mano izquierda cuneiforme y peqguena. Fondo de ojo normal.

ESTUDIO CITOGENETICO

Ardlisis de sangﬁu periférica por microtécnica (de nuestro laboratorio).
sin  sueroc  exdgeno Y tratamiento con tripsina segin método estandar, re-
veld en 30 metafases cariotipo 46.XY, dup (pl2z —+ p24). Cariotipe de
ambos  padres 46.XY y 46.XX respectivamente. con igual tratamiento (figu-
rag 5 y &).
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Figura 5. Cariotipo parcial del pa-
ciente ¥ de los padres.

Figura 6. Esquema de la duplicacién
p.
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DERMATOGLIFOS

Las caracteristicas de los dermatoglifos se presentan en las tablas 1 ¥
2 en las cuales se obseva anguleo atd en t°., linea modal C ausente, asi como
pliegue de flexién dnico en el gquinte dedo de la mano derecha. surco
simiano bilatera. vy clincodactilia. Quinto dedo bilateral. Palmas largas Yy
bragquimesofalangia (tablas 1 y 2).

TABLA 1. Caracteristicas de los dermatoglifos del
paciente. Huellas digitales vy posicidn
del trirradio axial

Posicidn del trirradio

Huellas digitales axial (t)

1 2 3 4 5 PII atd I. de Walker
Mano izquierda W R u u u -] 59* (t°) 33.9 % {(t")
Mano derecha W R U U U & 54° (t") 30.9 & (t')

Leyenda: W: vorticilo. U: bucle ulnar. R: bucle radial.

TABLA 2. Caracteristicas de las huellas palmares
del paciente

Huellas palmares

Tenar Hipotenar 12 I3 14 Modal A Modal C Modal D MLI

Mano 0 0 0 0 ] 5 ausente 11 11
izquierda

Mano Lda 0 0 ] 0 5 ausente 9 9
derecha

Leyenda: Ld: bucle distal. 0: campo abierto. MLI: indice de lineas princi-
pales.

Las caracteristicas clinicas observadas en este paciente concuerdan con
la dismorfia cranecfacial y de extremidades distales descritas en la iite-
ratura para la trisomia 9p pura (tabla 3). De acuerdo con De Grouchy, las
anomalias mayores de los genitales no estan reportadas. como por ejemple el
micropene., caracteristice de la trisomia 9 completa. sin embargo. en las
hembras puede observarse hipotrofia de labios menores y aungue no estd con-
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signgdc en la descripcién clinica del caso reportado por Baccichelti y Ten-
coni pueden apreciarse genitales similares a los de nuestro paciente en la
foto publicada en este articule.

TABLA 3. Correlacidn fenotipica del paciente de
acuerdo con la participacién de trisomia
9 total y trisomia 9p pural

Trizsomia Faciente Trisomia 9p pura
Microcefalia W - Microcefalia
Dolicocefalia - * Bragquicefalia
¢jos hundidos * - 0jos pequenos ¥y hundidos
Desviacidn mongoloide - + Desviacion antimongoloide
Hipertelorismo * Hipertelorismo
Funta de la nariz bulbosa + + Nariz bulbosa
Malformacidn de corejas * + Orejas grandes y despe-

gadas
Retrazo mental * - Retraso mental
Retrase del lenguaje + * Retraso del lenguaje
Anomalias cerebrales - + Fentanela anterior amplia
Retromicrognatia : - Distancia nasolabial
corta
Antihélix prominente - - Ventanas nasales en ante-
versidn
Anomalias costales - - Térax ancho
Monodactilia - + Segunda falange corta
Agenesis de percné. calcdneo - . Edad ¢sea retardada
y tarso
Defectos vertebrales - * Teletelia
Criptorquidia - * Estrabismo
Hipoplasia escrotal - - Exposicidon de dientes
superiores
Micropene + * Sonrisa asimétrica
Persistencia del conducteo - + Comisuras labiales hacia
arterioso abaju
Comunicacién interventricular - * Surco simiano
* Unas displasticas

No se ha demostrado la presencia de anomalias congénitas de corazén y
grandes vasos en nuestro paciente. Estas sl se reportan en la trisemia 9 o
en mosaicos  de ?trisomia 9. Malformacicnes de este tipo son raras en la
trisomia pura 9p.

También constituyen una caracterﬁsticaﬁ?; esta entidad el retrasc mental
variable y del desarrollo del lenguaje. Los dermatoglifos del paciente
revelan caracteristicas tipicas tales como palmas largas., surce simiano,
braguimescfalangia c¢on fusidén del pliegue de flexidn del guinto dedo, cli-
nodactilia. trirradic axial en t', ausencia de trirradio subdigital, linea
modal D terminad; en 11 y 9. ausencia de figuras interdigitales. Esta
reportada. ademas. alta frecuencia de figuras tenares. en nuestroc paciente
sdlo se observd un bucle distal (Ld) en la regién tenar de la mano

576



izguierda y en las figuras digitales no se encontraron arcoy., Ccuyo exceso
astd incluide com una caracteristica bastante frecuente. A pesar de que
estos tltimos hallazgos no concuerdan con los de nuestro paciente. el res-
to de los parametros ponen de manifiesto la importancia de este estudio en
1a evaluacién fenotipica. fundamentalmente de los pacientes con cromosomo-
patias.

Las caracteristicas fenotipicas de este caso corresponden a una trisomia
9p pura, pues la inclusidn de un fragmento de brazo largo se acompana de
malformaciones més severas y que se ajustan méas al fenotipo de la trisomia
9 completa (ver tabla 3).

La trisomia 9p pura puede producirse por una ruptura de la constriccidn
secundaria y su posterior fusién con un acrocéntrico o puede estar aso-
ciada con monosomias o trisomias parciales de otros cromosomas como resul=-
tade de ﬂggregaciones anormales de translocaciones reclprocas balan-
ceadas.

En nuestro case ha sido el resultado de una duplicacién en tanden del
braze corto completo del cromosema 9 de nove (figura 5). al ser el ca;iu-
tipo de ambos padres normales. hecho éste también reportado por Moteji.

La correlacién fenotipo cariotipe constituye una ayuda objetiva en la
interpretacién de trisomias 9p scbre todo en las gue incluya brazes largos
ip ter =+ gl a g3y. en rearreglos cromosomicos de novo, en los cuales
resulta dificil decidir la procedencia del fragmento extra, asl como para
la evaluacién de estudios enzimaticos adecuados de acuerdo coEal?i genes
que han sido localizados en determinados segmentos cromosémicos.”

An analysis of phenotypic characteristics and dermatoglyphics of a patient,
which agree with those described in patients with pure trisomy 9p syndrome.
ijs reported in this paper. The karyotype of this patient showed. with G
banding technigques, the presence of the chromosome with duplication in tan-
dem of short arms. The karyotype of both parents was normal, and a novo
aberration is stated. Importance of phenotype-karyotype correlation in
these cases is also discussed.

Dans ce travail on présente une analyse des caractéristiques phénotypiques
et des dermatoglyphes d'un patient, lesquelles colncident avec celles - gui
ont &té décrites dans les cas du syndrome de trisomie 9p pure. Le caryotype
de ce malade a montré, & 1'aide des techniques de bandes G. la présence
d'un chromosome & duplication en tandem & bras courts. Le caryoctype des
deux parents a été normal et on considére gqu’'il s'agit d'une aberration
nove. On discute aussi 1'importance de la corrélation phenotype-caryotype
dans ces cas.
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