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RESUMEN

Presentamos el caso de una mujer de 38 afios remitida en la semana 29 de gestacion a nuestro programa de diagnéstico prenatal, debido a
que el estudio ultrasonografico revel6 retardo del crecimiento intrauterino, acortamiento de huesos largos, y polihidramnios. Se practicd y con
caracteristicas fenotipicas concordantes con el Sindrome de Down. Luego del nacimiento realizamos cariotipos en sangre y piel (este mostraron

cariotipo normal 46, XY.

El Sindrome de Down con cariotipo normal es infrecuente, pero establece una rara limitacion para el diagnéstico prenatal.
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SUMMARY

We present the case of a 38 year-old woman attended in our prenatal diagnosis program due to fetal growth retardation, shortening of long
bones, polyhydramnios. She underwent transabdominal amniocentesis at 29 weeks of gestation, and cytogenetic study was done, finding a
normal karyotype 46, XY. At 32 weeks, a caesarean operation was performed because of acute fetal distress, obtaining a masculine newborn
with phenotype features concordant to Down Syndrome. After the birth we did blood tests and also skin karyotypes (these last ones after his
death). The samples were analyzed in our institution and in a reference laboratory. All the studies revealed a normal karyotipe 46, XY. Down
Syndrome with normal karyotype is an infrequent situation, but it establishes a rare limitation of the prenatal diagnosis.
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Introduccion

En la literatura médica se han descrito varios casos de
pacientes con fenotipo concordante con Sindrome de
Down, pero con cariotipo normal. Para explicar esta
incongruencia, se ha propuesto la existencia de nuevos
sindromes con fenotipo similar pero diferente etiologia,
fenocopias (2, 6-8), mosaicismos de bajo grado no
identificables en tejidos facilmente accesibles como sangre
0 piel y duplicaciones submicroscdpicas del
cromosoma 21 en la regién 922 (1, 3-4, 9-10). Aunque el
Sindrome de Down con cariotipo normal es raro, cuando
se presenta un caso clinico como todos los descritos hasta
el momento, es factible realizar estudios complementarios
0 proponer un diagnéstico diferencial. Sin embargo cuando
el estudio es prenatal, se hace muy dificil suponer
el diagndstico de esta situacidn, aln en casos como éste,
donde existia evidencia ecogrédfica sugestiva de una
anormalidad cromos6mica.

Descripcion del Caso

Una mujer de 38 afios fue remitida a nuestra
institucion cursando la semana 29 de su segunda gestacion,
debido a retardo del crecimiento intrauterino, acortamiento
de huesos largos 'y polihidramnios sin  malfor-
maciones gastrointestinales. Se realiz6 amniocentesis vy
ecografia de detalle anatémico, con hallazgos similares
a los ya descritos. La muestra se traté de acuerdo con los
protocolos actuales de nuestro laboratorio (2 cultivos de
liquido amnidtico en frasco y 3 en slide chamber,
técnica in situ). Siete dias después se obtuvieron los
cariotipos de los cultivos in situ, mostrando una
constitucién  cromosémica normal (Cariotipo 46, XY.
Bandeos GTG y QFQ, resolucion de 450 bandas
aproximadamente). Los resultados se informaron a los padres y
al medico tratante.

A las 32 semanas de gestacion se realizd cesarea
indicada por sufrimiento fetal, obteniendo un recién nacido de
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sexo masculino con un fenotipo concordante con el Sindrome de
Down. Inicialmente se interpreté como un error de laboratorio.
Uno de nosotros (Lizcano-Gil LA) examin6 al recién nacido,
quien tenia suficientes hallazgos fenotipicos para establecer el
diagnéstico de Sindrome de Down (Tabla 1), incluyendo una
leucemia neonatal, que explica el polihidramnios (12) y un
defecto del septo interventricular.

Tabla 1
INTERPRETACION DEL PUNTAJE
SEGUN FRIED (5)
6 a 8 signos: Se considera clinicamente confirmado. 3 a5
signos: Se requiere estudio cromosémico con propdsito
diagnéstico. 0 a 2 signos: Se descarta el diagnéstico.

Signo Presente
Abundante piel en cuello Si
Comisuras labiales inclinadas hacia abajo Si
Hipotonia Si
Fascies plana Si
Displasia de pabellones auricularees No
Pliegues epicdnticos Si
Espacio aumentado entre primero y segundo artejos  Si
Protrusi6n lingual Si

REVISTA COLOMBIANA DE OBSTETRICIA Y GINECOLOGIA

Realizamos estudios en sangre luego del parto y en
piel después de su fallecimiento. Se procesaron cultivos
simultaneos en nuestro laboratorio y en otro de referencia
y siempre se encontraron cariotipos normales. No fue
posible realizar estudios moleculares. El cariotipo de
ambos padres es normal. No obtuvimos consentimiento de
los padres para presentar las fotos del paciente, quien
murio a los 7 dias de edad.

Discusién

El Sindrome de Down con cariotipo normal es una
situacion infrecuente, pero representa un factor limitante para
el diagndstico prenatal.

Aungue no se realizaron estudios moleculares debido a
gue no estaban disponibles en nuestro medio, la evaluacion
de los hallazgos fenotipicos del paciente de acuerdo con la
aproximacion diagndstica empleada por Fried (5), quien
estudio 19.000 recién nacidos sin obtener resultados falsos
positivos o falsos negativos, el tipo de cardiopatia documentada
y la coexistencia de leucemia de inicio prenatal que se
considera como una condicion hematolégica rara, mas
frecuentemente  encontrada en  pacientes con  este
diagndstico (11), nos permiten suponer con un minimo margen
de error que este paciente presentaba Sindrome de Down.
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