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Diagnostico prenatal

de una trisomia parcial

del cromosoma 1 (q25-qter)
por translocacion paterna

Prenatal diagnosis of partial
trisomy 1 (g25-qter) by paternal
translocation

RESUMEN

Presentamos el diagnostico prenatal de un caso de
trisomia parcial del cromosoma 1 (1g25-qter) por
translocacion paterna en una paciente de 31 anos,
a la que se realiz6 amniocentesis para estudio
cromosémico a las 16 semanas de gestacion por la
existencia de datos dismorfologicos ecograficos. Se
efectiia un estudio necropsico del feto y las
anomalias encontradas se comparan con las
referidas en otros casos de trisomia parcial del
cromosoma 1.
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ABSTRACT

We report the prenatal diagnosis of a case of
partial trisomy of chromosome 1 (q25-qter) due to

paternal translocation in a 31-year-old patient.
Amniocentesis for chromosomal analysis was
performed in the 16th week of pregnancy because
ultrasound examination had revealed certain
anomalies. A necropsy of the foetus was carried
out and the anomalies found were compared with
those in other cases of partial trisomy of
chromosome 1.
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INTRODUCCION

Las trisomias parciales del brazo largo del cromo-

soma 1 son poco frecuentes, y en la mayoria de los
casos la duplicacion es el resultado de la segrega-

cion anormal en meiosis de una translocacion equi-

librada en uno de los progenitores. Habitualmente,
se acompanan de malformaciones multiples y se
suelen establecer 2 grupos diferenciados de pacien-
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Figura 1. Hallazgos ecogrdficos destacados (16 semanas). A) Higroma quistico. B) Megavejiga.

tes. Uno con graves malformaciones congénitas y
corta vida media!, y otros con malformaciones mas
leves y mayor supervivencia®. Diferentes autores han
intentado definir un sindrome asociado a esta cro-
mosomopatia’,

La mayor parte de los casos descritos se refieren
a trisomias parciales 1q32-qter?, que coinciden con el
grupo de pacientes de malformaciones mas leves, y
su mayor incidencia puede indicar la existencia de
un «sitio fragil> a ese nivel del cromosoma o bien que
las roturas mas proximales, al incluir un fragmento
cromosomico mas grande, sean incompatibles con la
vida®. En este sentido, la duplicacién 1q25-qter se
considera como una condicion letal a no ser que el
segmento adicional esté translocado en un cromoso-
ma X parcialmente inactivado®, en cuyo caso pueden
presentar supervivencias de mas de 1 ano.

Nosotros exponemos un caso de trisomia parcial
1q por duplicacién del segmento cromosémico
1g25-qter, diagnosticado prenatalmente, analizando
las alteraciones ecogrificas en la 16 semana de la
gestacion, asi como los hallazgos del estudio ne-
cropsico, y discutimos las similitudes y diferencias
respecto a otros casos similares descritos en la bi-
bliografia.

OBSERVACION CLINICA

Paciente de 31 anos, que acude a la Unidad de
Ecografia y Medicina Fetal del Hospital Universitario
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de Canarias para una evaluacion gestacional rutina-
ria en la semana 16 cronoldgica gestacional. En la
ecografia se detecta una gestaciéon que biométrica-
mente corresponde a 15 semanas, con un feto que
muestra datos dismorfologicos consistentes en me-
gavejiga urinaria con hipertrofia de paredes vesica-
les e hidronefrosis mas visible en el rinén derecho,
asi como higroma quistico del cuello de 46 mm de
seccion (fig. 1). Dada la evidente relacion del cua-
dro con una cromosomopatia, se practica amnio-
centesis.

Tras el cultivo de las células procedentes del li-
quido amnidtico, todas las metafases examinadas
mediante bandas G pusieron de manifiesto, en los
2 cultivos realizados, la existencia de un cariotipo
con un cromosoma derivativo 14. Realizado un es-
tudio citogenético a los progenitores, el padre era
portador de una translocacion equilibrada t (1:14)
(g25-q32) (fig. 2), por lo que puede concluirse que
el cromosoma derivativo 14 era el resultado de una
segregacion adyacente I durante la meiosis paterna.
Por tanto, el cariotipo corresponde a una trisomia
parcial del cromosoma 1 que afecta al fragmento
1(g25-g44), y el diagndstico fue citogenético: 46, XX,
der(14) t (1;14) (q25-q32) pat (fig. 3).

Ante el diagnostico citogenético y las malforma-
ciones fetales existentes, la pareja decide interrumpir
el embarazo.

En el estudio necrépsico se observa un feto hem-
bra de 88,44 g de peso y 11,3 cm de longitud, con
un cuadro polimalformativo consistente en:
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Figura 2. Cariotipo del cultivo de linfocitos paternos con
translocacion 1(1;14) (g25;32).
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Figura 3. Cariotipo del cultivo de amniocitos, con trisomia
parcial del cromosoma 1 por translocacion paterna. 46,XX,
t (1;14) (q25;q44:q32) pat.

— Malformaciones externas: pabellones auricula-
res de implantacion baja, higroma quistico de cuello,
separacion anémala entre los dedos 3 y 4 de ambas
manos, y pies en mecedora con superposicion del
cuarto dedo sobre el tercero y quinto.

Figura 4. Hallazgos necropsicos: A) Pabellones auriculares de
implantacion baja e bigroma quistico. B) Separacion anomala
entre los dedos 3 y 4 de ambas manos. C) Pies en mecedora con
superposicion del cuarto dedo sobre el tercero y quinto. D)
Megavejiga urinaria. E) Rinon tinico con caracteristicas de
rinon poliquistico con uréter iinico de disposicion central
anterior.

— Malformaciones internas. Genitourinarias: ri-
no6n y uréter Unico de disposicion central anterior
con caracteristicas de rinén poliquistico de Potter
grado II-III, asociado a megavejiga. Higado y vesi-
cula biliar, con agenesia de vesicula biliar y fibrosis
portal con proliferacion de conductillos biliares. Hi-
poplasia timica (fig. 4).

El resto de los hallazgos necrépsicos se corres-
ponden con signos de shock intrattero agudo (con-
gestion visceral generalizada y hemorragias paren-
quimatosas), asi como los propios de la inmadurez
fetal correspondientes a la edad gestacional. En el
estudio de la unidad placentaria se observé una pla-
centa de bajo peso para la edad gestacional con re-
traso en la maduracion vellositaria y vellosidades
grandes e irregulares con disminucion del nimero
de vasos, aumento de la celularidad y seudoinclu-
siones trofoblasticas.

DISCUSION
En la trisomia parcial del cromosoma 1 se han

descrito diferentes puntos de rotura: 1q23, 1q25,
1931, 132 y 142739, Taysi y Sekhon!® sugieren que
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la duplicacion parcial de los 2 tercios distales de 1q
se caracteriza por malformaciones muy graves: fisura
palatina, hipertelorismo, alteraciones renales, ausen-
cia de vesicula biliar y muerte temprana'!. Cuando la
duplicacion afecta s6lo a un tercio distal de 1q se
asocia a supervivencias mas largas y a malformacio-
nes medias y menos especificas, como orejas de im-
plantacion baja, micrognatia, anomalias cardiacas, de-
dos largos vy testiculos sin descender'?, por lo que el
fenotipo de este grupo de pacientes parece indepen-
diente del tamafio del segmento duplicado!.

En los casos descritos en la bibliografia con triso-
mia parcial por duplicacién 1q25-qter'#1>10 se refie-
re un retraso del crecimiento psicomotor unido a ri-
nones displasicos, atrofia cerebral, sistema biliar

anormal, hipoplasias timicas, malformaciones cardia-
cas y sistema biliar anormal, junto a micrognatia,
orejas de implantacion baja, paladar hendido e hi-
pertelorismo. Las anomalias cardiacas y timicas, asi
como las del sistema biliar y renal, son bastante ca-
racteristicas!’.

En nuestro caso encontramos similitudes clinicas
con los casos descritos en la bibliografia, como pa-
bellones auriculares de implantaciéon baja, dedos su-
perpuestos, alteraciones renales, agenesia de vesicu-
la biliar e hipoplasia timica. Por tanto, creemos que
el fenotipo puede ser atribuido a la trisomia parcial
1g25-qter, y que estos hallazgos pueden contribuir a
la delimitacion del sindrome de trisomia parcial 1q
(g25-qter).
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