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MALFORMACIONES DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL
EN UNA FAMILIA

Elisa Dyce Gordoh

RESUMEN: se reporta la aparicion de 3 malformaciones del sistema nervioso central
(2 defectos del tubo neural y una hidrocefalia) en la progenie de un matrimonio entre primos y se
establece una posible relacion entre la aparicion de estos defectos y las herencias multifactorial y
autosomica recesiva. Se recomienda evitar el matrimonio entre parientes, asi como ofrecer
asesoramiento genético y diagndstico prenatal a todas las personas que han procreado un hijo con
malformaciones del sistema nervioso central.

Descriptores DeCS: DISRAFIA ESPINAL|genética; ANENCEFALIA[genética; HIDROCEFALO/
genética;,CONSEJO GENETICO; CONSANGUINIDAD; MATRIMONIO; FAMILIA; DIAGNOSTICO PRENA-
TAL.

Los defectos del tubo neural (DTN), origen de ésta, se presenta este trabajo y se
principalmente la anencefalia y la espina realiza una revision de la literatura.
bifida, son unas de las malformaciones con-
génitgs (MC) mas comunes e importqqtes, Presentacion del caso
asociadas con el aumento de la morbilidad
y la mortalidad infantil. Una pareja de primos, de 24 afios de
Es aceptado el origen multifactorial de edad cada uno, blancos, saludables, acu-

éstas, si los padres que han procreado unden ala consulta de génetica clinica en bus-
hijo con DTN, tienen un riesgo ca de asesoramiento genético (AG) porque
' han procreado 3 hijos con M-SNC y de-

incrementado de tener otro hijo afectado sean tener uno sano.

en dependencia de la incidencia de estos
defectos en la poblacidn.

Con el objetivo de describir la apari- HISTORIA FAMILIAR
cioén de 3 malformaciones del sistema ner-
vioso central (M-SNC), entre ellas 2 DTN Gran consanguinidad (fig.). Sobrino

en una misma familia e indagar acerca del fallecido por gangliosidosis generalizada.
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Eduardo Agramonte Pifia". Camagtey.



| Jf :

.V yl
:d 61 :i* T e f:

Mielomeningocele + enfermedad . Gangliosidosis GM 1
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B Interrupcion Terapéutica (feto anencefalico) / Muerte

FIG. 1. Arbol genealdgico de la familia.

ANTECEDENTES OBSTETRICOS anencefalia). Interrupcion terapéutica a las
18 semanas y se obtuvo como resultado,

Menstruaciones irregulares, G3 P2 A1 feto masculino, de 100 g de peso,
terapéutico. No uso de anticonceptivos ora- anencefalico. Ademas presentaba labio le-

les ni inductores de la ovulacién. porino (LL), paladar hendido (PH) y pie
varoequino.
Tratamiento periconcepcional con aci-
HISTORIA DE LOS EMBARAZOS do félico (5 mg) en segundo y tercer emba-

razos. Buenas condiciones socioeco-
Primer embarazo, normal. Parto a térmi- némicas y alimentacion. No enfermedades
no, eutdcico. Recién nacido (RN) vivo, mas- Ni ingestion de medicamentos que pudie-
culino, normopeso con mielomeningocele. fan interferir con el acido félico.
Este nifio muri6 a los 15 meses por enferme- Cariotipo: Ambos normales.
dad metabolica congénita, no precisada. Rx: columna lumbo-sacra: Ambos nor-
Segundo embarazo, normal (2 afios mas males.
tarde). Parto a término, eutécico. RN muer-
to, normopeso e hidrocefalia. ;
Tercer embarazo (6 afios después). Comentario
Alfafetoproteina en suero materno elevada
alas 15 semanas de gestacion (> 200 Ul) y Los padres que han procreado un hijo
ultrasonido patolégico (diagnéstico de con DTN, sin malformaciones adicionales,
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tienen un riesgo incrementado de ver nacer En el caso reportado, la presentacion
otro hijo afectado por un DTN concor- de 3M-SNC, 2 DTNy una hidrocefalia, pu-
dante o no con el anterfo®tras malforma-  dieran ser debidas a la interaccion genética
ciones no DTN, tales como las cardiacas, la y ambiental que se plantea para estos de-
hidrocefalia congénita sin DTN, el LL y/o fectos; sin embargo, el parentesco entre los
PH? la fistula traqueoesofagica, hernia padres, la ausencia de estos defectos en
diafragmaticady formas inespecificas de otros miembros de la familia (s6lo entre los
deformidades de los pies, pueden presen-hermanos) y después de haber descartado
tarse en los hermanos del propdésito con un gran ndmero de agentes ambientales
una frecuencia significativamente mayor a asociados con la produccion de estos de-
la esperada. fectos, hacen considerar que esta alta

Estas malformaciones (DTN) son recurrencia sea debida al efecto de 2 genes
causalmente heterogéneas, y se asocian, emecesivos que puedan expresarse como un
algunas familias, con las formas de heren- DTN (aislado o asociado con otras
cia autosomica dominante o recesiva, y mas malformaciones) o como una hidrocefalia
raramente a la recesiva ligada al séasi aislada; hecho importante a tener en cuen-
como a aberraciones cromosomitaaiin- ta al brindar el AG, pues en nuestro pais el
gue generalmente son atribuidas a la he-riesgo de reaparicion de los DTN cuando
rencia multifactoridi*® con la interaccion  hay un hijo afectado en caso de herencia
genéticay ambiental. multifactorial es del 3,4 %pero en caso de

Desde el punto de vista genético, es herencia autosomicacesiva se eleva al 25 %
muy importante la consanguinidad, pues los (alto riesgo genético).
progenitores pueden compartir varios La consanguinidad para ambos tipos
genes autosoémicos que predispongan al de herencias, juega un importante rol, por
desarrollo de los DTKEN cuanto al aspec- 0 que se deben evitar los matrimonios en-
to ambiental, aunque se han reportado mastre parentes. )
de 20 posibles agentes causélksdefi- Toda pareja que ha_procrea@o un hijo
ciencia de &cido folico en la alimentacion 9" YN DTN debe recibir AG, mas Sl hay

. parentesco entre ellos, pues mediante el

materna durante las primeras semanas de

- . . . . mismo, se les dara a conocer el riesgo de
gestacion ha sido la mas estudiada y divul-

4&° iderand te déficit vi recurrencia de un DTN concordante o no
gadd " considerandose que este GeliCIL Vi- - o4 o] del propésito, asi como otras malfor-

taminico podria interferir en la replicacion - maciones. También se les ofrecera la posi-
genetica a incrementar las posibilidades de pilidad de diagnéstico prenatal en sucesi-
presentacion de los DTN. VoS embarazos.

SUMMARY: itis reported the appearance of 3 malformations of the central nervous system
(2 defects of the neural tube and 1 hydrocephaly) in the offspring of a marriage between cousins. A
possible relationship between appearance of these defects and the multifactorial and recessive
autosomal inheritances is established. It is recommended to avoid marriage between relatives, as
well as to offer genetic counseling and prenatal diagnosis to all those persons who had procreated
a child with malformations of the CNS.

Subject headings: SPINAL DYSRAPHISM|genetics; ANENCEPHALY|genetics; HYDROCEPHALUS|genetics;
GENETIC COUNSELING; CONSANGUINITY; MARRIAGE; FAMILY; PRENATAL DIAGNOSIS.
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