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Objetivo
Diagnosticar el mecanismo genético subyacente en un paciente recien nacido con dismorfia moderada

Pacientes, metodo y resultados

Neonato pretéermino de 32 semanas, que Iingresa por insuficiencia respiratoria, objetivandose artrogriposis en mano
Izquierda, pulgares largos, raiz nasal ancha, ligera blefarofimosis, y bultoma frontal.

Dado que no se consigue atribuir la clinica a ningun sindrome se solicita cariotipo, array | FISH para 22g11.2, en muestras
de sangre periféerica
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Figura 1: detalle de la duplicacion de la totalidad del brazo largo del % T = = T x Ty
cromosoma 13. La coexistencia de las sondas marcades en rojo (ganancia
de dosis), | en negro (dosis normal), I la consiguiente log,ratio son indicativas Figura 2: 46,XX,1(13)(g10)[77]/36,XX[13]

de mosaicismo

El resultado de |la FISH con sonda especifica de la region 22gl11.2 resultd normal, detectandose dos senales de
hibridacion. Mediante array CGH se observo una trisomia del cromosoma 13, aparentemente en mosaico estimado del
45% (figura 1). El resultado del cariotipo reveldo gque la trisomia se debia a una anomalia estructural compatible con un
Isocromosoma, con formula 46,XX,i(13)(gq10)[7]/46,XX[13]. Mediante QF-PCR se comprobé que la trisomia era dialélica.
El cariotipo de los padres resultd normal

Discusidn y conclusiones

La trisomia regular del cromosoma 13 se asocia al sindrome de Patau, con un fenotipo bien definido. La trisomia del
cromosoma 13 en mosaico es un fenomeno raro, que representa aproximadamente el 6% de los casos de trisomia 13 [1,2].
Es también poco frecuente gue vaya ligada a una anomalia estructural (segln nuestro conocimiento este es el primer caso
en gue se describen los dos acontecimientos en un mismo paciente). A diferencia de la trisomia reqgular, el fenotipo asociado
a la trisomia en mosaico puede ser ampliamente variable, lo que dificulta el diagndstico clinico. Aungue la afectacion en el
presente caso parecia ser moderada, la paciente fue exitus a los 2 meses de vida. No se ha establecido correlacion entre el
grado de mosaicismo Yy la gravedad de les manifestaciones clinicas [3], de manera gue la severidad estaria mas asociada a
la distribucion de las células trisémicas en los diferentes tejidos [4,5], lo que dificulta el asesoramiento

El patron dialélico, el mosaicismo y el cariotipo normal de los padres son compatibles con un error postcigotico, por lo que el
riesgo de recurrencia no se veria incrementado respecto a la poblacion general. Los resultados obtenidos permitieron
determinar el mecanismo mas probable por el gque se genero la trisomia, establecer este bajo riesgo y asesorar
adecuadamente a la pareja.
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