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SINDROME DE MICRODUPLICACION 3Q29 EN UN LACTANTE CON PATOLOGIA RENAL
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INTRODUCCION

El sindrome de microduplicacion 3929 (OMIM 611936) es infrecuente y esta producido por el reordenamiento reciproco de la microdelecion 3929, de penetrancia

incompleta. La region minima critica tiene un tamano de 1,73 Mb, flanqueada por secuencias repetitivas.

Se manifiesta con retraso mental moderado, rasgos dismorficos craneofaciales y anomalias musculoesqueléticas. Es menos frecuente que el sindrome de
microdelecion 3929, debido a un sesgo diagnostico por su fenotipo leve y variable y por las limitaciones de la citogenética convencional.
La duplicacion se presenta de novo en mas de |la mitad de los casos, mientras que el resto son de herencia autosomica dominante.

CASO CLINICO

Recién nacido vardon, gestacion controlada de padres consanguineos procedentes de Marruecos. No antecedentes familiares de enfermedad renal hereditaria conocidos.

Se detecto en las ecografias prenatales del tercer trimestre una URETEROHIDRONEFROSIS 1IZQUIERDA DE 15MM, PARENQUIMA RENAL DE 5MM.

Nacid por parto instrumental por registro cardiotocografico patologico a las 38 semanas, sin requerir reanimacion.
Somatometria al nacimiento peso -1,43DE, talla -1,47DE, perimetro cefalico 0,36DE. Exploracion fisica normal.

( Estudio array-CGH de 60K detecta duplicacion en mosaico en

Neonatologia

" Se inicia profilaxis antibidtica con amoxicilina.

parénquima renal normal.
pielocalicial, reflujo vesicoureteral grado V unilateral. (Imagen 1.)

alteracion en la eliminacion del radiotrazador. (Imagenes 2 y 3.)

" Ecografia renal (72 horas): hidronefrosis izquierda severa con atrofia del parénquima renal y
engrosamiento del urotelio de pelvis y uréter. No dilatacion de via urinaria derecha vy

= Cistografia renal miccional seriada (12 dias): megauréter izquierdo tortuoso junto a dilatacion

= Renograma diurético (28 dias): asimetria de captacion, hipocaptacion de rindn izquierdo sin

MEGAURETER IZQUIERDO REFLUYENTE NO OBSTRUCTIVO CON DISMINUCION

I DE LA CAPTACION RENAL IPSILATERAL
|
l TRATAMIENTO CONSERVADOR

Lactante

marcada, se deriva a:

normal.

crecimiento recombinante humana.

Con 2 meses de edad, taguipnea coincidente con la toma de lactancia materna e hipotonia cervical
" Cardiologia infantil: comunicacion interauricular tipo ostium secundum pequeia con funcion

" Neurologia infantil: ecografia transfontanelar normal, se solicita estudio genético por array-CGH.
Retraso de los hitos del desarrollo + morfologia sugerente de sindrome (macrocefalia)
Endocrinologia infantil: hipocrecimiento (talla -2,56DE) y macrocefalia (perimetro cefalico
+2,5DE) detectado a los 11 meses de edad. No candidato a tratamiento con hormona de

Nefrologia

" Ecografia renal (4 meses): Persiste ectasia piélica y se objetiva quiste del uraco.
" Gammagrafia renal (8 meses): rindn izquierdo 32% vs rindn derecho 68%.

en los limites de la normalidad. Se suspende antibioterapia profilactica.

= Evoluciéon favorable: se mantiene sin infecciones de orina, normotenso. Funciéon renal glomerular

el |

| cromosoma 3 region 3g29 de novo que incluia la region critica |
' 4el SINDROME DE MICRODUPLICACION 3Q29.

I Estudio oftalmologico y otorrinolaringologia normal.

DISCUSION

El sindrome de microduplicacion 3929 es un sindrome con clinica multiorganica y variable pero
mas leve tedricamente que en la microdelecion.

La técnica array-CGH es |la técnica diagnostica de eleccion por su mayor resolucion. Tras el
diagnostico, se recomienda realizar imagen neurologica, estudio renal, oftalmologico vy

cardiologico.
Se requiere un manejo enfocado en la intervencion de cada una de las comorbilidades

desarrolladas, apoyo multidisciplinar y soporte a las familias.
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Imagen 1. Cistografia renal propia del paciente.
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Imagenes 2 y 3. Renograma diurético propio del paciente.

CONCLUSIONES

La afectacidon a nivel renal es una manifestacion
clinica infrecuente, sin embargo, fue la primera en
manifestarse en nuestro paciente.
Se requieren estudios mas ampliados para valorar la
repercusion renal de esta entidad.
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