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RESUMEN

propósitos para su manejo terapéutico y psicológico. 

Palabras Clave: 

PARTIAL TRISOMY 4P RECOMBINANT CHROMOSOME 4 CAUSED BY PERICENTRIC 
INVERSION OF PATERNAL ORIGIN

ABSTRACT

yielding a recombinant chromosome duplication can carry small arm segments (4p) or the long arm (4q) the latter being 

is necessary to perform counseling to parents and monitoring of the proband for therapeutic and psychological management.
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INTRODUCCIÓN

Las anomalías cromosómicas estructurales son 

trisomía parcial del brazo corto del cromosoma 4 si es 
factible de hallar. Las duplicaciones cromosómicas de 
segmentos suelen provenir de portadores crípticos de 

caso de las inversiones pericéntricas. Debido a que los 

probabilidades que tienen de ocurrencia o recurrencia 
para una descendencia afectada de un desbalance 

terapéutico integral.

Las primeras descripciones de las características 
fenotípicas de los individuos afectados de trisomía parcial 
4p se remontan a cinco décadas atrás. Descripciones de 
Gustavson1 2 y posteriormente Schinzel 3

a pacientes con características fenotípicas peculiares 



alteraciones del sistema osteomuscular y trastornos 
oculares. El retraso mental y un pobre desarrollo 
psicomotor así como los defectos del habla son notables 
entre los individuos afectados. Las características 
fenotípicas mencionadas y descritas en un individuo 

el cariotipo a los progenitores para concluir los casos. 
En la actualidad se realizan estudios a nivel molecular

determinar los puntos exactos de quiebre y las condiciones 

genética debe ir dirigida a la prevención y estimación 
de riesgos de recurrencia en los siguientes embarazos. 
Siendo este tipo de anomalía de carácter irreversible en 

en mejorar la calidad de vida de los pacientes lo que 
implica un plan de atención multidisciplinario en donde 

requiere de apoyo psicológico que ayude a superar el 
impacto emocional que acarrea en el entorno familiar este 
tipo de afecciones.

PRESENTACIÓN DEL CASO

cefálica 34 cm y una puntuación de Apgar de 8 al minuto 

líquido amniótico meconial color verde claro.Al examen 

sin manifestar movimientos involuntarios. Dentro de 
los antecedentes familiares se tiene abuela paterna 

de hipertensión arterial. Al examen físico el propósitus 

características del abdomen son normales. En genitales 
se observa criptorquidia bilateral y micropene. Al examen 

evaluación del desarrollo psicomotriz se presentó hipotonía 

la cara. Evaluado por endocrinología se diagnostica 

condición de origen cromosómico. Por radiografía de 
columna lumbosacra se evidencia acentuación de cifosis 

resto de estructuras óseas vertebrales de aspecto normal. 

propositus.

Figura 1. Aspectos fenotipicos del propositus. a
obsérvese el talón prominente. b
cráneo faciales. c. d. Linea simiana 

Al propositus se le realizó el cariotipo en sangre periférica 

Giemsa) realizando las lecturas a una resolución de 550 

X. Se halló una constitución cromosómica heterocigótica 
desbalanceada con un segmento duplicado 4p en el brazo 
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largo de uno de los cromosomas 4. Se realizó cariotipo a los 
progenitores del propositus encontrándose una alteración 
balanceada en el padre, mostrando una inversión 
pericéntrica en uno de los cromosomas 4(46,XY,inv(4)
(p16.3q35.2)  el cariotipo de la madre del propositus 
tuvo una constitución normal (46,XX), el cariotipo del 
propósitos reveló un reordenamiento de tipo 46,XY,rec(4)
dup(4p)inv(4)(p14q35.1) compatible con trisomía 
parcial 4p, El estudio cromosómico se realizó mediante 
técnica citogenética clásica por método de bandeo GTG 
realizando las lecturas a una resolución de 500 bandascon 
un microscopio Carl Zeiss Jenamed a 1000X. Se encontró 
un patrón constante en 20 metafases analizadas en cada 
uno de los cariotipos. El árbol genealógico de la  gura 
2, nos muestra la herencia desde la línea paterna del 
propósitus con individuos, portadores, un afectado y otro 
probablemente afectado. Los cariogramas a partir de 

Árbol Genealógico Familiar mostrando la herencia de la condición a través de la línea paterna del propositus (  echa).

 Cariograma del padre del propositus que muestra la 
inversión pericéntrica (  echa) en uno de los cromosomas 4.

Cariograma del propositus que muestra la duplicación 
(  echa) del segmento 4p en uno de los cromosomas 4.

Mecanismo de recombinación entre el cromosoma 
4 con inversión pericéntrica y su homólogo normal durante el 
paquiteno de la primera división meiótica, el resultado de esta 
recombinación anómala es el cromosoma recombinante 4 
con duplicación de 4p (recuadro). Adaptado de ISCN 2009 An 
International System for Human Cytogenetic Nomenclature 
Karger AG Basel 2009.

los cuales se concluye la constitución cromosómica y su 
condición hereditaria del padre del propositus (  gura 3) y 
la del propositus (  gura 4), gra  can los reordenamientos 
que involucran al cromosoma 4 o a uno de sus segmentos 
(4p). El mecanismo de origen (27) de este cromosoma 
recombinante así como una comparación entre un 
cromosoma 4 normal y los alterados son mostrados en 
las  gura 5 y 6 respectivamente.

 Comparación del cromosoma 4 normal (centro) con la 
inversión del progenitor masculino (izquierda) y la duplicación de 
4p en el cromosoma 4 del propósitus (derecha).



DISCUSIÓN

Las evidencias fenotípicas de trisomía parcial 4p 

descritas primero por diversos autores 

marcada tendencia a la autoagresión y una conducta con 

de atención. Estrabismo y maloclusión dentaria igualmente 
son rasgos del síndrome mencionados por De Grouchy7.
Las anomalías de los genitales también han sido descritas

deformidades de las extremidades pies en mecedora con 
talón prominente y la deformación de la columna vertebral 
que también coincide con lo reportado .

Esta condición genética usualmente se origina por 
translocaciones recíprocas que involucran el segmento 

por duplicaciones de segmentos del brazo corto 

los progenitores 
referimos entonces a un cromosoma recombinante (rec). 
Demostramos mediante estudio citogenético a partir de 

dup(4p)inv(4)(p14q35.1) .  Al  realizar el cariotipo a los 

mat. Obtener la conclusión del estudio en 

repetición en dos oportunidades de la toma de muestra 

de factores inhibitorios de respuesta a los mitógenos 

síndrome de duplicación 4p (trisomía 4p) principalmente 

de síndrome recombinante 4 originado a partir de una 

similar a nuestro caso 18.

Es importante manifestar que el laboratorio no cuenta con 

pues compromete bandas claras en los extremos de ambos 
brazos del cromosoma 4. En la actualidad se utilizan 
pruebas citogenéticas moleculares para localizar los puntos 

Arrays para Hibridación Genómica Comparativa(CGH)
. Los segmentos cromosómicos de 4p involucrados 

se encuentran cerca de la región crítica para la deleción 

características fenotípicas diferentes a la trisomía parcial 
 debido 

a la imposibilidad de efectuar estas pruebas en nuestro 
medio no descartamos la posibilidad de esta condición en 
el propositus. El estudio citogenético del paciente mostró 
una línea celular pura lo que descarta mosaicismo para 
esta condición reportado en individuos fenotípicamente 
normales21. Es indispensable la evaluación y seguimiento 

de las características fenotípicas de la condición se harán 
evidentes con la edad .

Resulta notable la publicación de Eduardo Pasaró 8 sobre
los aspectos psicológicos y evolutivos conductuales 
en la rehabilitación de pacientes con trisomía parcial 

de la calidad de vida del paciente.

Finalmente queremos destacar la relevancia de este 

existen antecedentes de casos similares en el país. La 
caracterización citogenética y el establecimiento del 
fenotipo con que cursa este síndrome es producto de un 
trabajo coordinado y multidisciplinario. Desde el punto 

o asesoramiento genético a los progenitores para la 
prevención de futuras gestaciones con alto riesgo de 
recurrencia de esta condición hereditaria o una alta tasa 
de pérdidas del embarazo 
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