¢A qué nifios recién nacidos se les debe hacer
un estudio cromosomico y de que tipo?
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¢A qué recién nacidos?

La respuesta a esta pregunta es: a to-
do nifio que presente malformaciones
congénitas mayores y/o menores, ten-
ga un diagnostico de sindrome no cro-
mosomico o no tenga diagnastico, se le
debe hacer un estudio cromosémico

! Informacion obtenida en http://iier.isciii.es/er/
pdf/er_ppl4.pdf (consultado el 15/2/2006).
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utilizando las técnicas que hoy dia estan
disponibles. Esta afirmacion se basa en
las razones siguientes:

— Las anomalias cromosémicas, tan-
to del nimero como de la estruc-
tura, constituyen la primera causa
conocida de las alteraciones del
desarrollo embrionario y fetal.

— Con las técnicas de estudio actua-
les de cromosomas de alta resolu-
cion (550-850 bandas) y de FISH
(siglas en inglés de hibridacion in
situ con fluorescencia), se detectan
alteraciones cromosémicas cripti-
cas, incluyendo las de las zonas
subteloméricas de todos los cro-
mosomas que pueden analizarse
en un solo portaobjetos (Multipro-
be-T). La identificacion de estas al-
teraciones muy pequefias de los
cromosomas permite establecer el
diagnostico del nifio, asi como los
riesgos de repeticion familiar y las
posibilidades de diagndstico prena-
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tal. Estas posibilidades no son tan
eficaces utilizando sélo las técnicas
de bandas clasicas (con menos de
550 bandas).

¢Por qué también a los nifios que
tienen un diagnostico de sindrome?

Es importante realizar un estudio cro-
mosomico a los nifios con anomalias

congénitas en los que se ha diagnostica-
do un sindrome mendeliano o un sin-
drome clinico bien definido pero de
causa desconocida, porgue, en ocasio-
nes, pueden tener alguna alteracion
cromosémica. En este caso, esa altera-
cién puede indicar el lugar en el que se
encuentra el gen causante del sindro-
me.

Figura 1. Algoritmo de actuacién ante un nifio con malformaciones congénitas.
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Ademas, un aspecto que se debe tener
muy claro es que no existe especificidad
clinica para los diferentes tipos de altera-
ciones cromosémicas, excepto para la tri-
somia 21 o sindrome de Down. Por tan-
to, cualquier nifio con malformaciones
congénitas (incluyendo a aquellos con
una malformacion y CIR) es candidato a
tener una alteracion cromosémica méas o
menos pequena.

Hoy dia disponemos de muchas op-
ciones para su identificacién.

En el laboratorio de Citogenética del
ECEMC seguimos la siguiente pauta:

Segun se observa en el esquema, no se
puede hacer un estudio citogenético ade-
cuado si no se dispone de informacion
clara sobre los aspectos clinicos y familia-
res del paciente, ya que esos aspectos
permiten definir la pauta que hay que se-

guir. Por otra parte, esto indica también
gue no se puede solicitar un cariotipo pi-
diendo una prueba de FISH concreta, a
menos que se demuestren claramente las
evidencias para ello, pasando por una cla-
ra documentacion clinica del paciente.

Hoy dia, no hacer, al menos, un cario-
tipo de alta resolucion (550-850 bandas)
a todo nifio malformado, sea vivo o0 que
muera en el periodo perinatal, carece de
justificacion. Sin ese estudio, no se podria
realizar un diagnostico de certeza, y no
se podran establecer claramente el pro-
nostico y el asesoramiento genético co-
rrecto a la familia.

Estamos tratando de que el CIAC sea
un centro de referencia para este tipo
de estudios de alta resolucion y aplican-
do las sondas de citogenética molecular
gue sean posibles.
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