NUEVA TRISOMIA HUMANA'

COMUNICACION PRELIMINAR

Dr. Mario Gonzirrz-Ramos® v Q.F.B. M. A. Amepo

Se presenta el caso de un recién nacido con malformaciones
congénitas multiples, entre las que destacan anormalidades de
posicién y anatomia de pabellones auriculares, antebrazo corto,
implantacién anormal de las manos, ausencia de radio bilateral,
sindactilia entre scgundo y tercer dedos de la mano izquierda
y del pie derecho, ausencia del pulgar en ambas manos y pie
equino bilateral. El estudio cromosomico reveld trisomia, proba-
blemente de los cromosomas 17. (Gac. Mép, Méx. 98: 1076,

1968).

ASTA AHORA, las trisomias autoso-
I_I micas que se conocen en nifios
vivos y que se consideran como triso-
mias cldsicas, son:

a) Trisomia G; (Probable trisomia
21)1

b) Trisomia E; (Trisomia 18)*

¢) Trisomia D; (Trisomia 13-15)%

Conviene sefialar que entre las mal-
formaciones concomitantes a estas tri-
somias, no se incluye habitualmente la
ausencia bilateral del radio.

Recientemente los autores han estu-
diado desde el punto de vista citogené-
tico, a un nifio de sexo masculino y
de tres dias de nacido, que fue interna-

1 Trabajo presentado en la sesion ordi-
naria del 24 de julic de 1968.

2 Académico numerario. Hospital Infan-
til de México.

do al Hospital Infantil de México en
estado agdnico, por prematurez y mal-
formaciones congénitas multiples.

A su ingreso presenaba insuficiencia
cardiaca por probable cardiopatia con-
génita e insuficiencia respiratoria. En
poco tiempo sufrié dos paros cardio-
rrespiratorios, del segundo de los cuales
no se recupero.

Entre las malformaciones mas nota-
bles habia: hipertelorismo, implanta-
cién baja de los pabellones auriculares,
rudimento del trago, anti-trago, hélix y
ante-hélix; micrognatia, térax deforma-
do por erectismo del esternén, ante-
brazo corto (dando la impresién de no
existir radio) ; ausencia de carpo, con
implantacién hacia adentro de las ma-
nos (en angulo aproximado de 45°);
sindactilia entre 20, y 30. dedos en la
mano izquierda; ausencia del primer



dedo en ambas manos; pie equino bila-
teral con sindactilia en pie derecho en-
tre los dedos 20. y 3o.

Debido al poco tiempo en que el pa-
ciente estuvo vive, sélo fue posible
practicar estudio radiolégico y estudio
cromosémico. No se hizo autopsia.

REesuLTADOS

El estudio radiolégico demostrd au-
sencia bilateral del radio y confirmé
las otras malformaciones éseas ya men-
cionadas. (Figs. 1, 2 y 3).

El estudio cromoesémico hecho con
micrométodo en linfocitos de sangre pe-
riférica, reveld la presencia de 47 cro-
mosomas, entre los cuales el cromosoma
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NUEVA TRISOMIA HUMANA

supernumerario, por su tamafio y la
posicién de su centrémero parece co-
rresponder al No. 17. La validez de
estos hallazgos estd respaldada por el
estudio microscdpico de 100 mitosis y el
ordenamiento con resultado sensible-
mente igual de 20 cariotipos (Figs. 4,
5y 6).

De acuerdo con lo anterior y a reser-
va de ampliar oportunamente esta co-
municaciéon preliminar, creemos que
es posible dejar sentada la existencia
de una nueva trisomia humana, la tri-
somia 17 o Eg, que hasta donde nos-
otros sabemos, no ha sido descrita pre-
viamente,

SumMMARY

The case of a newbern child with
multiple congenital malformations is

108t

presented. Main abnormalities
short forearms, bilateral absence of the
radiums and of the thumbs, and syn-
dactily between second and third fin-
gers and toes. Chromosemal study re-
vealed a trisomy, probably of pair 17.
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