Revista Mexicana de P

RIS AT DI A

Vol. 89, No. 3 e Mayo-Junio 2022
pp 121-125

doi: 10.35366/109310

Recibido: 03/11/2021
Aceptado: 04/08/2022

Monosomia parcial 10q derivada de inversion

paracéntrica de origen materno

Partial monosomy 10q derived from paracentric inversion of maternal origin

Elodia Concepcion Torres-Fernandez,* Maria Beatriz Nacimiento-de Herreros?

* Licenciada en Biologia, MSc. en Genética Humana, Magister en Gestion Educativa; + Especialista en Genética Clinica.
Universidad Nacional de Asuncion. Instituto de Investigaciones en Ciencias de la Salud. Departamento de Genética. Paraguay.

RESUMEN

Introduccion: se presenta el caso de una nifa con delecion
10q, cuya madre es portadora heterocigota de una inversion
paracéntrica del brazo largo del mismo cromosoma. Presen-
tacion del caso: paciente de 15 meses de edad que es lleva-
da a la consulta de genética clinica por presentar retraso del
desarrollo psicomotor, ceguera y agenesia de cuerpo calloso.
Por los datos clinicos se solicit6 el estudio citogenético, resul-
tando el cariotipo 46,XX,del(10g26)mat[30]; posteriormente
se realiz6 el estudio a los padres, encontrandose en la madre
una inversion paracéntrica del brazo largo del cromosoma 10,
el cariotipo result6 46,XX,inv(10)(q21923)[30]. El cariotipo del
padre fue normal. Conclusiones: la inversion paracéntrica
en el brazo largo del cromosoma 10 en la madre constituye
un rearreglo equilibrado, pero origind en su hija una delecién
en el mismo cromosoma.

Palabras clave: cromosoma nimero 10, inversion cromo-
somica, delecion cromosoémica, preescolar, ceguera, retra-
S0 psicomotor.

INTRODUCCION

Las inversiones son reordenamientos intracromosémi-
cos aparentemente equilibrados que pueden provocar
un fenotipo alterado debido a la interrupcion de genes
0 a la variacion en la actividad de éstos por efectos de

ABSTRACT

Introduction: we present the case of a girl with chromosome
10q deletion, whose mother is a heterozygous carrier
of a paracentric inversion of the long arm on the same
chromosome. Case presentation: a 15-month-old patient
was evaluated in the clinical genetics department for
presenting delayed psychomotor development, blindness,
and agenesis of the corpus callosum. Due to the clinical
data, the cytogenetic study was requested, resulting in the
46,XX,del(10q26)mat[30] karyotype. Subsequently, the
parents were studied; it was found that the mother had a
paracentric inversion of the long arm of chromosome 10, the
karyotype was 46,XX,inv(10)(q21q23)[30]. Father’s karyotype
was normal. Conclusions: paracentric inversion in the long
arm of chromosome 10 in the mother constitutes a balanced
rearrangement, causing a deletion in the same chromosome
in her daughter.

Keywords: number 10 chromosome, chromosomal inversion,
chromosomal deletion, preschooler, blindness, psychomotor
delay.

cambios en la posicion. Se encuentran entre las ano-
malias cromosémicas méas comunes, con una frecuencia
estimada en la poblacién general de 0.6%.! Tiene lugar
cuando se producen dos roturas en un cromosoma y el
segmento intercalar se reinserta después de girar 180°;
cuando el segmento invertido incluye al centrémero se
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Figura 1: Fotografia de la nifia donde se observa implantacion
baja de orejas y puente nasal deprimido.

define como pericéntrica, y si no incluye, se denomina
paracéntrica. Ambas formas, generalmente se descu-
bren de manera aleatoria.?

La importancia de una inversién paracéntrica ra-
dica en que el portador produce gametos anormales,
por lo que su descendencia resulta con anomalias
cromosémicas no balanceadas. Por ejemplo, los fetos
con una delecién-duplicacién parcial de segmentos cro-
mosomicos pueden llegar a la conclusién del embarazo,
pero tendran diferentes malformaciones.?*

La monosomia distal 10 es una anomalia cro-
mosémica que consiste en la delecidon terminal o
subterminal del brazo largo del cromosoma 10 (10q).
Lewandowski y colaboradores, en 1978, reportaron el
primer caso esta monosomia; mientras que Shapiroy
su equipo, en 1985, informaron sobre ocho pacientes
(no relacionados) con deleciones de varios segmentos
del 10q. Posteriormente se han descrito mas casos. A
esta condicion se le denomina sindrome de deleciéon
10qter.?

Las caracteristicas clinicas de los pacientes con
monosomia 10q incluyen: falla en el crecimiento pre-
natal y postnatal, microcefalia, retraso en el desarrollo,
discapacidad intelectual, ademas de que en la cara se
puede presentar puente nasal ancho, nariz prominente,
orejas malformadas y con implantacién baja, estrabis-
mo y bermellén delgado del labio superior. Ocasional-
mente se observan malformaciones cardiacas, de las
extremidades y urogenitales.®
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El objetivo de este trabajo es describir el caso de una
nifia con delecién distal en el brazo largo del cromosoma
10, a cuya madre se detectd una inversion paracéntrica
del mismo cromosoma.

PRESENTACION DEL CASO

Ala edad de un afio tres meses, la nina fue llevada a la
consulta de Genética por retraso del desarrollo psico-
motor, ceguera y agenesia de cuerpo calloso. En la EF:
circunferencia cefalica de 47.3 cm (P, ), estatura de 82
cm (Py,) y peso de 13 kg (P;); a la inspeccién se iden-
tificd: frente prominente, hipertelorismo, inclinacién
antimongoloide de fisuras palpebrales, implantacion
baja de orejas, puente nasal chato, filtro largo, labio
superior fino, hendidura izquierda en comisura bucal,
el paladar alto y fino, asi como los dientes en mal estado
(Figuras 1y 2); pliegues palmares y genitales normales.
Ademas, presentaba laxitud articular e hipotonia; la
sedestacion solamente se lograba con apoyo, y no tenia
capacidad de comunicacidn.

El informe oftalmolégico revelé que la nifia presen-
taba vision luz. Los estudios por resonancia magnética
de craneo revelaron dilatacién de ventriculos laterales,

Figura 2: Fotografia de la nifia donde se observa frente promi-
nente, hipertelorismo vy fisuras palpebrales con inclinacion anti-
mongoloide.



agenesia de cuerpo calloso y hemisferio izquierdo de
menor tamano. La ecocardiografia y la ecografia renal
fueron normales. Con estos antecedentes, se solicitd
el estudio cromosémico, el cual se realizd en sangre
periférica; en 30 metafases analizadas se observé una
delecién en el brazo largo del cromosoma 10 (Figura 3).
El resultado del cariotipo fue 46, XX, del(10qgter)[30].

Con los resultados anteriores, y para determinar
el sitio de la delecidn, se solicitd estudiar a los padres.
La madre de 22 afos era sana, refiri6 dos embarazos,
el primero fue un aborto y el segundo la nifia objeto de
este trabajo. Al interrogatorio, no hubo antecedentes
familiares de importancia, y se negd la ingesta de me-
dicamentos durante el embarazo. Se realizé el estudio
cromosdmico en sangre periférica; en las 30 metafases
analizadas se observ) una inversion paracéntrica en el
brazo largo del cromosoma 10 (Figura 4), resultando
el cariotipo 46, XX, inv(10) (q21g23)[30]. El padre de
26 anos de edad presenté cariotipo normal 46,XY[30].

DISCUSION

La inversion detectada en la madre constituye un
reordenamiento intracromosémico originado por dos
rupturas en el mismo cromosoma 10, regién q21—q23,
con la posterior reinsercién del segmento roto en 180°,
el cual corresponde a un reordenamiento equilibrado;
sin embargo, se debe considerar que existe un riesgo
elevado de producir gametos desbalanceados, lo cual
llevé al nacimiento de una nifia con diversas malfor-
maciones, secundarias a la delecion en el brazo largo
del cromosoma 10.7
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Figura 3: Cariotipo de la nifia con la delecion del brazo largo del
cromosoma 10.
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Figura 4: Cariotipo materno, sefialando la inversién paracéntri-
ca en el brazo largo del cromosoma 10.

A continuacidn, se describen los acontecimientos
que pudieron suceder en la formacién del gameto
desbalanceado durante la meiosis. En primer lugar,
los cromosomas homélogos del par 10, el normal
y el invertido se aparean y la sinapsis conlleva
la formacién de un lazo o bucle; la recombinacién
dentro del lazo invertido conecta a los centrémeros
homoélogos en un puente dicéntrico y produce —al
mismo tiempo— un fragmento acéntrico. A medida
que los cromosomas se separan durante la anafase
I, los centrémeros permanecen unidos por el puen-
te, el fragmento acéntrico no logra alinearse en la
placa ni migrar y, en consecuencia, se pierde. Sin
embargo, la tensién ejercida en el puente dicéntri-
co eventualmente lleva a su ruptura en cualquier
punto, formando dos cromosomas con deleciones
terminales,® como el observado en la nifia que se
presenta en este trabajo (Figura 5).

Las manifestaciones clinicas observadas en la nifia
que presentamos son similares a las descritas previa-
mente en otros pacientes.”? De acuerdo con el cariotipo
obtenido y las manifestaciones clinicas, se considera
que la nina es portadora del sindrome de delecién
10926, o denominado también monosomia parcial
10g26. Asimismo, se puede inferir que se han perdido
6.1 Mb del contenido cromosémico; esta pérdida podria
explicar la presencia de algunas de las manifestaciones
clinicas ya que esta regién alberga a diversos genes.!%-12

El presente caso ilustra la necesidad del estudio
genético de los padres, en presencia de una paciente
con una anormalidad genética. Lo cual es esencial para
el asesoramiento genético de estas familias, ya que los
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Figura 5: Representacion esquematica de la formacion de la delecion, a partir de una inversion paracéntrica heterocigota.
Modificada de: Griffiths A et al.®
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datos que se obtengan ayudaran para estimar el riesgo
de presentarse en futuros embarazos.
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