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LA IMPORTANCIA DE CGH-ARRAY EN UN MOSAICISMO FAMILAR
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INTRODUCCION.

[ Lagenetica: \.
I * Herramienta de diagnostico imprescindible en pediatria. I
 Alteraciones genéticas: responsable de muchos cuadros sindromicos. Este papel se hace aun mas
I importante en el diagndstico neonatal y el periodo de lactante. I
| L duplicacion de una fraccion del brazo corto del cromosoma 20. |

¢ Trisomia parcial. '
I < Manifestaciones clinicas destacan: retraso del desarrollo psicomotor y dismorfias faciales, junto I
I con otras alteraciones a nivel 6seo, cardiaco y/o renal. I
" % Diagnostico: Analisis del cariotipo molecular (CGH-array). )
\ * Abordaje multidisciplinar, en funcion del grado de afectacion y los 6rganos implicados. /

~{actante de 20 meses \

[ > Retraso del desarrollo psicomotor -+ fallo de medro.
» Exploracion:

v" Alteraciones morfolégicas en ambas orejas.

|
v’ Paladar ojival. I
|

v' Aplanamiento occipital.

> Se solicita estudio genético, detectandose un cariotipo en mosaico 46 XX-47XX+mar.
> Se completa el estudio con cariotipo molecular (CGH-array), donde se detecta una ganancia de material genético I
en el cromosoma 20, (citobanda p12.2-p11.1 de 15922 Kbp de tamafio). I

I » En el estudio genético en los padres, se detectd la misma alteracién en mosaico en la madre.

> Posteriormente, tuvo una hermana, con rasgos fenotipicos similares detectandose en el estudio genético, ’
\ ganancia en dicho cromosoma. y

CONCLUSIONES

L 4

- La exploracmn clinica yla observacion fenotlplca, junto con la investigacion de los antecedentes familiares en pacientes con \
retraso del desarrollo psicomotor y dismorfias, nos ayudan a orientar el diagnoéstico genético.
- El avance de la genética, con técnicas como cariotipo molecular (CGH-array), ayudan al diagndstico precoz de estas alteraciones,

permitiendo el abordaje adecuado y la anticipacion ante posibles complicaciones que puedan acaecer. I

- El pronostico de estos pacientes no solo depende de la localizacidon y el tamafio de la duplicacién, si no de la calidad y el momento I
en el que se inicia el tratamiento. I

- La deteccidn de estas alteraciones permite el asesoramiento genético, haciendo posible un diagnostico y un tratamiento precoz en I
generaciones posteriores.
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