Salud en Tabasco

ISSN: 1405-2091
revista@saludtab.gob.mx

Secretaria de Salud del Estado de Tabasco
México

Gomez-Valencia, Luis; Rivera-Angles, Miriam Margot; Morales-Hernandez, Anastasia; Bricefio-
Gonzélez, Maria de los Remedios; Toledo-Ocampo, Ezequiel; Cornelio-Garcia, Ramoén Miguel
Sindrome por delecion del cromosoma 12 (12p-). Reporte de un caso
Salud en Tabasco, vol. 14, nium. 1-2, enero-agosto, 2008, pp. 759-762
Secretaria de Salud del Estado de Tabasco
Villahermosa, México

Disponible en: http://www.redalyc.org/articulo.oa?id=48711537008

Coémo citar el articulo [ &\ //!

Numero completo . -, o
P Sistema de Informacion Cientifica

Red de Revistas Cientificas de América Latina, el Caribe, Espafa y Portugal
Pagina de la revista en redalyc.org Proyecto académico sin fines de lucro, desarrollado bajo la iniciativa de acceso abierto

Mas informacion del articulo


http://www.redalyc.org/revista.oa?id=487
http://www.redalyc.org/articulo.oa?id=48711537008
http://www.redalyc.org/comocitar.oa?id=48711537008
http://www.redalyc.org/fasciculo.oa?id=487&numero=11537
http://www.redalyc.org/articulo.oa?id=48711537008
http://www.redalyc.org/revista.oa?id=487
http://www.redalyc.org

CASO CLINICO

Sindrome por delecion del cromosoma 12 (12p-). Reporte de un

Caso

Luis Gémez-Valencia, Miriam Margot Rivera-Angles,® Anastasia Morales-Hernandez,® Maria de
los Remedios Bricefio-Gonzalez,” Ezequiel Toledo-Ocampo,® Ramon Miguel Cornelio-Garcia®

luigova@yahoo.com.mx

RESUMEN

Introduccion. Lasdelecionesend brazo corto del cromosoma
12 son aberraciones cromosdmicas estructurales muy raras,
caracterizadas fundamentalmente por retraso mental, talla
baja, dismorfismo facial y alteracién de la conducta. Caso
Clinico. Masculino de 6 afiosde edad, originarioy residente
de San Cristébal delas Casas, Chiapas, México, producto de
la segunda gesta, de padres jovenes no consanguineos.
Embarazo de 32 semanas, parto distécico, sostén cefdlico
hasta los 8 meses de vida, bipedestacion a afioy caminé a
los 2 afios de edad. Inicia su padecimiento alos 5 afios de
edad, cuando |os padres notaron problemas de agresividad
y conducta. A laexploracion fisica: peso 20.90Kg., talla103
cm., actitud libremente escogida, fisuras palpebral es oblicuas,
puente nasal alto, pabellones auriculares de implantacion
baja, cuello corto, hipertel orismo detetillas, cubitusvalgus.
El cultivo delinfocitos para cariotipo mostré delecion en e
brazo corto del cromosoma 12 (12p-). Conclusion. El caso
presentado agui corresponde clinicay citogenéticamente a
unadelecién del brazo corto del cromosomai2.
Palabrasclave: Cromosomopatia, sindrome 12p-, delecién
cromosdmica.

SUMMARY

Introduction. The deletion in the short arm of chromosome
12 arevery rare structural aberrations, these aberrations are
characterized fundamentally by mental retardation, low
stature, dismorphic features and behavioural problems.
Clinical case. Masculine of 6 yearsold, original and resident
of “San Cristébal delasCasas’, Chiapas’, Mexico, product

of the second deed, nonconsanguineous young parents.
Pregnancy of 32 weeks, distocic childbirth, hemaintained a
cephalic until the 8 months of life, he stanted up on hisfeet
at on year but he walked until the second year. He initiates
its disease at 5 years old, when his parents noticed
behavioural and aggressiveness conduct. Physical
examination revealed 20.90 kg, 103 cm length, an attitude
freely selected, oblique palpebrales fissures, high nasal
bridge, auricular pavilions of low implantation, short neck,
hipertelorismo of nipples, cubitus valgus. The culture of
lymphocytes for karyotype showed deletion in the short
arm of chromosome 12 (12p-). Conclusion. The case
presented herefitsclinicaly and cytogenetically to adeletion
of the short arm of chromosome 12.
Keywords. Chromosomopathy,
chromosomic deletion.

syndrome 12p-,

INTRODUCCION

El retardo mental es debido a una diversidad de factores
genéticosy ambientales, constituyendo lamanifestacion de
unadisfuncion cerebral que se originadurante el periodo de
desarrollo, dando como resultado limitacion de habilidades
adaptativas, como son la comunicacion, € cuidado de uno
mismo, las habilidades sociales, la salud, la seguridad, el
trabgjo, entre otros mas.! Cerca del 30% de los pacientes
con retardo mental severo son genéticamente determinados
y en ellos, |as aberraciones cromosdmi cas como monosomias
y trisomias, ocupan uno de los primeros lugares.'?

Las deleciones en el brazo corto del cromosoma 12 son
aberraciones cromosdmicas estructurales muy raras. Hasta
la fecha se han descrito en 10 pacientes con deleciones
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CASO CLINICO

intersticialles en e brazo corto del cromosoma 12,
caracterizandose fundamentalmente desde € punto de
vista clinico por dismorfismo facial, tala baja, retardo
mental y alteracion de la conducta.? El brazo corto del
cromosoma 12 es una de las regiones usualmente
involucrada en enfermedades malignas hematolégicas,
fundamentalmente leucemia mieloide aguda, sindrome
de mielodisplasia y enfermedad mieloproliferativa,®*
observandose deleciones del brazo corto del cromosoma
12 en aproximadamente el 5% de todos los recién
nacidos.® Esta pérdida de material genético sugiere la
presencia de un gen supresor tumoral que juega un papel
importante en la regulacion del crecimiento y en la
diferenciacion del sistema  hematopoyético.®
Recientemente se ha sefidlado que los rearreglos
subteloméricos en este cromosoma, representan una de
las causas més frecuente de anomalias congénitas
mlltiplesy de retardo mental.®

Este trabgjo tiene como objetivo dar a conocer el caso de
un paciente del sexo masculino con delecién en el brazo
corto del cromosoma 12 y andlizar las caracteristicas
clinicas presentadas.

PRESENTACION DEL CASO CLINICO

Masculino de 6 afios de vida (Propositus 111-2) (Fig. 1),
con antecedente familiar de una hermana mayor de 11
afios de edad, con retraso psicomotor de etiologia no
especificada (111-1). El paciente es originario y residente
del municipio de San Cristébal de las Casas, Chiapas,
México, producto de la segunda gesta, de padres jovenes
al momento del nacimiento, é de 27 afios y €ella de 26
afios, no consanguineos. Desarrollo del embarazo de 32
semanas, obtenido por cesérea, cefdico. Se desconoce
somatometria a nacimiento. Por interrogatorio se sabe
que obtuvo el sostén cefdlico hasta los 8 meses de vida,
bipedestacion al afio y camind alos 2 afios de edad.

FIGURA 1. Arbol genealdgico en donde se observa al
propositos y su hermana mayor con retardo psicomotor.

Inicio su padecimiento a los 5 afios de edad, cuando los
padres notaron bajo aprovechamiento escolar vy
problemas de conducta caracterizados por agresividad y
auto agresion, motivo por el cua fue llevado a Hospital
del Nifio “Dr. Rodolfo Nieto Padron” del municipio del
Centro, Tabasco, México. A la exploracion fisica: peso
20.90 Kg., talla 103 cm., bien conformado, en actitud
libremente escogida, con dificultad para pronunciar su
nombre, coordinacién motora adecuada para su edad
cronoldgica; craneo braquicéfalo, frente amplia, fisuras
palpebrales oblicuas, telecanto bilateral, puente nasal
alto, pabellones auriculares grandes y de implantacién
baja, micrognatia, cuello corto, hipertelorismo de
tetillas, cubitus valgus, manos con acortamiento
falangicos, estando € primer dedo de ambas manos
ancho (Fig. 2 y 3). Los estudios de rutina consistentes
en: biometria hemética, quimica sanguinea y examen
genera de orina fueron normales. Las determinaciones
de aminoécidos totales en orina de 24 horas resultaron
negativos. Para el estudio citogenético se extrajeron 3 ml
de sangre periférica para cultivo de linfocitos y andlisis
cromosomico por el método citado por salamanca’ (de
Morread y de Arakaki y Sparkes).

FIGURA 2. Frente amplia, fisuras palpebrales oblicuas,
boca en carpay micrognatia.
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FIGURA 3. Obsérvese la implantacion baja de los
pabellones auriculares, € cuello corto, y alargamiento de
su carade formatriangular.

El material de lectura incluyd a 20 metafases
identificandose deleciéon en e brazo corto del
cromosoma 12 (46, XY, 12p-) (Fig. 4y 5).

FIGURA 4. Metafase en donde se puntualiza con una
flechalaregion del cromosoma 12 delecionada.

CASO CLINICO

FIGURA 5. Cariograma identificando a los pares
cromosdmicos ordenados por su tamafio, la posicion del
centromero y las bandas cromosdmicas. La flecha
identificaa cromosoma delecionado.
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DISCUSION

En los ultimos afios se ha hecho evidente la ocurrencia
de anomalias citogenéticas en diferentes trastornos, tanto
malignos como en agquellos en donde el retardo metal es
una complicacién derivada;® por otra parte, con €l
mejoramiento en las técncas de cultivo y métodos de
bandeo, se han identificado el 80% a 90% de
anormalidades cromosdmicas.®'® La delecion del brazo
corto del cromosoma 12 es un sindrome raro y se
caracteriza por un aspecto fenotipico muy amplio.>+®
L as manifestaciones clinicas descrita en € presente caso
son concordantes con lo reportado por Kivliny colst y
Glasser y cols? quienes describen que los pacientes con
este tipo de delecion en el brazo corto del cromosoma 12
presentan retraso psicomotor, dismorfismo craneofacial
y microcefalia. Baroncini y cols®® a describir €l caso de
una nifia con delecion 12p resalta como importante el
retardo del crecimiento intrauterino, labio y paladar
hendido, lengua protruyente y pabellones auriculares
pequefios y de implantacion baja, sugiriendo que estos
datos clinicos constituyen un fenotipo comuin en este
tipo de aberracion cromosomica. El paciente que
reportamos aqui no tiene hendidura de labio ni de
paladar, asi como tampoco anormalidades en la lengua,
pero comparte la mayoria de los datos dismorfol6gicos
descrito por los autores antes citados; no obstante y de
acuerdo a Kiblin y cols* se considera que la variacion
fenotipica encontrada en los distintos pacientes con
delecién 12p es causada probablemente por diferencias
en el tamafo del segmento de la delecidn, o por la
presencia 0 ausencia de genes mutados en e segmento
homdlogo, observacion que es apoyada por Baker y
cols.,** al reportar
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unafamiliaportadorade unadelecion subteloméricacriptica
del brazo corto del cromosoma 12 y encontrar un fenotipo
variable caracterizado por retraso mental leve, problemasde
conducta severay dificultad del aprendizaje.

Los autores del presente trabajo consideran que € retraso
mental es unaindicacién en cualquier edad delavida, para
la realizacién del cariotipo y descartar anormalidad
cromosdmica numérica o estructural, lo cual privilegia el
asesoramiento genético a pacientes y/6 familiares, con €
objetivo de contribuir a limitar €l nimero de casos en la
familia
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