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El estudio de los cromosomas humanos ha avanzado de
forma muy importante gracias al desarrollo de nuevas téc-
nicas como el analisis de la reaccion en cadena de la
polimerasa (PCR), el bandeo extendido y la hibridacion fluo-
rescente in situ. Se han descrito muchas anormalidades;
la mayoria consiste en una alteracion del nimero de cro-
mosomas, pero también existen casos de mosaicismo en
una misma persona'. La primera vez que se describi6 el
mosaicismo cromosémico en humanos fue en 1959 por Ford
et al.?, quienes observaron que pacientes con sindrome de
Klinefelter podian presentar mosaicismo 47,XXY/46,XX. Pos-
teriormente, Fraccaro et al. por un lado y Ford por otro
observaron casi simultaneamente mosaicismo 45,X0/46,XX
en mujeres con sindrome de Turner>*. A partir de enton-
ces otros autores describieron otros tipos de mosaicismo,
como XY/X0, XXX/X0, XXX/XX, XXY/XY>¢. En 1962 Cooper
et al." describieron un mosaicismo hasta entonces no repor-
tado de tipo XYY/XO0, publicado en una revista cientifica de
gran prestigio; se trataba de una joven de 16 afos con alto
nivel de inteligencia y sin antecedentes personales de inte-
rés, que consultdo por amenorrea y falta de desarrollo de
caracteres sexuales secundarios.

Acudio a nuestra consulta una mujer de 14 anos de edad,
que consulté por pubertad retrasada. En la exploracion obje-
tivamos fenotipo turneriano, con peso 52,3 kg, talla 1,47 m
e IMC 22,9kg/m?. Presentaba acné e hirsutismo (mas de
14 puntos en la escala de Ferriman y Gallway). No existia
desarrollo mamario, pero si incipiente vello pubico (estadio
Tanner Il) a partir de los 11 anos de edad y clitoromegalia.
Se solicité analitica hormonal, ecografia genital y cario-
tipo. No se visualizaron las gonadas en el estudio ecografico.
En la analitica se observd un hipogonadismo hipergona-
dotropo (FSH 23,5Ul/l, LH 12,9 Ul/l, estradiol 33,5pg/ml,
testosterona total 0,275 pg/ml y HCG <0,6 Ul/l). El estudio
citogenético realizado con una resolucion de 400 bandas
mostro 2 lineas celulares; en la primera (6 metafases: 17%)
se observa un cariotipo 47,XYY, mientras que la segunda
(29 metafases: 83%) corresponde a un cariotipo 45,X0. En
resumen se trataba de un mosaicismo 47,XYY/45,X0.

Ante estos resultados, y al no observarse las gonadas
por ecografia se decidid hacer una laparotomia exploradora,
con el hallazgo de génadas compatibles con testiculos, que
finalmente se extirparon de manera preventiva por aumento
de riesgo de tumor de las células germinales (gonado-
blastoma o disgerminoma)’. En el estudio microscopico la

gonada derecha mostro un testiculo con tubulos seminife-
ros con engrosamiento de las tunicas propias; el contenido
intraluminal estaba formado por espermatogonias aborti-
vas con un indice de fertilidad del 30% y predominio de
células pre-Sertoli. El intersticio era amplio, fibroso y con
algunas células que se identificaban como pre-Leydig. La
gonada izquierda correspondia a tejido conjuntivo-adiposo,
con luces recubiertas por epitelio de compatible con conduc-
tos epididimarios. Se opt6 por mantener la asignacion a sexo
femenino, ya que era una nina considerada como tal desde
el nacimiento, y con rol femenino para ella y su familia. Se
decidio6 iniciar estrogenizacion con muy buena respuesta.
Actualmente sigue controles en consultas, sin incidencias.

Un mosaicismo cromosémico es una alteracion genética
en la que en un mismo individuo coexisten 2 o mas pobla-
ciones de células con distinto genotipo, supuestamente
originadas a partir de un mismo cigoto. La causa general-
mente considerada es un accidente durante la mitosis, que
puede ser de 2 tipos':

1. Enlaanafase, un cromosoma podria retrasarse durante el
momento del replicado cromosémico. Cuando las mem-
branas nucleares se forman, este cromosoma quedaria
excluido. El resultado seria una célula con un cromosoma
normal, y otra célula con deficiencia de un cromosoma.
Si la pérdida de dicho cromosoma no interfiere con la
viabilidad y replicacion de la célula, ambas seguiran
replicandose y el nuevo individuo presentara un mosai-
cismo de ambos tipos celulares. Debe tenerse en cuenta
que uno de los tipos de células es normal.

2. El segundo tipo de accidentes seria la no disyuncion
mitotica. En este caso, en la anafase un cromosoma se
replicaria pero no se dividiria adecuadamente en 2 par-
tes en movimiento hacia los polos opuestos, en cambio
las 2 mitades se moverian al mismo polo. El resultado en
este caso seria una célula con un cromosoma extra y una
célula con un cromosoma menos.

La existencia del mosaicismo XYY/X0 es extraordinaria-
mente raro. En la literatura cientifica encontramos casos
aislados publicados como Chang et al. en 1990% y Farrugia
et al. en 2013°. En este Ultimo articulo se describen 3
individuos con la misma alteracion cromosomica siendo el
desarrollo final de un varén y 2 mujeres. En 2015 se describe
un caso de mosaicismo 45,X0, 46,XY, 47,XYY'?, una nifa de
13 afnos de edad que al igual que nuestro caso consulto por
talla baja. Tras realizar el estudio completo con cariotipo
se realizo una laparotomia exploradora, con hallazgo de un
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disgerminoma en el ovario derecho y un gonadoblastoma
en el ovario izquierdo, por lo que se decidio la extirpacion
bilateral de ambas gonadas. La diferenciacion sexual fetal
es el resultado de la interaccion conjunta de eventos hor-
monales y un complejo de sefalizacion intercelular''. Ante
la existencia de hipogonadismo en la edad infanto-juvenil
es imprescindible el estudio genético cromosomico con la
realizacion, en primer lugar, de un cariotipo, que en caso
de ser anémalo nos dara la causa etioldgica; en el caso
de que el resultado sea normal, el estudio genético podria
implicar el analisis de multiples genes implicados en la
diferenciacion sexual si se sospecha una causa genética'?.
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Dieta restrictiva en frutas
como causa de escorbuto en
nifno de 7 afos

@ CrossMark

Restricted diet in fruits causes scurvy in a
child of 7 years old

El escorbuto es una enfermedad causada por el déficit de
vitamina C. Al ser una vitamina que el ser humano no puede
sintetizar, se necesita ingerirla a través del contenido en
los alimentos. El escorbuto se presenta muy raramente en
paises industrializados y los casos publicados en nifios son
causados por dietas inadecuadas en pacientes con alteracio-
nes neuropsiquiatricas como autismo o la paralisis cerebral
infantil. También ha sido descrito alglin caso pediatrico de
escorbuto en celiaquia' y en lactantes sometidos por sus
padres a dietas incorrectas como bebidas de almendra en
vez de formulas adaptadas?.

Se presenta el caso de un nifo con pluri-alergia, pluri-
intolerancia alimentaria y malabsorcion-intolerancia a la
fructosa que a pesar de no estar restringido en verduras y
algunas frutas, presento escorbuto.

Nifo de 7 anos, de raza blanca, diagnosticado desde hacia
2 anos de alergia con anafilaxia a frutos secos y a frutas
con hueso, ademas de intolerancia a otros alimentos (el
nino rechazaba el consumo por dolor abdominal) de tomate,
kiwi, naranja, leche y derivados. Ademas estaba restrin-
gido en zumos, miel, bolleria y productos manufacturados
que contuvieran fructosa por malabsorcion-intolerancia a
la fructosa diagnosticada por test de hidrogeno espirado.
Durante el seguimiento en consulta se habia descartado
enfermedades malabsortivas, entre ellas la celiaquia y las
enfermedades inflamatorias intestinales y no presentaba
antecedentes familiares patologicos de interés.

En la revision anual en consulta de nutricion, presenta
somatometria normal con peso: 22 kg (p50-85), talla: 123 cm
(p85-97), IMC: 14,2 kg/m? (p85-97) sin estancamiento
en peso ni talla. En la anamnesis refiere la madre que el
nifo se encuentra cansado con dolor dseo intenso a nivel
de extremidades inferiores y lumbar, motivo por el que
su pediatra lo habia remitido al traumatdlogo. Refiere
también sangrado en encias y pequeiias equimosis perifo-
liculares en piernas y brazos, motivo por el que pediatra
habia pedido un estudio de coagulacion y hemograma que
eran normales. A la exploracion fisica no llamaba nada
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