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Cromosomas....
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antes de la mitosis
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Cariotipo
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Conjunto de los cromosomas
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un cariotipo? o
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o Anomalias congénitas Q Enfermedad genética

cCuando pedir

O Abortos de repeticion O Estudio prenatal
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¢ Como se obtiene el cariotipo?
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Caso Clinico

Paciente de 22 meses con retraso
en la adquisicion del lenguaje. Como
antecedentes a destacar:

Embarazo controlado.

Padres sin enfermedades
previas.

No consumo de toxicos.
Cribado metabolico normal.

Otitis de repeticion controladas
por ORL.
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Cromosoma en anillo

Se produce cuando se pierde material Suelen relacionarse con retraso en el
genético de ambos extremos del crecimiento, retraso mental y posibles
cromosoma y estos se fusionan. dismorfias faciales

Material genético eliminado
st — i —— &
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La mayoria de los casos son "de novo" La gravedad depende de la cantidad

y se suelen presentar en mosaico de informacion perdida

En el cromosoma 22 en anillo se pierde informacion del brazo largo
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Cromosoma 22

Algunas enfermedades asociadas....

Sindrome de DiGeorge

Sindrome de Emanuel

Sindrome de Phelan-McDermid

Neurofibromatosis

Sindrome de Li-Fraumeni

Sindrome del ojo de gato

Leucodistrofia metacromatica

q13.32
q13.33

500-600 genes

En caso de presentarse como anillo
caracteristicas clinicas son:

las

Retraso en el desarrollo

Dificultad o discapacidad
de aprendizaje

Retraso especifico del
habla y del lenguaje.

Grado de flacidez
muscular.

Caracteristicas comunes
a TEA.




Con los resultado obtenidos...

» Conocer exactamente donde esta el error--> Array CGH (Hibridacion Gendmica Comparativa)

» Estudio cariotipo padres
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En nuestro caso...

Cariotipos padres normales Array normal

No detecta ordenamientos balanceados (traslocaciones
2 robertsonianas, inversiones y/o inserciones balanceadas),

que componen el chip.

reciprocas,
peguenas

traslocaciones
inserciones o

delecciones, mutaciones puntuales, alteraciones de numero de copia en mosaico inferiores al
40%, ni alteraciones del numero de copia fuera de las regiones interrogadas por las sondas
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Secuenciacion masiva de nueva generacion (NGS)
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En nuestro caso....

El exoma esta pendiente de realizar...




¢ Qué hacemos ahora...?

¢ Cual es la alteracion del caso
clinico?



El punto de interrupcion mas comun para la eliminacion en el brazo largo del cromosoma 22 esta

localizado en la region 1, banda 3 (22913).
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El gen SHANKS3--> Proteina SHANKS3
Importante para el funcionamiento de la sinapsis
de las neuronas.
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Sindrome de Phelan- McDermid

« Suele ocurrir "de novo" ——10% cromosoma en anillo. Frente amplia Pestafias largas

« Se asocia a la pérdida de 22q13.3

« La gravedad de los sintomas depende de la deleccion it
apariencia hinchada,

= Mas frecuentes: hipotonia, retraso en el desarrollo, epicanto ,
Orejas grandes y
prominentes

alteraciones de lenguaje.

= Otros: TEA, estrabismo, epilepsia, reflujo vesicouretral,
Mentdn puntiagudo

otitis... _
Nariz con punta

« Mayor riesgo de desarrollar neurofibromatosis tipo 2. bulbosa
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¢ Qué es la neurofibromatosis tipo 2?

« Mutaciones en el gen NF2 del cromosoma 22 que se hereda de forma autosomica dominante.
* Protege frente a tumores nerviosos.

« Se producen multiples tumores benignos en el cerebro y la médula espinal.

« Causan sordera, mareo, zumbido, desequilibrio...

* No tiene curay el tratamiento es sintomatologico.

« Puede incluir cirugia para extirpar tumores.

Neurologic findings

Cranial meningioma
I g Ocular findings
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