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INTRODUCCION

La region cromosémica 15q11q13, conocida por su inestabi-
lidad, es muy susceptible a cambios clinicamente relevantes.

El cromosoma 15 isodicéntrico [idic (15)] es una cromoso-
mopatia rara que ocurre por una duplicacion invertida del
cromosoma en su brazo largo (15q11-q13), dando lugar a 47
cromosomas. Se estima una incidencia al nacer de 1 cada
30 000, con una proporcién de sexos de casi 1:1. General-
mente este sindrome ocurre de novo.

Su clinica es variable segiin el tamafo del fragmento que se
ha duplicado e invertido: desde asintomaticos con fenotipo
normal (lo mas frecuente) hasta hipotonia central neonatal,
retraso psicomotor y del lenguaje, discapacidad intelectual,
epilepsia y trastornos del espectro autista (TEA), convulsio-
nes, etc.; u otros menos habituales (alteraciones genitales,
cardiacas, visuales, auditivas...). El hipogonadismo se infor-
ma en alrededor del 20%.

CASO CLINICO

Primogénito de pareja sana, no consanguinea. Nacido a tér-
mino por parto normal. Test de Apgar: 9/10. Peso al nacer de
3040 g tras un embarazo controlado sin incidentes. Explora-
cion fisica al nacimiento normal, sin alteraciones fenotipicas
salvo escroto hipoplasico con testes no palpables y pene
pequeno. La ecografia escrotal revel6 atrofia y calcificacion
testicular bilateral.

Derivado a endocrinologia a los 24 dias de vida, se verifica
micropene (longitud de 2 cm y ancho de 0,7 mm), peso y
talla en rango normales. Se solicité estudio de hormonas
sexuales, indicativo de baja presencia de células de Sertoli
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(LH y FSH elevadas, testosterona baja pero detectable, hor-
mona antimulleriana e inhibina B casi ausentes). Se inicié
tratamiento con testosterona intramuscular para mejorar el
tamafio del pene. Se solicit cariotipo (también a progenito-
res) e interconsulta a Genética.

A los 3 meses, presentaba desarrollo pondero-estatural y
psicomotor adecuados y exploracién fisica sin grandes cam-
bios a nivel genital.

El estudio cromosémico revel6 en el cariotipo sindrome idic
(15) (confinado a 15911) en mosaico, 47,XY,+idic(15); el es-
tudio de citogenética molecular FISH descarté mutacion
SNRPN (gen involucrado en el sindrome de Prader-Willi). El
cariotipo de los padres fue normal. Se trata, pues, de un caso
de novo. Esta pendiente el resultado del panel de genes rela-
cionados con disgenesia gonadal XY.

CONCLUSIONES

Nuestro paciente presenta una alteracion idic (15) de novo
en mosaico con solo afectacion genital. Destacamos su diag-
nostico precoz. Hasta el momento no presenta alteraciones
del neurodesarrollo. El conocimiento de este sindrome es
importante para que el pediatra de Atencion Primaria haga
un correcto abordaje y seguimiento estrecho de la evolucion
del paciente para detectar precozmente hallazgos clinicos
que pudieran aparecer relacionados con este sindrome.
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