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Resumen

Objetivos: El sindrome de microdelecion 1p36 es el sindrome mas comun de delecion subtelomérica.
Su frecuencia se estima en 1/5.000 recién nacidos, aproximadamente. Afecta al brazo corto del
cromosoma 1, en general se produce de novo y se transmite con un patrén de herencia dominante.
Es mdas comun en el sexo femenino (3:1). Sus manifestaciones son muy variadas.

Métodos: Se identificaron cuatro casos con sindrome de microdelecion 1p36. Se realizé una revision
de la historia clinica, que incluyé datos demograficos, antecedentes médicos, manifestaciones
clinicas, pruebas radioldgicas y genéticas.

Resultados: Los 4 casos (2 varones y 2 mujeres) fueron diagnosticados a la edad adulta, con una
edad media al diagndstico de 37 afios. Tres pacientes fueron remitidos a la consulta por
malformaciones multiples, y una por estudio genético anormal en andlisis efectuado a raiz de
detectarse la delecion en un hijo. El caso 2 se ha descrito en detalle previamente (Garcia Castro et
al., 2023). Todos los pacientes fueron diagnosticados por medio de hibridaciéon genémica
comparativa (array-CGH). Presentamos en la tabla las principales alteraciones fenotipicas y las
caracteristicas de la delecion. Dos de las deleciones eran intersticiales y otras 2 terminales. Se
realizo estudio familiar en dos de los pacientes, el cual demostr6 que se trataba de mutaciones de
novo. No encontramos clara relacion entre el tamafo de la delecién o el nimero de genes implicados
y el patrén fenotipico de los pacientes. Actualmente uno de los pacientes ha fallecido en relacion con
complicaciones infecciosas.

Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4
Edad/sexo 41 anos/Mujer 33 anos/Varon 33 ahos/Varéon 42 afios/Mujer
Retraso psicomotor Moderado No Grave Leve
Hipotonia muscular No No Si No
?asgos dismorficos Cejas rectas Microtia Microsomia
aciales
Implantacién anormal Microsomia Hipoplasia huesos de No
de orejas hemifacial tercio medio facial
Epicanto
Epilepsia No No Epilepsia focal No
Cardilopatias No No Malfo'rmacién de No
congenitas Ebstein
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Displasia

Alteraciones Lo Talla baja, . bilateral de
musculoesqueléticas Segmentacion b d N

e . . incompleta C6-C7-T1 ambas caderas 0
Luxacion bilateral de Cifoescoliosis severa
caderas y rétula dorsal
Caracteristicas Citobanda 1p36.13. Citobanda 1p36,13  Citobanda Citobanda
genotipicas 1p36.33
2.045 kb 437 kb 1p36.32-36.22 917 kb
15 genes 3 genes 7,817 kb 37 genes

62 genes

Conclusiones: Los pacientes presentaron una gran variabilidad fenotipica, de forma consistente con
lo registrado en la literatura, con combinaciones variables de retraso en el desarrollo psicomotor,
hipotonia muscular y rasgos dismorficos faciales, tales como la microsomia. Esta variabilidad clinica
puede estar determinada no solo por factores como el tamafio y la ubicacion exacta de las
deleciones, sino por otros factores genéticos y ambientales adicionales que aun no se han
identificado. Si bien la mayor parte de los casos presentan manifestaciones desde la infancia, en
ocasiones su diagnostico se realiza en la edad adulta. En definitiva, estos casos ponen de relieve que
las alteraciones cromosomicas son relevantes no solo para los pediatras, sino también para los
internistas y otros médicos que atienden pacientes adultos. Es importante detectar estas
alteraciones de cara a establecer un diagnostico correcto y plantear un asesoramiento genético
adecuado.
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