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CASO

SINDROME DE DOWN POR MOSAICO, REPORTE
DE CASO ECUADOR.

MOSAIC DOWN SYNDROME, CASE REPORT ECUADOR.

Cristian Carlos Ramirez Portilla’, Michelle Domenica Sarmiento Rubio?, Ménica Carolina
Quezada Pardd?, Jessica Tamara Orellana Cordova?.

RESUMEN

El sindrome de Down, es una de las principales causas de discapacitada intelectual relacionada a alteraciones
en los cromosomas humanos, el sindrome de Down por mosaismo es uno de los tres tipos de alteracién
cromosomica que se presentan en estos pacientes, encontrandose en |% al 4% de los casos reportados de este
sindrome, en los cuales las caracteristicas fisicas son casi imperceptibles a una simple valoracion. Presentamos
el caso clinico de paciente masculino de 9 meses de edad que acudié a valoracion médica por retraso leve
madurativo e infecciones respiratorias a repeticion.

TMaster en genetica,
especialista en biologia
molecular, docente Universidad
Catolica de Cuenca, Ecuador

ABSTRACT

Down syndrome is one of the main causes of intellectual disability related to alterations in human chromosomes.

Mosaic Down syndrome is one of the three types of chromosomal alteration that occurs in these patients, being
1% at 4% of the reported cases of this syndrome, in any of the physical characteristics are almost imperceptible
to a simple assessment. We present the clinical case of a 9-month-old male patient who attended a medical

evaluation for mild maturational delay and repeated respiratory infections.

INTRODUCCION

| sindrome de Down fue descrito por

primera vez por el medico britanico John
Langdon Haydon Down en el afio 1866 que
describe las caracteristicas fisicas de varias
personas con discapacidad intelectual en las
cuales no se conocia su etiologia. En el afio
1958 Jérome Lejeune genetista medico realiza
varias investigaciones en los cromosomas
humanos de personas con discapacidad
intelectual y caracteristicas fisicas semejantes,
donde se pudo observar alteraciones en el
par 21 de los cromosomas de estas personas
afectadas con este sindrome .

El sindrome se ha observado que presenta
una incidencia de 1 por cada 700 nacidos en
América del Sur, siendo el sindrome de Down
por mosaico el 1% al 4% de la causa etioldgica
cromosémica de esta patologia, observandose
la configuracion de los cromosomas de la
siguiente manera 47, XX+21 /46, XX (pacientes
femeninas), 47, XY+21/ 46, XY (pacientes
masculinos) %

Dos son las causas principales de la aparicion
de sindrome de Down por mosaico, siendo
la primera por falta de division meiotica,

sobre todo observada en mujeres de edad
mayor a los 37 anos, produciendo una mala
divisién de los 6vulos en el momento de la
concepcion y asi ocurriendo una linea celular
con mayor cantidad de cromosomas que otra;
y la segunda causa es de origen mitético en la
cual la concepcién es totalmente normal pero
a medida que se van dividiendo las células
en algun momento aumenté la cantidad de
cromosoma en una linea celular y en otras se
mantiene normales 3.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino, producto del tercer
embarazo, precedido de dos abortos
espontaneos de una pareja. Al momento de
su nacimiento, la madre tenia 34 anos y el
padre 35 afios. El embarazo del propésito fue
controlado, presentando infecciéon de tracto
urinario al quinto mes y polihidramnios al
octavo. El nacimiento fue por cesarea debido
a cesarea anterior; a través de la prueba de
Capurro se estim6: 39 semanas de gestacion,
el conteo APGAR fue: 8 al minutoy 9 a los cinco
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minutos, peso: 3400 g, talla: 48 cm, perimetro
cefalico: 38 cm, perimetro toracico: 33 cm; fue
dado de alta hospitalaria a las 48 horas de vida.

Al tercer mes de nacido es remitido al
servicio de pediatria por presentar hipertermia
(38°C), tos productiva, rinorrea bilateral
amarillenta y acrocianosis s; es hospitalizado
por ocho dias con tratamiento de antibiéticos
(ampicilina y gentamicina); y dado de alta con
diagnostico de neumonia bacteriana, segun
consta en informes previos archivados en la
historia clinica de la paciente. Al sexto mes de
edad acude nuevamente a consulta externa
por presentar hipertermia (38.5 C) rinorrea
bilateral transparente, tos no productiva
y sostén cefdlico disminuido, motivo por
lo cual se administra antibioticoterapia
mas expectorantes via oral por 7 dias por
diagnostico de bronconeumonia y se solicita
valoracién psicolégica de test de DENVER,
el cual presenta una puntuacion del 75%,
correlaciondndose este por debajo de la media
para nifos de su misma edad. Al noveno mes
de edad se logra la atencién por servicio de
genética para valoracion de retazo madurativo
y cognitivo, en el cual luego de su valoracién
fisica observa pequenas alteraciones faciales

Figura 1: Paciente con sindrome de Down por mosai-
co, caracteristicas clinicas leves

como son: frente amplia, hipertelorismo leve,
moderado epicanto bilateral y cuello corto
con moderado sostén cefélico (Figura 1); se
solicité exdmenes de cariotipo numérico el
cual reporta después de un mes los siguientes
resultados: 47, XY+21/ 46, XY, (Figura 2 y
3) siendo diagnosticado con Sindrome de
Down por mosaico (Figura 4). Se solicito
interconsulta a psicologia para valoracion
psicologica-afectiva-familiar para aceptacion
de este sindrome en un miembro de la familia,
ya que los padres desconocian la presencia de
esta patologia en su hijo; De igual manera se
solicitd valoracién por fisiatria, seguimiento
trimestral por pediatria y genética de esta casa
de salud.

Figura 2: Cariotipo de paciente con sindrome de
Down con presencia de trisomia 21 en 4 metafases.

Figura 3: Cariotipo de paciente con sindrome de
Down con presencia normal de cromosomas, realiza-
das en 26 metafases.
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Se ha efectuado el cultivo de sangre perﬂ’mca y realizado el recuento de 30
metafases, de los cuales 26 presentan 46 cromosomas y 4 presentan 47 cromosomas.

cromosomas 21 adicional

Con la técnica de bandas G, ademas de las células normales se observa en un 13% un

Esta alteracion esta asociada con Sindrome de Down en mosaico.

CARIOTIPO: 46, XY (26) / 47.XY, + 21(4)

[

Figura 4: Resultado escrito enviado por el laboratorio de citogenética donde describe la presencia de células en

mosaico en este paciente.

DISCUSION

Segun la investigacién realizada en el
ano 2013 por médicos pertenecientes a la
Universidad Auténoma de México del Servicio
de Genética del Hospital General de México
Dr. Eduardo Liceaga, se puede observar que el
porcentaje de personas con sindrome de Down
por mosaico es baja como lo explicada en
nuestro reporte de caso clinico, representando
el 1% al 4% de todos los casos reportados de
pacientes con sindrome de Down*“.

De igual manera podemos observar que
este paciente presenta rasgos fisicos no muy
notablesparasindromedeDownydiscapacidad
intelectual leve, lo mismo que es reportado
en el ano 2010 por en un estudio en el cual
se relaciona las caracteristicas citogenéticas
del mosaico con las caracteristicas clinicas
fenotipicas e intelectuales del paciente, en
el que se observdé que en dependencia del
porcentaje de células mosaico estén presente
se relaciona directamente a su condicion fisica
e intelectual®.

Normalmente las personas con sindrome de
Down por trisomia 21 presentan alteraciones
faciales caracteristicas como son frente
amplia, epicanto bilateral, hipertelorismo,
nariz en silla de montar, filtrum labial alargado,
glosoptosis, labio inferior evertido, cuello
corto, cardiopatias, alteraciones respiratorias y
endocrinas®’.

El diagnéstico preciso del sindrome de Down
por mosaico se lo debe realizar mediante la
recoleccion de sangre periférica, la cual se
somete a un proceso de incubacion para poder
observar las diferentes etapas de la mitosis

celular y una vez que se pueda observar la
metafase se detiene esta incubacién con
reactivos especificos para poder observar
con mayor facilidad estos cromosomas los
cuales deben ser observados en un minimo
de 30 metafases y encontrdndose en los
pacientes con SD por mosaico células con
tres cromosomas 21 y otras células con dos
cromosomas 218,

En general cuando se realice el diagndstico
de SD sea clinicamente o por medio del
cariotipo es ideal informar a los progenitores
sobre la condicién de su hijo, motivo por lo
cual se sugiere que cuando se de esta noticia
los padres sujeten al nifo entre sus brazos
y tratar de explicar de forma relajada, con
palabras no técnicas y claras para que asi
puedan asimilar y entender mucho mejor esta
informacion otorgada®. Muchas familias tardan
en aceptar la condicién de su hijo, motivo
por lo cual es recomendable dar este tipo de
noticias conjuntamente con un profesional
de psicologia quien pueda solventar sus
problemas psicolégicos-emocionales-
afectivos que conlleva el dar esta noticia.

Las personas en su mayoria ninos que son
diagnosticas con SD por mosaico se desarrollan
de modo muy parecido al resto de niflos de su
edad, aunque lo hacen a una velocidad menor
a la esperada . Existen multiples estudios
en los cuales han demostrado que ciertas
areas como por ejemplo el desarrollo social
es mucho mas facil para los nifos con esta
condiciéon en comparacién a nifos sin SD, pero
siendo el desarrollo motor y de aprendizaje
mas enlentecido que el de los nifos sin este
padecimiento '°.
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Muy aparte de las personas que presentan
sindrome de Down portrisomiadel cromosoma
21 queeselmascomunyen el cual se observan
facilmente las caracteristicas clinicas tanto
externas como internas de estos pacientes, las
personas que presentan sindrome de Down
por mosaico sus caracteristicas fisicas externas
son poco perceptibles en una atencién médica

rapida ya que muchas de las veces solo
presentan rasgos muy sutiles a nivel de frente,
ocular, nariz, cuello y muy rara vez alteraciones
como los pliegues simianos en palmas de las
manos y plantas de los pies; de igual manera
suelen estar acompafados estos pacientes
con tono muscular conservado y discapacidad
intelectual leve sin progresar a moderada a
diferencia de las personas con sindrome de
Down por trisomia 21.
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