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COMENTARIO AL TRABAJO
ANORMALIDADES “CROMOSOMICAS EN CLINICA™*

Dr, SivesTRE FRENKH®#

EL trRaBajo que el Dr. Mario Gonzilez Ramos presenta en ocasion de su
ingreso a esta docta Corporacién, constituye un valicso resumen de los
conceptos que actualmente prevalecen en el campo de la Citogenética médica.
Esta disciplina ha sido desarrollada en nuestro medio por un selecto grupo de
picneros, y el autor pertenece a ellos.

Nos informa el Dr. Gonzilez Ramos de los principios metodoldgicos que ri-
gen en los andlisis de cromosomas, Las téenicas actuales se han visto favorecidas
con simplificaciones importantes de los procedimientos que se empleaban hace
todavia pocos afios. Y como es habitual en Medicina, la disponibilidad de méto-
dos accesibles, aunque sea con algtn esfuerzo, ha dado origen a un impresionante
acimulo de informacién sobre el tema de las anormalidades de los cromosomas
humanos,

Tal y como nos lo presenta el autor, estas aberraciones pueden afectar a los
autcsomas, a los gonosomas o a ambos grupos, y ser estructurales o numéricas.
Al hacer su detallada descripcién y el concienzudo anélisis de la semiclogia de
las ya numerosas alteraciones estructurales descritas hasta la fecha, el autor en-
foca su interés en el hallazgo de satélites de gran tamafio en uno de los pequefios
cromosomag acrocéntricos, hecho en un sujeto afectado de multiples malforma-
cianes congénitas, vy a la vez, en uno de sus progenitores. Aunque la significa-
cién semioldgica de tales anormalidades estd todavia en discusién, conviene
sefialar su interés cuando se les emplea como marcadores citogenéticos, La posi-
bilidad de poder distinguir un cromosoma de su homélogo, en base de las di-
mensiones de sus satélites, permitiria identificar al progenitor del cual procede, y
en consecuencia, facilitaria la realizacién de estudios genéticos a mivel familiar,
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y permitiria averiguar, verbigracia, si un gene cooncido segrega en forma inde-
pendiente de un cromosoma determinado. En cuanto a otras anormalidades es-
tructurales, el hallazgo de casos de disgenesia gonadal en los cuales hay pérdida
de los brazos cortos de un cromosoma X, y su asociacién constante con anorma-
lidades somaticas como baja talla, concuerda con la localizacién de genes rela-
cionados con el crecimiento, en las estructuras cromosomales perdidas.

De particular interés en Patologia humana, es la perfecta caracterizacién de
anormalidades cromosémicas constantemente asociadas a determinada signolo-
gfa, vy por lo tanto, susceptibles de ser sospechadas en base de una exploracién
fisica cuidadosa e intencionada. La impresién diagnéstica de una aberracién
cromosémica conocida, debe basarse siempre en la similitud del caso con otros
previamente descritos y comprobados. A la vez, los intentos de caracterizacién
de un sindrome no descrito previamente, o las descripciones de alteraciones
cromosémicas nuevas en cuadros clinicos bien definidas, deberdn fundarse en
bases estadisticas que aseguren que la asociacién de tal sintomatologia con abe-
rraciones cromosémicas presentes en cada caso, es real y no circunstancial.

Por desgracia, a medida que se divulgan fendémenos y conceptos que ante-
riormente eran del dominio casi exclusivo del biblogo especializado, y conforme
se asiste al espectdculo del crecimiento explosivo de un novedoso y fructifero
campo de actividades, se contempla también una alarmante tendencia a injus-
tificadas generalizaciones, Problemas teratolégicos, o cualquiera de las maltiples
combinaciones de malformaciones congénitas que plagan de epénimos a la lite-
ratura médica, suelen ser atribuidos de primera intencién a posibles modifica-
ciones en ¢l nimero o en la estructura de algin par de cromosomas, En este
sentido, la Citogenética ha ocupado el lugar que anteriormente ocupaba la En-
docrinologia. Como consecuencia desafortunada, los escasos laboratories de Ci-
togenética se sobrecargan de trabajo initil, y ante tal eritica situacién, ceden
programas de investigacién cuidadosamente planeados, y se desmoronan presu-
puestos originalmente asignados a mas fructiferos destinos. La referencia del
autor a la existencia de fenocopias, capaces de remedar en todas sus caracteristi-
cas a determinadas alteraciones de origen génico, habri de servir de apoyo a
la recomendacién de cautela extrema en la formulacién de un diagnéstico de
anormalidad cromosémica basado en datos clinicos.

Ha sido para mi un alto honor poder ofrecer esta bienvenida a la Academia
Nacional de Medicina, al distinguide Dr, Mario Gonzilez Ramos, a quien de-
seo el mayor de los éxitos en las actividades que realice en el seno de esta Cor-
poracién,





