LA TRISOMIA 13

per E. SARRET i GRAU

Clinica Infantil de la Seguretat Social.
Passeig Vall d’Hebron. Barcelona.

Des de la descripcié d’aquesta sindrome I’any 1960 per PaTAu i cols.
hi ha hagut un allau de publicacions que han anat perfilant llurs aspectes
clinics, etiopatogénics, evolutius i histopatoldgics. El nom primerament
emprat de sindrome de PATAv, trisomia D o trisomia 13-15 ha anat essent
substituit pel de trisomia 13, ja que hom tendeix a abandonar els eponims
i per altra banda és clar avui que la trisomia afecta sempre el cromoso-
ma 13.

Ara es tracta de resumir i presentar l'experiéncia recollida durant 28
mesos pel Departament de Genética Humana de la Clinica Infantil de
la Seguretat Social de Barcelona, amb I’aportacié de la sé¢rie dels 15 casos
alli observats.

D’aquests casos esmentats, tretze corresponien a trisomies regulars, un
era un mosaic —linia ceHular trisdmica i linia celular normal— i I’altre
era un translocacié desequilibrada 13/D.

Le dades cliniques dels malalts no ofereixen cap novetat si les com-
paren amb les séries publicades a la literatura. Remarquem una certa va-
riabilitat en l'expressié fenotipica i també que no hi ha cap cas lliure
d’anomalia cardfaca. El malalt tipus presentava: holoprosencefalia, llavi
fes, fisura palatina, microftalmia, cardiopatia, defectes cutanis del cuir
cabellut, polidactilia, peus convexos amb calcani prominent, etc. Gairebé
tots els casos han estat diagnosticats —o almenys hom ha sospitat ferma-
ment la diagnosi— abans de I'estudi citogenetic.

Hem investigat la pres¢ncia de prolongacions nuclears i anormalitats
de lobulacié en els polinuclears neutrofils de la meitat aproximadament
dels nostres malalts. La preséncia d’aquestes anomalies va ésser citada per
primera vegada per HUEHNS i altres (1964). Ens sembla que aquesta és
una exploracié senzilla i util que cal practicar en tots els casos sospi-
tosos. Nosaltres la trobarem positiva en tots els pacients estudiats.
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Dels nostres 15 casos, g corresponen a nadés procedents de la Residén-
cia Maternal annexa a la nostra Clinica Infantil. Considerant el nombre
de naixements produits en el periode esmentat abans (28 mesos), la fre-
qiiéncia de la sindrome és de 1/5000. Aquesta xifra és for¢a semblant a la
que han trobat altres autors.

La supervivéncia dels nostres malalts s’ha mogut dins un maxim de
2 mesos i un minim de 6 hores, amb una xifra mitjana de 16,5 dies.

La durada de la gestacié dels pacients no se separa significativament
de les xifres normals per a la poblaci6 general.

L’edat mitjana de les mares dels malalts ha estat de 3o anys.

La distribucié sexual mostra que hi ha 6 mascles i g femelles, que
és una diferéncia no significativa.

L’estudi de les autdpsies fetes en els nostres 15 casos demostra una dis-
tribuci6 lesional politdpica, no havent-li gairebé cap territori del cos in-
demne. Les dades més destacables han estat: cardiopatia a tots els casos,
holoprosencefilia a gairebé tots, melses supernumeraries a la meitat dels
malalts, gran freqiiéncia d’anomalies renals macro i microscopiques i tam-
bé, gran freqii¢ncia d’anormalitats en els genitals interns de les femelles.

DISCUSSIO

EcozcUE. — El cas de translocacié, era tnic?

SARRET. — Era un sol cas i era de novo, €ls pares eren normals.



