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Resumen

Descripcion del caso: Gestante diabética de 31 afios de edad, que acude a consulta protocolizada del proceso
de embarazo y se le practica ecografia en la semana 20+4 dias de gestacién. Se detectan alteraciones
importantes como pies equino-varo bilaterales y polidactilia. Se le recomienda larealizacion de
amniocentesis para €l cribado de cromosomopatias aceptdndolo de formainmediata. Se consulta al
laboratorio y se lleva a cabo estudio genético consistente en test de replicacion de la polimerasa QF-PCR de
cromosomas 13, 18, 21, cariotipo convencional y test de hibridacion del nimero de copias array aCGH.

Exploracion y pruebas complementarias. El cribado prenatal del primer trimestre de embarazo para
cromosomopatias es normal. Los resultados de la QF-PCR son normal es detectandose su sexo femenino. El
estudio del cariotipo del liquido amnidtico detecta la delecion terminal del brazo corto de uno de los
cromosomas del par 4 anivel delabanda15.3. Con los resultados del cariotipo convencional y array aCGH,
el diagndstico es un posible sindrome de Wolf-Hirschhorn (CIE-9: 758.3). Se informa alos padres los cuales
deciden llevar a cabo una Interrupcion Voluntaria Legal del Embarazo. Se realiza cariotipo convencional a
los padres, siendo el resultado normal en ambos casos.

Orientacion diagnoéstica: Sindrome de Wolf-Hirschhorn.
Diagnostico diferencial: Otras cromosomopatias.

Comentario final: ElI sindrome de Wolf-Hirschhorn, o sindrome de Pitt, es una cromosomopatia que cursa
con microcefalia con un craneo peculiar en forma de yelmo de guerrero griego, asimetria craneal,

hipertel orismo, fisuras pal pebrales oblicuas, boca en forma de carpa, orejas displasicas con implantacion baja
delas mismas, y retrognatia, crisis convulsivasy retraso psicomotor y del desarrollo graves. Lamitad delos
pacientes presentan el paladar hendido. L os varones pueden presentar hipospadiasy criptorquidia. Es una
enfermedad genética rara causada por la microdelecién distal del brazo corto del cromosoma4, y su
diagndstico precoz es de vital importancia parallevar a cabo un buen consegjo genético.
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