CASO CLINICO

Monosomia Parcial del Brazo Corto
del Cromosoma 9.

Partial Monosomy of the Short Arm of Chromosome 9.

Torres E', Monjagata N', Herreros MB"?, Ascurra M°, Rodriguez S', Ayala A'.

RESUMEN

Existen aproximadamente 100 casos reportados con monoso-
mia parcial del brazo corto del cromosoma 9 a nivel mundial.
Se trata de una aberracion cromosomica estructural rara don-
de aproximadamente el 85% de los casos, la deleccion corres-
ponde a una mutacion de novo, esporadica y espontanea.
Ocurre muy tempranamente durante el desarrollo embriona-
rio, por razones ain desconocidas y por lo general involucra a
la porcion del cromosoma 9p22. Esta cromosomopatia podria
sospecharse desde el nacimiento, por las caracteristicas feno-
tipicas faciales y la presencia de pliegues palmares profundos.
Se describe el caso de una paciente de sexo femenino de 15
aflos, a quién se le realizod el estudio citogenético por retardo
mental y dismorfias varias. El estudio cromosomico llevado a
cabo en sangre periférica reveldo el siguiente resultado:
46,XX,del(9p22). Larealizacion temprana del estudio citoge-
nético en pacientes portadores de retardo mental y dismorfias
es de gran importancia ya que permite establecer el diagnosti-
co y el prondstico del paciente y realizar el correspondiente
asesoramiento genético familiar.

Palabras claves: Monosomia, cromosoma 9, dimorfismo, re-
tardo mental.

ABSTRACT

Worldwide, approximately 100 cases of partial monosomy of
the short arm of chromosome 9 have been reported. The
condition is a rare structural anomaly of the chromosome that
in approximately 85% of cases represents a deletion due to a
mutation that is de novo, sporadic, and spontaneous. The
mutation occurs very early in embryonic development for
reasons that are yet unknown, and generally involves a
portion of the chromosome 9p22. This chromosomal
condition may be suspected from birth due to phenotypic
facial characteristics and the presence of deep palm creases.
We describe a 15-year old female patient on whom a
cytogenetic study was done due to mental retardation and
various malformations. The chromosomal study, done using
peripheral blood, showed 46,XX of the 9p22. Early
performance of cytogenetic studies in patients with mental
retardation and malformations is important in establishing a
diagnosis and prognosis for the patient and for performing the
appropriate family genetic counseling.

Key words: Monosomy, chromosome 9, malformation,
mental retardation, chromosome disorders.
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INTRODUCCION

La monosomia parcial del brazo corto del cromosoma 9
constituye el Sindrome de la delecion 9p, este trastorno
constituye una aberracion estructural rara y desde su des-
cripcion inicial en 1973 por Alfi et al, se han reportado
aproximadamente 100 casos "”. Los pacientes con esta
anomalia presentan en general un crecimiento normal.
El coeficiente intelectual (CI) medio es de 49, con un in-
tervalo comprendido entre 33 y 73 y con frecuencia son
personas muy sociables. A nivel creaneofacial presentan
las siguientes caracteristicas clinicas: craneosinostosis
con afectacion de sutura metopica que causa trigonoce-
falia; occipucio plano. Ademas presentan; fisuras palpe-
brales inclinadas hacia arriba, epicantus, ojos prominen-
tes secundarios a crestas supraorbitales hipoplasicas; ce-
jas arqueadas y altas; hipoplasia mediofacial con nariz
corta, depresion del puente nasal y filtrum alargado; bo-
ca pequeiia, micrognatia; orejas malformadas y dismor-
ficas, de implantacion baja y rotadas hacia atrés, con 16-
bulos hipoplasicos y adherentes; cuello corto y ancho
con linea de implantacion del cabello baja. En las ma-
nos, pliegues palmares unicos, las falanges medias de
los dedos son cortas con pliegues de flexion extra, falan-
ges distales y ufias cortas, con un exceso de patrones en
espiral en las huellas dactilares de las puntas de los de-
dos, y defectos de posicion del pie. A nivel cardiovascu-
lar presentan comunicacidn interventricular; persisten-
cia del conducto arterioso y/o estenosis pulmonar .
Entre otras manifestaciones reportadas se describen: es-
coliosis, pezones ampliamente espaciados, separacion
de los musculos rectos del abdomen, hernia inguinal y/o
umbilical, micropene y/o criptorquidia en los varones,
y labios hipoplasicos en las mujeres . Entre las anoma-
lias ocasionales se citan: ptosis, paladar hendido, atresia
de coanas, polidactilia post axial, hernia diafragmatica,
hidronefrosis; anomalias radioldgica en costillas, clavi-
culas vertebras 7.

DESCRIPCION DEL CASO CLINICO

Adolescente de 15 afios de edad, hija de madre de 54
aflos y padre de 61 aflos, al momento de la consulta.
Madre sana, padre alcohdlico, sin consanguinidad. Sin
antecedentes familiares Figura 1, ni antecedentes
patologicos durante el embarazo. La nifia nace a las 40
semanas de gestacion en un parto normal con hipoxia
perinatal, peso al nacimiento 2.400 grs. Present6 retardo
del desarrollo sicomotor con marcha a los 2 afios y 6
meses. Menarca a los 13 aflos con menstruaciones
normales y regulares 30/3-4. La paciente fue referida a
la consulta de Genética por retardo mental y cuadros
depresivos. Al examen fisico: trigonocefalia, frente
ancha, perfil chato, hipoplasia malar, epicantus,
hipertelorismo, fisuras palpebrables estrechas con
inclinaciéon antimongoloide, puente nasal alto, narinas
amplias con punta en pico y anomalias dentales. Orejas
de implantacion baja, lobulos hipoplasicos y adherentes
(Figura 2, 3 y 4). Dedos largos, dolicomesofalanges,
conufas hiperconvexas y laxitud articular. Lunar de

[II[' ALBINISMO

Figura 1: Arbol Genealdgico de la familia.

Figura 2: Notese la frente amplia, filtrum largo,
nariz picuda y anomalias dentales.

Figura 3: Se observa la presencia de los dedos largos,
dolicomesofalanges, con ufias hiperconvexas
y laxitud articular.
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Figura 4: Véase perfil chato, orejas de implantacion
baja y l6bulos hipoplasicos y adheridos.

10x6 cm en abdomen. Ruidos cardiacos normales y
retardo mental severo. Se solicitdé el estudio
cromosomico a fin de identificar la etiologia.

El estudio cromosomico fue llevado a cabo en sangre
periférica a través del cultivo de linfocitos “'”; fueron
analizadas 50 metafases con bandas G y C, mediante el
software para analisis cromosomico VideoTesT- Kari o
3.1, donde se reveld la presencia de una delecion en el
brazo corto del cromosoma 9 (Figura 5y 6). Siendo el
cariotipo de la paciente 46,XX,del 9 (p22).

a) Cromosoma 9 N

b) Cromosoma 9 p-

Figura 5: En a) se observa el idiograma del
cromosoma 9 normal (N) y en b) el cromosoma 9
delecionado.

flecha la delecion del brazo corto del cromosoma 9
p-).

DISCUSION

La delecion 9p es conocida por la heterogeneidad y
variabilidad en el sitio de ruptura, pero la region critica
corresponde a un intervalo de 4-6 Mb conocida como
region 9p22, la misma delecion encontrada en la
paciente, que se utiliza como consenso para el
delineamiento del fenotipo en estos pacientes ”.

En alrededor del 85% de los casos, la delecion
corresponde a una mutacion de novo, esporadica y
espontanea que ocurre muy tempranamente durante el
desarrollo embrionario, producido por razones
desconocidas y que por lo general involucra a la
porcion distal 9p22; el 15% restante resulta de una
translocacion parental por lo que los progenitores
deben ser estudiados ““. Los cariotipos de los padres
aun no se ha realizado, por lo que se desconoce el
origen de la deleccion; pero en cuanto al riesgo de
recurrencia, si el cariotipo de los padres fuera normal se
presume que este seria negligible y si uno de los padres
fuese portador el riesgo de recurrencia en la familia
seria alto . Suponemos que este no es el caso de la
paciente porque se trata de la séptima hija y no existen
antecedentes previos en la familia (Fig. I).

El diagndstico de esta enfermedad deberia ser realizado
en forma precoz, de ser posible al nacimiento ““'”. El
caso en estudio no se ha beneficiado con ello, debido al
bajo nivel sociocultural de la familia, que solo
consultaron cuando la joven presentd trastornos
siquiatricos, los cuales son comunes en este Sindrome a
medida que avanza la edad “”. Esto ultimo resalta la
importancia de sugerir la consulta con un genetista ante
la presencia de pacientes portadores de retardo mental
con malformaciones diversas, a fin de establecer el
diagnostico y realizar el asesoramiento genético
familiar con respecto a las caracteristicas, el manejo y
la forma de herencia de la patologia en cuestion.
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