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Resumen

El presente trabajo se refiere a la delecion
del brazo corto del cromosoma 5
responsable del Sindrome de Maullido de
Gato o “Cri Du Chat”.

Las deleciones son aberraciones
cromosomicas no balanceadas y consisten
en la perdida de un fragmento de un
cromosoma, las mismas pueden ser
terminales, intersticiales o en anillo. El
efecto fenotipico de la delecion depende del
cromosoma implicado y la longitud del
segmento delecionado. La apreciacién de
esta aberracién estructural generalmente se
dificulta si se trata de deleciones terminales
pequefias o intersticiales. Se tomdé una
muestra de sangre periférica de un paciente
para cultivo linfocitario a peticion de médicos
de asistencia debido a las caracteristicas
fenotipicas del paciente asi como
caracteristicas del llanto y el estridor
laringeo posiblemente asociado a
cromosomopatias. La muestra se cultivo y
procesd segun las técnicas estandarizadas
en nuestro laboratorio, como resultado del
diagndstico  post-natal citogenético se
evidencié una delecion terminal del brazo
corto del cromosoma 5 en todas las
metafases estudiadas (Linea pura) 46XY,
del (5), (p15.1).

Palabras claves: Delecion, Cromosoma 5,
Diagnéstico post-natal.

Summary

The following research deals with the
missing of the chromosome five's short arm
that causes the cry of the cat syndrome or
"Cri Du Chat".

The missings are unbalanced chromosomic
aberrations that consist on the loss of a
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chromosome's fragment and they could be
final, intersticial or in ring. The phenotype
effect of the missing depends on the
involved chromosome and the length of the
missing segment. The assessment of this
structural aberration is generally affected
when dealing with short final or intersticial
missings. A patient's peripheric blood
sample was drawn for a lymphocytory
culture as the request of assistant doctors
due to the patient's phenotypical features, as
well as the cry's characteristics and the
laringeal whoop associated to
chromosomopathies. The sample was
processed and cultured according to the
standard techniques in our lab. A final
missing of the chromosome five's short arm
in all the studied metastages was proved as
a result of the cytogenetic post-natal
diagnosis.

Key words: missing, chromosome five, post
natal diagnosis.

Introduccién

Las alteraciones genéticas son causa
frecuente de enfermedad, secuelas y muerte
entre los lactantes y nifios (1).

Se han identificado en el hombre tres clases
de defectos genéticos.

> Mutacibn de un gen  Unico
(Monogénicas).

> Anomalias de los
(Cromosomopatias).

> Herencia multifactorial (Poligénicas).
El diagndstico de un trastorno hereditario
puede ser dificil cuando no existen otros
parientes afectos por lo que el médico debe
estar familiarizado con diferentes tipos de
enfermedades genéticas y utilizar

cromosomas
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bibliografia
hereditarios.
Solo para las anomalias cromosomicas
existen pruebas de laboratorio que
proporcionan la evidencia del trastorno
genético.

El conocimiento de que el numero exacto de
cromosomas en el hombre era de 46, en el
afno 1956 y el descubrimiento en 1959 de
que el sindrome de Down se trataba de una
trisomia del par 21, establecieron que las
anomalias citogenéticas son un factor
etiolégico importante en la enfermedad
humana (1).

En los 15 afios siguientes se desarrollaron
procedimientos de laboratorio que
permitieron la precisa identificacion de cada
cromosoma individualmente y sus
segmentos y facilitaron la interpretacién
tanto de las complejas  fusiones
cromosomicas como de las minimas
variaciones morfoldgicas. (1)

Todo este desarrollo ha creado una mayor
demanda de analisis citogenético. Las
indicaciones clinicas mas importantes de
estudio citogenético son las malformaciones
congénitas, especialmente si afectan a mas
de un sistema y el retraso mental es de
origen desconocido.

Se estima que 1 de cada 140 recién nacido
presenta una anomalia cromosomica,
ademas el hecho de que el 50-60% de los
abortos espontaneos precoces se deban a
anomalias cromosémicas sugiere que el
menos el 7% de los embarazos humanos
tienen una anomalia en el cariotipo y
aproximadamente el 90% de |las
concepciones cariotipicamente anormales
no llegan al término del embarazo (1), (2).
Las alteraciones cromosomicas pueden
dividirse en dos tipos. (2), (3).

1. Numéricas: son aquellas que
determinan una alteracién del complemento
cromosomico normal, se dividen en dos
grupos segun afecten en su totalidad o
parcialmente es decir por exceso o por
defecto.

2. Estructurales: se definen como cambios
de la estructura normal del cromosoma, son
heredables y cuando ocurren en los
cromosomas de las células germinales se
dividen en cinco tipos. Deleciones,
Duplicaciones, Inversiones, Translocaciones
e Isocromosomas.

Las deleciones son la pérdida de un
fragmento del cromosoma, pueden ser
terminales si es el fragmento distal el que se
pierde, intersticial si es el fragmento

para identificar  patrones
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intermedio entre el centrémero y el extremo
germinal del cromosoma.

Entre las deleciones terminales tenemos la
formacién del cromosoma en anillo que se
produce cuando ambos extremos del
cromosoma se fragmentan y se unen. (3).

(4)

Presentacioén del Caso

Se trata de un lactante de seis meses de
edad, procedencia rural.

Antecedentes embarazo
normal.

prenatales:

Antecedentes natales: parto distocico.
Cesérea por sufrimiento fetal agudo a las
38,5 semanas de gestaciéon. Pesa al nacer
2400 gramos (CIUR) apgar 8-9.

Antecedentes post natales: sindrome de
Distres Respiratorio al nacer que se
mantiene junto al estridor laringeo audible a
distancia y en estado de reposo por lo que
permanece ingresado en servicio de
Neonatologia hasta los 26 dias que se envia
al Hospital William Soler para descartar
Anillo  Vascular, diagndstico que fue
descartado regresando a la provincia,
ingresa en sala de Terapia Intermedia y
luego va a la sala de Respiratorio donde por
la intensidad del estridor acompafado de
dificultad respiratoria y cianosis ocasional se
coordina con ORL vy se realiza
Laringoscopia exploratoria, asi como otras
investigaciones complementarias, al egreso
por el riesgo se traslada para el Hospital del
municipio de procedencia donde permanece
hasta que logra mejor peso y alimentacion
sin dificultad ni riesgo.

Examen Fisico

Aspecto de desnutrido, llanto agudo y débil.
Facie: dismorfia craneofacial con asimetria
facial. Hipoplasia de nares. Implantacion
baja del cuero cabelludo en la frente. Orejas
bajas con rotacién posterior. Micrognatia.
Respiratorio: estridor laringeo audible a
distancia, cianosis ocasional, disnea
moderada con tiraje  supra-esternal,
supraclavicular y subcostal que se empeora
cuando llora, ruidos trasmitidos y murmullo
vesicular rudo. FR: 50’

ACV: ruidos cardiacos
enmascarados por el estridor.
Resto del Examen Fisico: no aspecto de
interés.

ritmicos vy
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Examenes complementarios

Hb: 112 g/L  Leucocitos 9.8 x 10/L P
0,26 L0.72 EO0.02

Coagulograma: normal.

Creatinina: 62 mmol /L

Urea: 1.4 mmol /L

Acido Urico: 20 mmol /L

TGP: 11Ul

TGO: 12Ul

Albumina: 38 g/l

Proteinas totales: 49 g /L

Esofagograma: esd6fago con  buena
peristalsis, se descarta  compresion
extrinseca, llama la atencion la constriccion
mantenida de la unién orofaringea por
debajo del cartilago cricoides.
Ecocardiograma: normal.

Rx de Térax: normal.
Laringoscopia: se
Laringotraqueomalacia.
Cariotipo: 46, XY, del (5), (p15.1).

plantea

Discusién

El Sindrome del maullido de gato (Lejeune).
Es consecutivo a una delecion de los brazos
cortos de un cromosoma del par 5 (5p-)que
incluye la region 5p14-15 que es la zona
critica para que se presente el sindrome (3),
(4).

El Sindrome fue descrito por primera vez
por Lejeune en 1963 y su frecuencia se
calcula en 1/50 000 recién nacido, en
publicaciones posteriores se han descrito
mas de 100 casos con esta
cromosomopatia. (3).

En un principio se crey6 que las deleciones
cromosomicas resultaban letales para el ser
humano, pero actualmente han sido
documentados varios sindromes clinicos
causados por ellos, algunos dan lugar a una
afectacion del fenotipo con menor severidad
que las Trisomias.

Aproximadamente el 85% de los casos se
debe a deleciones de novo esporadicas, en
el 15% restante las deleciones son
secundarias a la segregacion desigual de
una translocacion parental. En el 85% de los
casos en que el sindrome se debe a una
delecién de novo, el cromosoma con
delecion es de origen paterno. Aunque el
tamafo de la delecion es variable.

Lo mas caracteristico es el llanto en la etapa
de recién nacido y primeros meses que
semeja al maullido de un gato, de ahi su
nombre, son niflos con escaso peso al
nacer, hipotdnicos, con retraso psicomotor,
llanto especial y malformaciones diversas.
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Signos clinicos mas importantes de la
delecion 5p-

Generales:

¢ Bajo Peso al nacer.

¢ Retraso mental.

e Llanto Agudo (maullido de gato) por
hipoplasia laringea.

e Crecimiento lento.

¢ Hipotonia.

Craneofaciales:

e Microcefalia con asimetria craneal.

e Cara redonda de luna llena.

¢ Manifestaciones oculares:
hipertelorismo,  epicantus,  hendidura
palpebral antimongoloide, estrabismo,

miopia y atrofia optica.

¢ Hipoplasia de los huesos nasales con
nariz ancha y plana.

e Orejas grandes de implantacion baja,
con tubérculos pre-auriculares.

¢ Micrognatia.

Térax:

e Cardiopatia congénita ocasional.

Pelvis y Abdomen:

e Hernia inguinal.

¢ Diastasis de rectos.

¢ Palas iliacas pequenas.
¢ Luxacién de caderas.
Extremidades:

e Metacarpianos y
pequefios.

¢ Sindactilia parcial.

¢ Clinodactilia.

¢ Pie plano o zambo.

e Surco simiesco.

¢ Laxitud ligamentosa.

Metatarsianos

Otros Signos

Pueden presentarse malformaciones
digestivas, cardiovasculares, renales,
genitales, cerebrales y vertebrales. Es casi
constante la presencia de Hipoplasia de
laringe responsable del llanto peculiar de
estos nifios.

En los dermatoglifos es frecuente Ila
presencia de pliegue palmar unico, trirradius
palmar en posicion t y ausencia o
verticalidad del trirradius del cuarto dedo.
Cuanto mayor sea la delecién menor sera la
inteligencia, la estatura y el peso. Se ha
calculado que aproximadamente el 1% de
los pacientes institucionalizado con retraso
mental lo padecen.

El prondstico en cuanto a la vida es bueno,
dependiendo légicamente de la gravedad de
las malformaciones asociadas y de la
dificultad respiratoria y digestiva.
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Las malformaciones clinicas y el grito
caracteristico se modifican con la edad,
acentuandose el retraso psicomotor, la cara
se alarga, el epicantus se atenua y aparece
hipertonia y espasticidad.

Prevencién y terapéutica

Es fundamental el consejo genético. Si hay
translocaciones en uno de los progenitores,
la cuarta parte de los hermanos estaran
afectados, ademas se debe estimular el
desarrollo para mejorar el rendimiento
psiquico.
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46,XY, del (5) (p15.1)
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