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PALABRAS CLAVE
Aberraciones

Resumen La delecion de la region cromosdmica 1p36 es una de las anomalias subteloméricas
mas frecuentes y causa rasgos dismorficos distintivos. Por otro lado, la trisomia distal del brazo
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corto del cromosoma 6 es una anormalidad cromosémica poco frecuente de fenotipo variable.
Objetivo: Presentar el caso de un paciente con ambas alteraciones cromosomicas, y resaltar la
vigencia e importancia del cariotipo como herramienta diagnostica en dismorfologia.

Caso clinico: Lactante de 2 meses de edad con multiples anomalias craneofaciales, heman-
gioma en la nuca, fosita sacra, acortamiento rizomélico, pies y manos pequenos, criptorquidia
unilateral izquierda e hipotonia. Ademas, antecedente de restriccion del crecimiento intrau-
terino. Producto del octavo embarazo de una mujer G8A7C1 de 28 anos. Con estos hallazgos
inespecificos en el fenotipo se solicitd cariotipo que mostro una delecion parcial de 1p36.1y
una trisomia parcial de cromosoma 6p.

Conclusion: El cariotipo convencional sigue siendo una herramienta importante para el etiolo-
gico en pacientes con anomalias congénitas (multiples), mostrando en este caso una delecion
parcial de 1p36.1 y una trisomia parcial de cromosoma 6p, alteraciones cromosémicas estruc-
turales.

© 2016 Sociedad Chilena de Pediatria. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.U. Este es un articulo
Open Access bajo la CC BY-NC-ND licencia (http://creativecommons.org/licencias/by-nc-nd/4.
0/).

A case of partial 1p36.1 deletion and partial trisomy 6p diagnosed by karyotype

Abstract The deletion of chromosomal region 1p36 is one of the most common sub-telomeric
microdeletion syndromes and has distinctive dysmorphic features. On the other hand, partial
trisomy of the short arm of chromosome 6 is a rare chromosomal abnormality with a variable
phenotype.
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Objective: To report a case with both chromosome abnormalities, and to highlight the impor-
tance of the karyotype as a diagnostic tool in dysmorphology.

Clinical case: The case of is presented of a two month-old infant with several craniofacial
anomalies, neck haemangioma, sacral pit, rhizomelic shortening, small hands and feet, left
unilateral cryptorchidism, and hypotonia. The infant also suffered intrauterine growth restric-
tion and is the product of the eighth pregnancy of a 28 years old woman. Due to the unspecific
findings in phenotype, a karyotype was requested, which showed a partial deletion of 1p36.1
and a partial trisomy of chromosome 6.

Conclusion: The development of new techniques in molecular biology has improved diagnostic
possibilities in medical genetics. However, the traditional karyotype remains as an important
diagnostic tool in patients with multiple congenital anomalies.

© 2016 Sociedad Chilena de Pediatria. Published by Elsevier Espafna, S.L.U. This is an open access
article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).

Introduccion

La monosomia 1p36 es el sindrome de microdelecion ter-
minal mas frecuente, con una prevalencia de uno por cada
5.000 recién nacidos'. Su fenotipo comprende la discapaci-
dad intelectual, retraso del desarrollo, hipotonia, epilepsia,
obesidad, hiperfagia y trastornos de la conducta’. Otras
caracteristicas cominmente descritas incluyen anomalias
faciales, hipoacusia sensorineural, alteraciones visuales,
cardiopatias congénitas, cardiomiopatia, problemas gastro-
intestinales y pubertad precoz®*.

La trisomia distal del brazo corto del cromosoma 6 (6p)
tiene una prevalencia menor a uno por cada 100.000 nacidos
vivos. Su fenotipo presenta una gran variabilidad depen-
diente del contenido génico de la region duplicada, e incluye
bajo peso al nacer, retraso del desarrollo, anomalias cra-
neofaciales, dificultades con la alimentacion, infecciones
respiratorias recurrentes, cardiopatias congénitas y anoma-
lias renales™®.

El objetivo es comunicar el caso de un paciente con diag-
nostico por cariotipo de delecion parcial de 1p36.1y trisomia
parcial de cromosoma 6p.

Caso clinico

Lactante de 2 meses de edad, sexo masculino, parto aten-
dido en un hospital nivel i de la ciudad de Cali, en Colombia.
Unico hijo vivo de una mujer de 28 afios con antecedente
de abortos de repeticion (fig. 1). Se le realizaron multiples
ecografias obstétricas que mostraron Unicamente restric-
cion del crecimiento intrauterino. Un doppler de la semana
36 evidencié vasodilatacion cerebral aislada. Se realizo
cesarea.

Al momento del nacimiento, con edad gestacional de
36 semanas, se encontrd con un peso de 2.060¢g (percen-
til 4), talla de 48 cm (percentil 34) y perimetro cefalico de
30cm (percentil 1). El lactante se hospitalizd en la unidad
de cuidados intensivos neonatales por microcefalia y frente
amplia. Posteriormente, el paciente se remitié a la con-
sulta externa de dismorfologia, a la cual llegd con 2 meses
de edad y los siguientes hallazgos fenotipicos: una talla
de 51cm (percentil 1), peso de 3.500¢g (percentil 1), un

perimetro cefalico de 34cm (percentil 0), braquicefalia,
fontanela anterior muy grande (7 cm) que se continla con
la sutura metopica, frente amplia, cejas rectas, ojos hun-
didos, fisuras palpebrales cortas e inclinadas hacia arriba,
epicanto, nevus flammeus en region frontal, nasal y labio
superior, nariz corta, filtrum largo, labios delgados, freni-
llo lingual prominente, encia superior aserrada, mentén en
punta, hipoplasia del tercio medio de la cara, orejas grandes
con lobulo pequeno y rotadas posteriormente, fositas preau-
riculares derechas, hemangioma en la nuca, fosita sacra,
acortamiento rizomélico, pies y manos pequenos y crip-
torquidia unilateral izquierda. Ademas hipotonia y reflujo
gastroesofagico (fig. 2).

Se realizd cariotipo al paciente que reporto: 44,XY,
der(1)t(1;6)(p36.1;p21.1) (fig. 3A). Se solicitéo el cario-
tipo a los padres. El cariotipo dela madre reporté:
46,XX,t(1;6)(p36.1;p21.1) (fig. 3B). Nofue posible realizar
cariotipo al padre debido a que la madre no convivia con él
y no fue posible contactarlo. Con estos resultados se eviden-
cié que el paciente presentabauna alteracion cromosomica
estructural consistente en lapresencia de un cromosoma
1 derivado de una translocacion desbalanceada 1;6, con
monosomia parcial del brazo cortodel cromosoma 1 (p36.1
a pter) y trisomia parcial del brazo corto del cromosoma 6
(p21.1 a pter) (figs. 3A y 4A) de origen materno dado que la
madre era portadora de unatranslocacion balanceada 1;6
(figs. 3B y 4B).

Se dio asesoramiento genético a la madre, informando
sobre los riesgos de tener hijos, alteraciones cromosomicas
y aborto, informandole de que estos podrian ser tan altos
como del 30% para cada evento, al ser portadora de la trans-
locacion; ademas se recomendo la realizacion de cariotipo a
sumadre (el padre esta muerto), y segin el resultado se defi-
niria si es necesario plantear la realizacion de este analisis
a sus hermanos.

Discusion

La delecion de 1p36 es la alteracion cromosomica subte-
lomérica mas frecuente, y tiene una incidencia estimada
de uno por cada 5.000 nacidos vivos’. La presenta-
cion clinica es variable, e incluye caracteristicas faciales
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