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Sindrome de Patau por translocacion
reciproca entre los cromosomas 10y 13

Patau syndrome by reciprocal translocation between chromosomes 10 and 13
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RESUMEN

Se trata del caso de un recién nacido masculino con diag-
nostico de sindrome de Patau, en quien se determin6 que
la causa fue translocacion reciproca entre los cromosomas
10y 13, lo cual es una variante poco comun. Se presentan
las imagenes del caso, asi como los hallazgos de cariotipo.

Palabras clave: Sindrome de Patau, trisomia 13, trasloca-
cién 10, 13.

INTRODUCCION

El sindrome de Patau es una entidad poco frecuente
que afecta a 1/20,000 recién nacidos (RN) vivos.!
En la mayoria de los casos ocurre por trisomia del
cromosoma 13, aunque en 20% se debe a transloca-
cién y hasta en un 6% a mosaicismo. Las principales
manifestaciones clinicas incluyen holoprosencefalia,
retraso del desarrollo psicomotor, anomalias cardiacas
y renales.2 Para su diagnéstico se requiere realizar
cariotipo para identificar la trisomia o translocacion;
en casos de mosaicismo se debe demostrar la presencia
de células con 46 y 47 cromosomas mediante el ana-
lisis de fibroblastos o en linfocitos.? La mortalidad es
> 90% en el primer ano de vida, principalmente por
la morbilidad cardiovascular.*
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ABSTRACT

This is the case of a male newborn with a diagnosis of Pa-
tau syndrome; genetic cause was an uncommon variant, a
reciprocal translocation between chromosomes 10 and 13.
Clinical images of the patient as well as karyotype findings
are presented.

Keywords: Patau syndrome, trisomy 13 syndrome,
translocation 10, 13.

CASO CLINICO

Presentamos el caso de un varéon RN, pretérmino
de 34 semanas de gestacién. Fue el primogénito de
padres jovenes sanos, no consanguineos. La madre
habia presentado cuatro abortos espontaneos previos.
El embarazo cursé sin complicaciones; sin embargo,
requirid cesarea urgente porque se detect6 por ultra-
sonido retraso en el crecimiento intrauterino tipo II. Al
nacimiento presentd distrés respiratorio que requirié
soporte con ventilacién. A la exploracion fisica desta-
caba facies dismérfica (Figura 1), hipertelorismo, raiz
nasal ancha, pabellones auriculares de implantacién
limite, labio superior fino, anquiloglosia, cuello corto
con pliegue nucal redundante, hipotonia axial, criptor-
quidia bilateral y polidactilia en ambos pies (Figura 2).
En fondo de ojo, papilas con gran excavacién y zona
central con coloboma en ojo derecho.

En ecografia craneal habia signos de vasculopatia
mineralizante bilateral; en ecocardiograma se detectd
conducto arterioso permeable e hipertensién pulmonar
grave. A nivel abdominal, por ecografia se detectd que
los rifiones tenian mala diferenciacién corticomedular



y microquistes bilaterales, ectasia piélica derecha
leve, testiculo derecho intraabdominal, sin visualizar
el izquierdo. Posteriormente, se confirmé reflujo vesi-
coureteral izquierdo grado II-III.

Durante su estancia presentd ictericia y un episodio de
crisis convulsivas en hemicuerpo izquierdo de escasa du-
racion; en el EEG se objetivo lentificacién de la actividad
de base, focalizado a regién temporo-frontal bilateral oca-
sional, por lo que se inicid tratamiento con fenobarbital.

Ante los hallazgos clinicos, se realiz cariotipo en
sangre periférica mediante técnica de bandas GTG.
Tras el estudio de 20 metafases, con una resolucién
cromosémica de 500 bandas, se obtuvo la formula
cromosomica 46,XY,der(10)t(10;13)(q26.3;q13). En el
estudio citogenético se detectd la presencia de un cro-

Figura 1: Facies dismorfica, hipertelorismo, raiz nasal ancha,
labio superior fino, cuello corto, orejas de implantacion limite.
Porta sonda nasogastrica, necesaria para la nutricion.

Figura 2: Polidactilia en ambos pies.
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Figura 3: Se aprecian 46 cromosomas, y en el cromosoma 10
podemos observar como hay adherido un fragmento adicional
de material genético, procedente del cromosoma 13.

mosoma 10 derivativo, originado por una translocaciéon
reciproca entre los cromosomas 10 y 13 (Figura 3),
producida por una reorganizaciéon desequilibrada, lo
que produce una trisomia casi completa del cromosoma
13 y una monosomia 10q terminal.

Se realiz6 cariotipo a los progenitores para determi-
nar si la alteracién era heredada o mutacién de novo. En
el cariotipo paterno se obtuvo una férmula cromosémica
normal, en cambio, en el materno se detect6 la misma
translocacién balanceada a la del neonato, indicando
que la alteracién detectada en el paciente se debe a
la presencia de la translocacién materna. Lo anterior
podria explicar los abortos espontaneos de repeticién.

Hubo asesoramiento genético ante la posibilidad
de nuevo embarazo, recomendandose diagndstico ge-
nético preimplantacional o diagnéstico prenatal. En la
actualidad, nuestro paciente tiene 20 meses y presenta
retraso psicomotor grave, epilepsia sintomatica, asi
como atrofia Optica con papilas pseudocolobomatosas
y cataratas parciales bilaterales.

DISCUSION
La deteccion de este tipo de variantes de un sindrome

considerado letal hace replantearnos la manera en
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que se debe actuar ante situaciones de riesgo vital,
ya que siempre se ha determinado la adecuacién del
esfuerzo terapéutico en estos pacientes.”” Supone para
el médico un dilema ético importante, ya que las reco-
mendaciones a los padres incluyen desde interrumpir
el embarazo hasta continuarlo, o dar opciones para
prolongar la vida.®

La variante detectada en nuestro caso no esta
descrita en la literatura, por lo que mas alla del con-
sejo genético a los padres no podemos aventurar el
prondstico del nifio. Hay pocos casos publicados en la
literatura y, dentro de éstos, hay heterogeneidad en las
alteraciones que presentan en el cromosoma 13, con
evolucion variable. Como datos comunes, predomina
un retraso psicomotor grave y un pronéstico diferente
al sindrome de Patau cl4sico.?!2
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