
Introducción

Hasta la fecha se han descrito más de 40 casos con
una trisomía parcial del brazo largo del cromosoma 7 (7q),
la mayoría de los cuales poseen además una monosomía
parcial de algún otro cromosoma, ya que se han generado
como producto de una alteración balanceada de origen pa-
rental [Lukusa et al.,1998]. No obstante, entre ellos, se han
descrito 18 casos con trisomías 7q puras, en las que no
hay ningún otro cromosoma involucrado, como se observa
en la Figura 1 [Wahrman y cols.,1978; Yunis y cols, 1980;
Novales y cols., 1982; Hoo y cols., 1982; Kardon y cols.,1983;
Verp y cols.,1987; Bartsch y cols., 1990; Romain y cols., 1990;
Humphreys y cols.,1991; Haslam y cols.,1992; Verma y cols.,
1992; Lukusa y cols.,1998; Ndah y cols., 2000; Courtens y
cols., 2001; Rodríguez y cols. 2002]. Estos han ayudado a
definir las manifestaciones clínicas que se asocian más fre-
cuentemente a la trisomía, que suelen ser bajo peso al na-
cimiento, hipotonía, rasgos dismórficos que incluyen ore-
jas de baja implantación, cuello corto, hipertelorismo, frente
abombada, microretrognatia, cabeza grande, paladar hen-
dido, anomalías esqueléticas y renales, defectos cardíacos
e hipoplasia pulmonar junto con retraso del desarrollo.

Por otro lado, de la monosomía de brazo corto del cro-
mosoma 20 (20p) sólo se ha encontrado un trabajo con mo-
nosomía subtelomérica 20p, que presentaba retraso men-

tal con microcefalia, dismorfia facial (cara larga, ojos pro-
fundos con fisuras palpebrales hacia arriba y boca pequeña
con filtrum corto) y epilepsia, sin otras malformaciones [Ba-
ker y cols. 2002]. 

En este trabajo describimos un nuevo caso con trisomía
parcial 7q y monosomía subtelomérica 20p.

Caso clínico

Recién nacido varón, producto del primer embarazo de
padres sanos de etnia oriental, no consanguíneos y jóvenes,
siendo la edad materna 24 años y la paterna 22 años. La
gestación fue normal y controlada. El parto, desencade-
nado de forma espontánea en la semana 41, fue resuelto
por cesárea debido a sufrimiento fetal. Al nacimiento el
niño presentó un peso de 2.680g (3<p<25), una talla de
49.5 cm (p50) y un perímetro cefálico de 33.4 cm (25<p<50).
En la exploración clínica neonatal se detectó frente abom-
bada, leve retrognatia, epicantus inversus, nariz pequeña,
orejas de implantación baja, pies equino-varos bilaterales,
leve tendencia a desviación radial de ambas manos y comu-
nicación interventricular (CIV) (Fig. 2 y 3). Ante la presen-
cia de estas anomalías al nacimiento, se solicitó cariotipo de
alta resolución. El paciente falleció a la edad de un año por
bronconeumonía sin que dispongamos de ningún dato
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clínico de cual fue su evolución durante ese año, salvo un
retraso en la adquisición de habilidades motoras. 

Estudio citogenético

Se estudiaron 20 metafases procedentes de linfocitos
de sangre periférica del propositus para la realización de un

cariotipo con bandas G de alta resolución (550-850 bandas)
que reveló la presencia de material extra en el brazo corto
de un cromosoma del par 20 (20p) (Fig.4). La aplicación de
técnicas de Hibridación in situ con Fluorescencia (FISH)
con las sondas especificas de los telómeros del cromosoma
20, mostró ausencia de señal del telómero 20p (Fig.5), lo
que puso de manifiesto una deleción de dicha región. Ade-
más, la aplicación de FISH con la sonda “painting” del 20,
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FIGURA 1

Idiograma del cromosoma 7 con los 18 casos descritos con trisomías 7q puras, ordenados por tamaño del segmento duplicado.

FIGURA 2

Foto clínica del paciente con un mes de vida.

FIGURA 3

Foto clínica del paciente a la edad de 11 meses.



reveló que el material extra procedía de otro cromosoma
(Fig.6), ya que no se marcaba con dicha sonda.

El patrón de bandas G de alta resolución observado
en el material extra sugería que podría tratarse de la región
distal del brazo largo del cromosoma 7. Por este motivo, se
aplicaron las sondas específicas para los telómeros del cro-
mosoma 7, obteniéndose una señal correspondiente al te-
lómero 7q en el cromosoma 20 alterado (Fig.7). El pa-
ciente presentaba por tanto, una trisomía parcial 7q y
una monosomía subtelomérica 20p, generado como
consecuencia de un derivado de una translocación. Los pa-

dres tenían un cariotipo normal, por lo que la alteración se
había producido “de novo”. El cariotipo fue por tanto:
46,XY,add(20)(p13).ish der(20)t(7;20)(q33;p13)(tel20p-
)(WCP20-)(tel 7q+)“de novo”.

Discusión

Dentro de las anomalías cromosómicas estructurales se
encuentran aquellas que involucran a dos cromosomas di-
ferentes, generando un desbalance con perdida de mate-
rial de un cromosoma y ganancia de otro. El paciente que
se describe tiene una alteración que involucra a dos cromo-
somas, generando un exceso de material del 7q y un defec-
to del 20p.

1. Trisomía parcial de la región distal 7q

La mayoría de los pacientes descritos con trisomía 7q,
tienen además asociada una deleción de otro cromosoma
como resultado de una mala segregación de una alteración
parental balanceada o de un “crossing over” de un cromo-
soma 7 invertido. No obstante, se han descrito 18 casos con
trisomías 7q puras [Wahrman y cols.,1978; Yunis y cols,
1980; Novales y cols., 1982; Hoo y cols., 1982; Kardon y
cols.,1983; Verp y cols.,1987; Bartsch y cols., 1990; Romain
y cols., 1990; Humphreys y cols.,1991; Haslam y cols.,1992;
Verma y cols., 1992; Lukusa y cols.,1998; Ndah y cols., 2000;
Courtens y cols., 2001; Rodríguez y cols., 2002]. En un in-
tento de correlacionar el genotipo con el fenotipo, se han
tratado de analizar casos con duplicación de distintas regio-
nes 7q, y se han propuesto entidades clínicas diferentes. En
este sentido Verma y cols. [1992], propusieron que los pa-
cientes con la duplicación intersticial 7q22-q31 solían estar
más afectados, sin embargo otros autores no han encon-
trado dicha asociación [Forabosco y cols. 1988]. Como se
observa en la Tabla 1, es muy difícil establecer correlaciones
genotipo-fenotipo, ya que aunque los pacientes con la re-
gión q22-q31 implicada en la duplicación parecen estar más
afectados, presentando dismorfias faciales, anomalías re-
nales, esqueléticas y cardíacas junto con retraso del desarro-
llo [Romain y cols., 1990; Courtens y cols., 2001 y Rodríguez
y cols., 2002], el paciente descrito por Humphreys y cols.
[1991] que tiene duplicada dicha región, sólo presenta las
dismorfías faciales y el retraso del desarrollo sin presentar
anomalías estructurales. Por otra parte, los pacientes con
duplicaciones de regiones más distales también han presen-
tado anomalías estructurales mayores [Haslam y cols.,1992;
Romain et al., 1990; Bartsch et al., 1990; Verma et al., 1992].
Por tanto, con los conocimientos existentes de los casos des-
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FIGURA 4

Cariotipo de alta resolución del paciente con alteración en un
cromosoma del par 20.

FIGURA 5

FISH con las sondas específicas de los telómeros del cromoso-
ma 20 (20p/20q).



critos hasta la fecha, no es posible establecer una clara re-
lación genotipo-fenotipo asociada a la duplicación 7q.

2. Monosomía subtelomérica de la región 20p

Como ya se ha comentado, la monosomía de la región
subtelomérica 20p, sólo ha sido descrita en un paciente
de 10 años de edad, que presentaba retraso mental con mi-
crocefalia, dismorfia facial (cara larga, ojos profundos con
fisuras palpebrales hacia arriba y boca pequeña con filtrum
corto) y epilepsia de comienzo en la infancia, pero sin des-
cribirse otras malformaciones [Baker y cols. 2002].

En la Tabla 1, se compara el propositus con los casos des-
critos en la literatura con trisomía 7q puras (18) indicando
los diferentes segmentos. Como se puede observar, com-
parten la mayoría de los rasgos dismórficos, tales como las
orejas de baja implantación (14/18), frente abombada (10/18)
y microretrognatia (10/18); pero también anomalías esque-
léticas (10/18), defectos cardíacos (5/18) y retraso del des-
arrollo (11/18). Sin embargo, al comparar el propositus con
los 2 casos descritos con la misma duplicación (q33-qter)
[Bartsch y cols. 1990], los tres comparten dismorfias crane-
ofaciales, pero la cardiopatía y las anomalías esqueléticas
sólo se observan en el caso que se describe en este traba-
jo. Por otro lado es difícil comparar el propositus con el ca-
so descrito con monosomía subtelomérica 20p [Baker y cols.
2002] debido a la diferencia del periodo de observación. 

Por todo lo descrito, las manifestaciones clínicas que pre-
senta el propositus se justificarían en su mayoría por la du-
plicación 7q, aunque las diferencias con otros pacientes po-
drían explicarse porque a nivel molecular el segmento
duplicado no sea exactamente el mismo, o bien por la re-
percusión clínica de la monosomía subtelomérica 20p, aún
poco descrita.

Este caso tiene la dificultad añadida de que se trata de
un niño de etnia oriental, por lo que la identificación de
los rasgos dismórficos puede ser más complicada en nues-
tro medio. Dado el incremento que se viene produciendo
en la inmigración, el aspecto de las diferentes etnias ha de
tenerse presente en la evaluación de los rasgos dismórficos.
No obstante, y mientras no se tenga más experiencia en es-
tos aspectos, ante la duda y sobre todo si existe algún otro
defecto congénito de más fácil identificación, o falta de me-
dro, se debería solicitar un estudio cromosómico.
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FIGURA 7

FISH con las sondas especificas de los telómeros del cromoso-
ma 7 (7p/7q).

FIGURA 6

FISH con la sonda painting del cromosoma 20.
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TABLA 1
MANIFESTACIONES CLÍNICAS ASOCIADAS A TRISOMÍAS 7q

VERP YUNIS WAHRMAN NDAH HOO KARDON COURTENS HUMPHREYS ROMAIN LUKUSA RODRIGUEZ HASLAM BARTSCH VERMA N= PRESENTE
Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. Y COLS. 18 CASO

1987 1980 1978 2000 1982 1983 2001 1991 1990 1998 2002 1992 1990 1992

Segmento duplicado tris 7 tris 7 7 q arm arm q11-qter q11-q22 q21.2-qter q21,12-q31.32 q22-q31 q34-qter qter q21.2-q22.1 qter q31.2-qter q22-q36.1 q33-qter q33-qter q36-qter q33-qter

Muerte neonatal + + + + 4
Bajo peso al nacimiento + + + + + + + 7 +
Cabeza grande + + + + + + + + 8
Fontanelas abiertas + + 2
Frente abombada + + + + + + + + + + 10 +
Hipertelorismo + + + + + + + + + + 10
Epicantus + + + + 4
Fisuras palp. pequeñas + + 2
Nariz pequeña + + + + 4 +
Orejas baja implantación + + + + + + + + + + + + + + 14 +
Paladar ojival + + + + + + 6
Labio leporino + 1
Micro/retrognatia + + + + + + + + + + 10 +
Cuello corto + + + + + + + + + + + + 12
Mamilas separadas + + + 3
Hipotonia + + + + + + + + 8
Anomalías esqueléticas + + + + - + + + + + + 10 +
Kifoscoliosis + 1
Malformaciones renales + + + + + + + + + + 10
Hipoplasia pulmonar + + + + 4
Defectos cardíacos + + + + + 5 +
Anomalías genitales + + + + + 5
Retraso del desarrollo + + + + + + + + + + + 11 +


