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ANTECEDENTES
La deleción del brazo largo del cromosoma 13 es una condición genética rara  a nivel mundial. El síndrome de deleción 13q se define por las características clínicas asociadas a la deleción parcial del brazo largo del
cromosoma 13. Se describió por primera vez en 1963 para pacientes con retraso mental, del crecimiento y retinoblastoma, En consecuencia, se delineó como un síndrome específico en 1969.

El fenotipo del síndrome de deleción 13q varía con la ubicación y el tamaño de la deleción e incluye: retraso mental de moderado a grave, restricción del crecimiento, rasgos faciales dismórficos, defectos en las extremidades
(anomalías del pulgar) y otras malformaciones que afectan el sistema nervioso central,  riñones,  corazón y anogenitales. 

Los puntos de ruptura específicos se asocian con fenotipos específicos, con las deleciones distales que incluyen la región 13q31.3-q32, lo que resulta en  cuadros cuadros clínicos más severos.

OBJETIVO 
A continuación se presenta un caso clínico de deleción  del brazo largo del cromosoma 13. 

Hasta el momento en la literatura se han reportado aproximadamente alrededor de 150 casos. A diferencia de
los casos reportados a nivel mundial, este caso presenta una deleción de gran tamaño por lo que el cuadro
clínico de nuestro paciente es más severo  lo que implica  una disfución a largo plazo muy importante. 

CONCLUSIONES 
A nivel mundial se reporta una incidencia de malformaciones estructurales en el 3% de los
embarazos. El diagnóstico definitivo de la condición genética es importante para brindar una
consejería adecuado y determinar el riesgo de reccurrencia en futuros embarazos, así como
establecer el manejo prenatal y postnatal de los fetos con patología genética. Actualmente las
sociedades internacionales sugieren el uso de pruebas genéticas para el estudio de los fetos con
malformaciones como el uso de primera instancia de microarreglos cromosómicos . En México
ofertar este tipo de estudios  es complicado por los altos costos de las distintas pruebas y la
necesidad de subrogar estos estudios a otros países. para su procesamiento.

CASO CLÍNICO
Paciente de 26 años de edad, G2P1, sin antecedentes médicos de importancia. Acude a nuestra unidad cursando
embarazo de 30.3 semanas para valoración por detección de múltiples malformaciones fetales. Durante
valoración se detectan los siguientes hallazgos por ultrasonido holoprosencefalia, cardiomegalia con CIA,
etremidadades superiores con oligodactilia, talipes, artrogriposis y restricción del crecimiento intrauterino. Se
brinda consejería prenatal y se realiza amniocentisis para estudio genético con Cariotipo normal  y  microarreglos
con resultado microdeleción en región 13q22.1 a 13q34.

Producto nace por cesárea con peso 1720 gramos, talla de 48 cm, apgar 5/8, capurro 34.4 semanas. Durante
valoración postnatal  se corroborran datos reportados por ultrasonido.
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FIG 1. Ultrasonido dónde se detectan datos de holoprosencefalia, oligodactilia y reconstrucción 
facial 3D de feto con dismorfia. 

FIG 2. Extremidades inferiores con artrogriposis y pie
equinovaro bilateral.

FIG 3. Extremidad superior izquierda con oligodactilia

FIG 4. Extremidad superior derecha con pulgar hipoplásico


