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dietético con colesterol —yema de huevo, cordero—, dcido urso-
desoxicolico y quenodesoxicolico®? que logra mejorias notables
en la evolucion neurolégica, expresion verbal y desarrollo fisico.
Garcia-Fuentes et al' suman el diagnéstico de hiperplasia su-
prarrenal congénita a su caso de SLO. La asociacion de ambas
entidades (aun considerando la “alta” incidencia de la hiperplasia
clésica [1:9.000] en la Europa mediterrinea®) es muy improbable
estadisticamente: 1:1,8 X 10%. Mas alld de ello, el fenotipo del pa-
ciente es distinto al de un varén con hiperplasia suprarrenal cla-
sica, y las determinaciones analiticas tampoco apoyan este diag-
nostico: ACTH, el cortisol y los androgenos adrenales son
normales. No se indica si al diagnosticar este trastorno suprarre-
nal el paciente presentaba hiponatremia o hiperpotasemia y tam-
poco sabemos si se intento un diagndstico molecular de este de-
fecto genético (estudiar a los padres a tal propésito serfa muy
interesante). La 17-hidroxiprogesterona sanguinea (solo se dice
que supera 20 ng/dl, cuando las formas clasicas estan entre 500 y
5.000 ng/dl®), puede corresponder con las elevadas cifras que
mantienen algunos ninos semanas después de nacer”.
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Cromosoma 13 en anillo

(An Esp Pediatr 2001; 55: 95)
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He leido el articulo publicado por Cuadrado et al' a propdsi-
to de un caso de cromosoma 13 en anillo. Me gustarfa comen-
tar que con el estudio citogenético que aparece publicado en la
revista no puede efectuarse ese diagndstico.

Se trata de un cariotipo realizado sin bandeo cromosoémico y
que, ademds, muestra unas preparaciones de muy mala calidad.
Las técnicas de bandeo permiten distinguir cada cromosoma y
las diferentes regiones de cada uno de ellos, se introdujeron en
1970 y desde hace muchos afios su uso se ha extendido en los
laboratorios de citogenética. Actualmente, ademas del bandeo
cromosomico, se han incorporado en la mayoria de los labora-
torios técnicas de citogenética molecular como la FISH (hibrida-
cion in situ fluorescente) que, con sondas de ADN marcadas
con moléculas fluorescentes, permiten llevar a cabo una mejor
caracterizacion de las anomalias cromosomicas estructurales.

Con el estudio citogenético que presentan los autores no pue-
de distinguirse si se trata de un anillo o es una delecién, una
translocacion, un cromosoma derivado o cualquier otra anoma-
lia estructural. Ademds, ese estudio tampoco permite distinguir
si el cromosoma implicado es el 13 o se trata de cualquiera de
los otros dos cromosomas del grupo D (14 o 15). Incluso el cro-
mosoma que ellos consideran como anillo del cromosoma
13 podria ser el cromosoma Y y el que ellos tienen colocado en
el lugar del Y ser un cromosoma del grupo D. Para poder llegar
al diagnostico es imprescindible realizar el cariotipo con bandeo
cromosomico, y serfa muy aconsejable completar el estudio con
técnicas de FISH.
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Monosomia r(13):
a proposito de una nueva
observacion

(An Esp Pediatr 2001; 55: 95-96)
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En relacién a la carta de la Dra. M. Moreno Garcia sobre nues-
tro trabajo, publicado recientemente en esta Revista!, agradece-
mos sus comentarios a los que, no obstante, queremos hacer
algunas consideraciones.
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Estamos de acuerdo con la Dra. Moreno en que la aplicacion
de las modernas técnicas citogenéticas de alta resolucion y de
hibridacion in situ fluorescente (FISH) permiten un mejor estu-
dio de las anomalias cromosémicas. En nuestro caso también
se realiz6, aunque no se mencione en el texto por no poder
disponer del resultado en ese momento y, por otra parte, no lo
consideramos imprescindible.

Nuestra intencion era aportar una nueva observacion de esta
rara anomalia genética, cuyo diagnéstico no ofrece dudas ni cli-
nicas ni citogénicas. El fenotipo clinico era caracteristico y simi-
lar al de los casos revisados de la bibliografia, y el estudio cito-
genético realizado con bandeo cromosémico convencional
(técnica de bandas G), como se aprecia en la fotografia de nues-
tro articulo!, confirmaba segun el informe de la unidad de ge-
nética, la existencia de un cromosoma 13 en anillo, quedando
pendiente del estudio FISH para determinar la estructura de di-
cho cromosoma. Asimismo se han comunicado otros casos de
monosomia 13, como el nuestro, en los que el estudio cromo-
somico realizado con este tipo de bandeo era definitivo para el
diagnéstico?*.

Recientemente, recibimos el resultado del estudio realizado
mediante técnica de FISH, aplicando sonda de secuencia Gnica
LSI 13q14 y sonda painting WCP 13, y se demostr6 en todas las
metafases examinadas el cromosoma 13 en anillo, en cuya for-
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macion estarfa implicado 13p (brazo corto) y la porcién terminal
13q (brazo largo).
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