CASO CLINICO

Reporte de caso de trisomia 8 en mosaico
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RESUMEN

La trisomia 8 es una anomalia cromosémica poco frecuente, siendo
caracteristico el retraso mental. La mayoria de los casos que se
identifican al nacer son mosaicos. Presentamos un caso clinico de
recién nacido masculino diagnosticado por ultrasonografia (USG)
prenatal con hidrocefalia y agenesia de cuerpo calloso. A su naci-
miento se observé a la exploracién fisica puente nasal alto, nariz
bulbosa, teletelia y pliegues plantares profundos bilaterales, por
esto Ultimo se considerd el diagnéstico de trisomia 8. Se realizd
cariotipo corrobordndose la sospecha diagnéstica de trisomia 8 en
mosaico. Se conoce que las manifestaciones clinicas son muy va-
riables en esta entidad, por lo que podria estar subdiagnosticada;
sin embargo, el dato clinico presente en la mayoria de los casos es
la presencia de pliegues plantares verticales profundos. Los pacien-
tes generalmente cursan con hipotonia y retraso mental severo; la
presencia de este Ultimo dato es una indicacién para solicitar un
estudio citogenético, aun cuando no se haya considerado clinica-
mente el diagndstico de una alteracién cromosdémica, el cual per-
mite establecer el diagndstico con certeza. Sugerimos que como
parte del abordaje integral de un paciente con dismorfias y retraso
mental, e incluso cuando clinicamente no se integre un diagnosti-
co sindromdtico, se debe solicitar cariotipo para establecer un diag-
ndstico etioldgico que permita al equipo médico tratante estable-
cer un prondstico funcional o de vida, implementar estrategias pre-
ventivas y terapéuticas asi como para brindar un asesoramiento
genético adecuado a la familia.

Palabras clave. Anomalia cromosémica. Pliegues plantares.
Recién nacido.

INTRODUCCION

La trisomia 8 se caracteriza por la presencia de un
cromosoma 8 adicional en mosaico (linea celular con tri-
somia 8 y otra linea celular normal), la cual generalmente
es incompatible con la vida, siendo la mayoria de los ca-
sos abortos espontdneos en el primer trimestre de gesta-
cion.!

Su incidencia varia en 1.2 por cada 1,000 embarazos
reconocidos clinicamente hasta 1:50,000 en recién naci-

ABSTRACT

Trisomy 8 is a chromosomal rare abnormality, characterized by
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We report a case with this illness by prenatal USG with hydrocepha-
lus and agenesis of corpus callosum. At the birth was noted by
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indications to request a cytogenetic study, even without a chromo-
somal abnormality. We suggest that as part of comprehensive appro-
ach to a patient with dysmorphic features and mental retardation,
even if not clinically integrated syndromic diagnosis, should be
requested to establish a karyotype etiologic diagnosis that allows
the medical team to establish a functional outcome or life, imple-
menting preventive and therapeutic strategies and to provide appro-
priate genetic counseling to the family.
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dos vivos, teniendo una preferencia por el sexo masculino
con una relacién de 5:1.!

La trisomia 8 se considera que ocurre como un evento
de novo, por una no disyuncién meiética (precigética) con
un rezago anafdsico poscigdtico o por una no disyuncién
mitética (postcigdtica) (Figuras 1y 2), generalmente se
considera en el asesoramiento genético que el riesgo de
recurrencia es nulo en las familias que tienen un hijo con
esta entidad. '?
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Figura 1. No disyuncién meidtica y rezago anafasico poscigético.
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Figura 2. No disyuncién mitética.

Figura 4. IRM (Fase 2) prenatal, con ausencia de cuerpo calloso.

Figura 3. IRM (Fase 2) prenatal en un corte sagital. A. Ausencia
de cuerpo calloso. B. Dilatacién ventricular.

CASO CLIiNICO

Recién nacido masculino, hijo de madre de 32 afios
de edad, G1, padres sanos, quien curs6 con control pre-
natal regular, por ultrasonido obstétrico se diagnosticé
macrocefalia y dilatacién ventricular bilateral.

Se realizé resonancia magnética in utero a las 32 se-
manas de gestacion, en la que se reporta agenesia de
cuerpo calloso e hidrocefalia exvacum (Figuras 3, 4y 5).

Figura 5. IRM (Fase 2) prenatal, con dilatacion ventricular.

A las 37 semanas de gestacion se decidié la interrup-
cién del embarazo por via abdominal, obteniendo pro-
ducto Unico, vivo, con llanto y respiracién espontdneos al
nacer, APGAR 8/9 capurro de 36.5 seg, Silverman Ander-
sen de 4 a expensas de tiraje intercostal, disociacién tora-
co-abdominal y quejido respiratorio intermitente. Requi-
rié6 de maniobras bdsicas de reanimacion neonatal.

A la exploracién fisica se observé: peso 2,920 g (P50),
talla 51cm (P50), perimetro cefdlico 38 cm (P50), perime-
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Figura 6. Pliegues plantares profundos.

Figura 7. IRM (Fase 2) posnatal en un corte sagital. A) Dilatacion
ventricular. B) Ausencia de cuerpo calloso.

tro tordcico 32, perimetro abdominal 29 cm. Dolicocefa-
lia, suturas imbricadas, pabellones auriculares con ade-
cuada implantacién, puente nasal alto, nariz bulbosa,
frenillo lingual normal, labio y paladar integro, cuello
normal, térax ancho y longilineo, teletelia, con campos
pulmonares con tiraje intercostal, murmullo vesicular
disminuido, ruidos cardiacos y abdomen sin alteraciones,
genitales fenotipicamente masculinos, acorde a edad y
sexo, extremidades integras con pliegues palmares pro-
fundos, pliegues plantares verticales y profundos
(Figura 6); reflejos osteotendinosos 3/4, sin clonus con
lateralizacién a la derecha.

A los cuatro dias de vida se observé disminucién del
perimetro cefdlico a 37.3 cm. El ultrasonido transfontane-
lar mostré presencia de dilataciéon ventricular. Electroen-

Figura 8. IRM (fase 2) posnatal en un corte sagital. A) Ausencia
de cuerpo calloso. B) Hipoplasia cerebelosa.

Figura 9. IRMN (Fase 2) posnatal en un corte coronal, con hipo-
plasia cerebelosa.

cefalograma con ondas lentas asincrénicas con datos de
atrofia cortico subcortical. Resonancia magnética con au-
sencia de cuerpo calloso, hipoplasia cerebelosa, y dilata-
cién ventricular (Figuras 7, 8 y 9).

Se realizé estudio citogenético ante la sospecha clini-
ca de trisomia 8 por los hallazgos cerebrales y por la pre-
sencia de pliegues plantares verticales y profundos, el
cariotipo corroboré el diagnéstico clinico con la presencia
de seis células con trisomia 8 y 44 células con un comple-
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mento cromosdmico normal [47, XY +8 (6)/46, XY (44)]
con una resolucién de bandas de 450.

Se egresa del servicio a los nueve dias de vida, con un
peso de 3,000 g (P50) y perimetro cefdlico de 37 cm (P50).
Se indicé iniciar estimulacién temprana.

DISCUSION

Hay mds de 100 casos reportados de trisomia 8 desde
1974. El fenotipo presenta expresividad muy variable, de-
pendiendo de la presencia de anormalidades fisicas o meta-
les, lo cual puede condicionar retraso en el diagndstico o
que no se establezca el diagnéstico, de manera certera. En
algunos casos se ha establecido el diagnéstico certero de
manera prenatal ante la presencia de malformaciones iden-
tificadas por ultrasonido; las cuales son indicacion de realizar
un estudio citogenético a partir de células de liquido amnié-
tico. Una vez establecido el diagnéstico, el equipo médico
puede brindar un asesoramiento genético a la familia y to-
mar decisiones de medidas preventivas o terapéuticas. '

Se sabe que en etapa neonatal es dificil de diagnosticar-
se, ya que al nacimiento son de peso y talla normal para la
edad gestacional, con un crecimiento normal; sin embargo,
los datos que pueden sugerir el diagnéstico son la ausencia
de cuerpo calloso'® y anormalidades esqueléticas (escolio-
sis, vertebras accesorias o malformadas);” en la etapa prees-
colar se observa retraso mental y retraso en el lenguaje para
su edad>*

Datos mas constantes son la presencia de hipotonia gene-
ralizada (66% de los casos) y dismorfias menores y mayores,
dentro de las cuales se mencionan en la literatura en orden de
frecuencia, en 97% la presencia de alteraciones faciales (fren-
te prominente, hipertelorismo, nariz bulbosa, micrognatia), en
80% agenesia de cuerpo callosos, 58% anormalidades 6seas
(costillas supernumerarias, vertebras accesorias) 40% escolio-
sis/cifosis y en 26% cardiopatias congénitas.*®'°

Se dice que el diagndstico tardio se realiza en la etapa
escolar debido a que sdlo se observan dismorfias menores,
con un retraso psicomotor, de lenguaje o mental.'?

La supervivencia de estos pacientes depende de las mal-
formaciones asociadas y del nivel de retraso mental, el cual
se relaciona con la proporcién de células trisdmicas y norma-
les que presente cada paciente. La deteccién temprana per-

mitiria realizar un tratamiento multidisciplinario, mejorando
asi su calidad de vida.*”?

Se concluye que aungue no haya datos clinicos exclu-
sivos de la trisomia 8 en mosaico, podemos sospecharla
ante la presencia de pliegues plantares y palmares pro-
fundos, como se observd en el presente caso clinico, lo
cual es indicacién de la toma de cariotipo para establecer
el diagnéstico confirmatorio, lo que permite prevenir com-
plicaciones de la enfermedad y brindar una mejor calidad
de vida al paciente.!37.9.10

ABREVIATURAS

* USG: ultrasonografia.

* Gl: gesta 1.

* APGAR: apariencia, pulso, gesticulacién, actividad y
respiracion.

* P50: presion parcial de oxigeno.
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