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Resumen

Introduccidn: Los cromosomas en anillo son poco comunes y el diagnostico prenatal de los mismos
es particularmente poco frecuente. Se ha reportado que el anillo del cromosoma 13 muestra datos
relativamente constantes y asociados principalmente a la delecion del brazo largo. Caso Clinico:
Presentamos un caso de un feto femenino de 32 semanas de gestacion con este tipo de lesion cromosémica
detectado prenatalmente y que se realiz6 fetoscopia para su complementacion diagnostica. Conclusion:
Se complemento el estudio anatémico con la fetoscopia, demostrando la utilidad de éste procedimiento
que nos permitid ver las condiciones del feto en el estado perimortem (como se ha documentado por
otros autores). En nuestro caso, los autorizacién de los padres para realizar la fetoscopia fué de gran
utilidad, para su aplicacién en productos viables.

Nuestro caso corresponde al grupo Il de la clasificacion mundial. Se hace la observacion de que es la
primera fetoscopia documentada en México.
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Summary

The ring shaped chromosome are uncommon and prenatal diagnosis is specialy low. It has been
reported that the ring of chromosome 13 shows data with relative consistency and linked to the long
arm deletion. We present a case of 32 week g.a. femenine fetus with this type of chromosome defect,
detected prenataly in which fetoscopy was performed in order to ussure the diagnosis. It is to be noted
that, this case is the first fetoscopy performed in Mexico
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Introduccion

El anillo cromosdmico, es una anomalia
estructural que resulta de la pérdida de las por-
ciones distales en ambos brazos y la unidn de
los extremos para formar una figura anular. Los
cromosomas en anillo son poco comunes y el
diagnédstico prenatal de los mismos es particu-
larmente inusual. Se ha reportado que el anillo
del cromosoma 13 muestra datos relativamente
constantes y asociados principaimente a la de-
lecion del brazo largo. Las dismorfias del feno-
tipo descritas acerca de esta alteracidn suelen
consistir en anomalias craneofaciales, oculares,
puente nasal aplanado, labio y paladar hendido,
micrognatia, pabellones auriculares malformados
y de implantacion baja, agenesia esternal, car-
diopatia, anomallas digestivas, genitourinarias,
vertebrales y de extremidades, predominante-
mente manos y pies, retraso en el crecimiento
intrauterino y retraso mental.

Se presenta un feto femening de 32 se-
manas de gestacion, en quien se realizd diag-
nostico prenatal citogenético de un anillo del
cromosoma 13 y se demostrd por fetoscopia las
lesiones caracteristicas de dicha lesion.

Caso clinico

Se revisa en el departamento de em-
barazo de alto riesgo del Hospital Metropolitano
Dr. Bernardo Sepulveda Amor, de los servicios
de Salud en el Estado de Nuevo Leon, Mexico,
a una mujer de 36 afios de edad en su tercera
gesta, el primer embarazo ( de primer matrimo-
nio) productgo masculino normal, actualmente
adolescente, el segundo, con su actual pareja
(37 afos) con un hijo adolescente sano. En la
segunda gestacion tuvo embarazo ectopico, que
ameritd cirugia de urgencia en el primer trimes-
tre del embarazo, no se estudid al feto. No hay
consanguinidad en los padres, ambos son fuma-
dores y el padre alcoholico.

El tercer embarazo, corresponde al caso
en cuestion, tuvo control prenatal adecuado y en
el primer trimestre presentd hiperemesis gravidi-
ca, al final del tercer mes, presenta fiebre tifoidea
manejada con antimicrobianos, posteriormente
cursa con infeccion de vias urinarias tratada con
ampicilina y paracetamol por dolor pelvico ......

11

intercurrente. Al tercer mes de gestacion se
detectaron movimientos fetales, el estudio eco-
sonografico se repoprtd como normal en este
periodo de la gestacion, al sexto mes se ob-
serva en estudio ecosonografico la presencia
de polihidramnios con hidrops fetalis, ascitis,
malformacion cardiaca grave, con ventriculo
unico, derrame pleural bilateral, microcefalia,
puente nasal deprimido, anquilosis de miem-
bros toracicos y retardo en el crecimiento in-
trauterino, severo. Se practica amniocentesis
evacuadora y se toma muestra para estudio
citogenético. Se realiza cariotipo en amniocitos
con tecnica de bandas GTG, el reporte fue 46,
XX,r(13){(p11q34)(34)/46,XX(6) ( fig 1)
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Figura 1: Cariotipo en amniocitos con técnica de bandas GTG:
46, XX [13%)/46,XX,r(13)p11934)[87%], donde se demuestra el
defecto en anillo.

El estudio de hibridacion in situ con fluorescen-
cia (FISH) con kit de Anneuvysion (Vysis) mez-
cla sondas LS| 21 Spectrum Orange (21922,
13-g22.2) y LSI 13 Spectrum Green (13q14) (fig
2)

Figura 2 .- Estudio de FISH que muestra hibridacién con
cromosomas 21 y con cromosomas 13 corroborandose el origen
del anilio.
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El cariotipo final fue: 46,XX,r(13)(p11q34)(34)/
46,XX(6), ishr(13)(LSI 13q14)

A las 32 semanas de gestacidn, se
les sugiere a los padres realizar fetoscopia
diagndstica para  determinar lesiones
anatdmicas; el dia previo al procedimiento
se detecta inactividad fetal, se le sugiere a la
madre la terminacion del embarazo, pero la
madre desea seguir con la fetoscopia, la cual
se realiza a través de histerotomia con lente
de 3mm encontrandose feto con microcefalia,
frente cortahiperiricosis, puente nasal amplio,
nariz con base ancha, implantacion baja
de pabellones auriculares, hipotroficos,
miembros toracicos ¢on reduccion longitudinal,
anquilosis en manos, miembros pelvicos
con reduccion longitudinal en el derecho y
pie equino varo en el izquierdo, no se logrd
ver genitales ni pasar la lenta por la boca.

Figura 7.- Torsion del corddn umbiical, malformaciones de
extremidades y clitoris hipertrofico.
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Se revisd el sitio de puncidn y se comprobd
ausencia de salida de liquido amniotico, poste-
rilormente se extrae el producto femenino de
1890 gr de peso, con las lesiones descritas,
mas esternon corto, cordon torcido y genitales
con hipertrofia de clitoris (fig6 y 7)

Discusion

Algunos investigadores han indicado
que el sindrome del anillo cromosoma 13,
existe como una entidad o entidades clinicas'™*
sugieren tres posibles sindromes distintos,
basados en la pérdida variable del material
genético del brazo largo del cromosoma 13
durante la formacion del anillo: grupo |, con
perdida de los segmentos 13934 y posiblemente
13q13, se asocia con refraso mental severo,
microcefalia, hipertelorismo verdadero,
depresion del helix con pabellones auriculares
grandes. Grupo |l con pérdida del segmento
1332 y parte del 13931, esta asociado con los
hallazgos del grupo |, mas aplasia o hipoplasia
de los pulgares, de los pies, anormalidades de
los ortejos, malformacion de genitales, anorectal
y ocular. Grupo lll, con ruptura de 13g21 se
caracteriza ademas por retinoblastoma
Basado en esta clasificacién nuestro paciente
pertenece al grupo li. Se complementd
el estudio anatomico con la fetoscopia,
demostrando la utilidad de éste procedimiento
que nos permitid ver las condiciones del
feto en el estado perimortem (como se ha
documentado por otros autores). En nuestro
caso, los autorizacién de los padres para
realizar la fetoscopia fué de gran utilidad, para
su aplicacion en productos viables.
La fetoscopia es un procedimiento que nos
permite realizar ¢ complementar un diagnostico
y en casos elegidos adecuadamente,
servir de tratamiento para la afectacion que
puede impedir el crecimiento, desarrolio o
la viabilidad del feto*'®. El procedimiento se
realizo con anestesia epidural para la madre,
sin complicaciones como se han reportado en
otras series' s,
Se hace la observacion, de que en este caso, es
la primera fetoscopia realizada y documentada
en México.
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..... El método cientifico es el que siguen los
hombres de ciencia en sus laboratorios o
gabinetes, cuando se dedican a la
investigacion cientifica

Arturo Rosenblueth, 1971
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