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REPORTE DE CASO
Trisomia parcial del cromosoma 9. Reporte de un caso

*Rodriguez S, Monjagata N, Ascurra M
Instituto de Investigaciones en Ciencias de la Salud, UNA

RESUMEN

La evidencia citogenética de una trisomia del cromosoma 9, ya sea de todo o parte del
brazo corto, con o sin trisomia para el brazo largo, produce retardo mental y caracteristicas fisico
clinicas constantes. Se presenta a una nifia de 2 afos y seis meses de edad, derivada al
consultorio de genética por talla baja, hipoacusia, ausencia del lenguaje. Primera hija, de padres
no consanguineos, padre de 31 afos de edad y madre de 29 afos con prenatal controlado. Al
examen fisico presenta una circunferencia cefélica de 46 cm. (-2 DS), talla de 85 cm., peso de 10
Kg., con puente nasal alto, orejas prominentes de implantacién baja, dedos de manos y pies
cortos, con hipoplasia ungueal. El estudio cromosoémico en linfocitos de sangre periférica
estimulados con fitohemaglutinina mostré una trisomia parcial del cromosoma 9. Cariotipo
47 XX+ (9) ( p11, 1; p24,3). Los hallazgos fenotipicos observados en la nifia, son comparados
con las de otros pacientes con otras alteraciones citogenéticas del mismo cromosoma,
corroborandose la existencia de una region critica para el fenotipo descrito para el sindrome 9p.
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Partial trisomy of chromosome 9. A case report

ABSTRACT

The cytogenetic evidence of the partial trisomy of chromosome 9, either complete or
affecting part of the short arm with or without trisomy in the long arm, produces mental retardation
and constant clinical and physical characteristics. We present a 2-year and six months old girl,
derived to the genetics consulting service because of low weight, hypoacusia and absence of
language. She was the first daughter of non-consanguineous 31 year-old father and 29 year-old
mother with prenatal control. To the physical exam she presented a cephalic circumference of 46
cm (-2 DS), 85 cm height, 10 kg weight, with high nasal bridge, prominent ears of low installation,
short fingers of hands and feet with ungueal hypoplasia. The chromosome study of peripheral
blood lymphocytes stimulated with phytohemagglutinin showed a partial trisomy of chromosome 9.
Kariotype 47,XX,+ (9) (p11, 1; p24,3). The phenotypic findings observed in the girl are compared
to those of other patients with different cytogenetic alterations of the same chromosome, being
corroborated the existence of a critical region for the phenotype described for 9p syndrome.
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INTRODUCCION

La trisomia 9p fue reportada brazo corto, con o sin presencia de parte del

originalmente en 1970, por Rethore y cols’., y el
patron de malformaciones, descrito cinco afios
mas tarde por Centerwaly Beatty de Sana”. Es
considerada una de las trisomias parciales de
mayor ocurrencia, donde el segmento trisémico
heredado, por lo general, proviene de una
translocacion reciproca en uno de los
progenitores. La presencia constante de retardo

mental variable, asi como de otras
caracteristicas  fisicas tales como el
hipertelorismo ocular, comisura bucal hacia

abajo, nariz bulbosa y la hipoplasia de la
falange distal, en presencia de una trisomia del
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brazo largo, han hecho que esta trisomia sea
reconocida como Sindrome 9p.

CASO CLINICO

Se reporta el caso de una nifia, cuyo
nacimiento fue por parto normal a las 39
semanas de gestacion, con prenatal controlado,
Unica hija de padres no consanguineos, madre
de 31 afos y padre de 29 afos, sin
antecedentes de pérdidas.

El peso al nacer fue de 2.350 grs (perc.
3), talla de 47 cm (perc. 3) y circunferencia
cefdlica de 30 om (-2DS), presenta
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hipocalcemia, succion débil, poliglobulia, por lo
que permanece en la incubadora por 2 dias.

Es remitida para su estudio
cromosomico a la edad de 2 afos y 5 meses
por talla baja, ausencia de lenguaje e
hipoacusia. Con diagnostico de hipoacusia
neurosensorial moderada izquierda y una
hipoacusia conductiva leve derecha. Una
Tomografia Axial Computarizad (TAC) de
craneo, que informa de una leve hidrocefalia sin
signos de atrofia cortical. A su vez la madre
refiere que la nifa tuvo sostén cefalico a los 3
meses, sedestacion a los un afio, dos meses y
marcha a los dos afios dos meses. Retraso del
lenguaje, solo balbucea mama y papa. Al
momento de la consulta, en el examen fisico se
encuentra una circunferencia cefalica de 46 cm.
(-2DS) y talla de 85 cm. (perc. 10),
hipertelorismo, comisuras de la boca dirigidas
hacia abajo, cuello corto, orejas grandes,
prominentes y de implantaciéon baja. En las
manos se observa una hipoplasia de la tercera
falange del quinto dedo. En los pies, ausencia
de la tercera falange del segundo al quinto
dedo, con hipoplasia ungueal, de todos los
dedos.

MATERIALES Y METODOS

Tanto la nifia como sus progenitores,
fueron estudiados citogenéticamente a través
del cultivo de 72 hs, de linfocitos de sangre

72

periférica, en medio RPMI 1640, suplementado
al 10% con suero fetal bovino y estimulado con
fitohemoaglutinina. Al cabo de 72 hs., se detuvo
el cultivo con colchicina (30 mg/ml), para la
obtencién de metafases y shock hipotdnico con
KCI. 0.075 mM. Posterior fijacion con metanol:
acido acético. (3:1). Las metafases fueron
analizadas con técnicas de coloracion
convencional con Giemsa y técnicas de
identificacion cromosémica Bandas G y C
(Seabright® 1971, Summer* 1972).

RESULTADOS

Fueron estudiadas microscopicamente
un total de 30 células, por muestra. En el
analisis cromosémico de la nifia se encontré un
numero 47 cromosomas. Identificandose con la
técnica de Bandas G al cromosoma en exceso,
como un brazo corto del cromosoma 9.
Cariotipo 47,XX,+(9)(p11,1—p24,3)
Trisomia parcial del cromosoma 9, debido a la
presencia del brazo corto de un cromosoma 9,
con puntos de ruptura que abarcan desde la
region 1 banda 1 sub banda 1 a la region 2
banda 4 sub banda 3.

Los estudios cromosomicos de
progenitores fueron normales.
Cariotipo madre: 46,XX
Cariotipo padre: 46,XY

los

TABLA 1= “Caracteristicas Clinicas Observadas en pacientes con alteraciones del Cromosoma 9”

Caracteris t Presente  Trisomia9 Trisomia 9p Trisomia Isocromosoma9p  Tetrasomia 9 p Monosomia 9p

icas clinicas  Caso total (Buysee® 9q (Miller” 1994) (Leichtman® (Serra
(Arnold® 1995) 1990) (Buysee® 1996) 1997)

1990)

Retardo de + + + + + + -

crecimiento

Retardo + + + + + + +

Mental

Hidrocefalia + + + * * -

Microcefalia + + + + + + *

Trigonocefal - +

ia

Fisuras + + + - - - -

palpebrales

antimongolo

ides

Exoftalmia + + + - -

Hiperteloris + + + + + + +

mo

Estrabismo - + - + + * *

Nariz + + + - + + +

bulbosa

Comisura + + + - + + +

bucal hacia

abajo

Orejas + + + + + + +

dismorficas

y
prominentes
Sordera + + +
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Microrretrog - + -
natia

Cuello corto + + +
Clinodactilia + - +
Hipoplasia + + +
de dedos de

manos y

pies

Hipoplasia + + +
unguea

Pie bot - + -
Cardiopatia - + -
Anormalidad - + -

es

genitourinari

as

Muerte - + -
precoz

+ - - +
+ + +
+ + + *
+ + +
* + +
+ + +
+ - + +
+ + +

+/- Presencia o ausencia de la caracteristica. * No se describe.

CONCLUSION

La paciente aqui descrita presenta una
trisomia de novo para todo el brazo corto en
linea pura. Al examinar el fenotipo de nuestra
paciente y de otros portadores, de diferentes
anomalias citogenéticas del cromosoma 9
(TABLA 1), se corrobora lo ya mencionado por
otros autores, sobre la existencia de una region
critica, 9p22 a p24, para el Sindrome 9p. La
presencia de una duplicaciéon del mencionado
segmento seria responsable del fenotipo 9p,
definido como retardo mental en grado variable,
enoftalmia, ojos en posicién antimongoloide,
nariz bulbosa, comisura bucal hacia abajo,
cuello corto, hipoplasia de la falange distal y
orejas dismorficas (Miller et al’, 1994, Arnold et
al’, 1995). Pudiendo incluso observarse un
fenotipo normal, en aquellos casos en que esta
region considerada critica, no se halla
involucrada.
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