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Presentacion
El CGH array nos permite identificar gananciasy pérdidas de material genético asociadas a sindromes de microdel eccion y microduplicacion. Su
uso resulta més rentable que el cariotipo clasico. Muchos autores lo recomiendan como primera estrategia diagndstica en neonatos con rasgos

dismorficos o anomalias mltiples congénitas.

Caso Clinico

Presentamos el caso de un neonato con antecedentes prenatal es de arteria umbilical Gnica, aumento de ecogenicidad intestinal. Nace en semana
33 de gestacion mediante cesdrea urgente por ausencia de movimientos fetales y alteracion del doppler fetal. Precisaintubacion en paritorioy
ventilacién mecanica durante una semana. Facies dismorfica, secuencia Pierre Robin con hendidura palatinay estenosis de coanas bilateral .
Trastorno severo de la succion/deglucion y laringomal acia con episodios repetidos de broncoaspiracion. El ecocardiograma evidencia una
comunicacion interventricular multiperforada. Destaca en la evolucion unaimportante hipotoniaaxial y macrocefalia progresiva (+3.86 DE).
Sospecha fenotipicainicial de CHARGE. Serealiza CGH array en € que se objetiva una deleccion en el Cromosoma Xq 11.2 de 154.77 KB
que corresponde atres genes: AMER 1, ASB 12, MTMRS, clinicay genéticamente compatible con osteopatia estriada con esclerosis craneal,

por mutacion de novo.

Conclusiones

La osteopatia estriada con esclerosis craneal se trata de una displasia esquel ética caracterizada por esclerosis cranea y estrias escleréticas alo
largo de los huesos largos que se desarrollan con laedad del paciente. Su incidencia esta estimada en menos de 0.1/100000. En cuanto alas
alteraciones genéticas presenta una expresividad variable asociada a lainactivacion sesgada del cromosoma X y ademas si existe una deleccion
en el gen MTMR8 como en nuestro caso se asocian alteraciones en el neurodesarrollo.

Ante |la presencia de un cuadro dismorfico asociado a otras malformaciones y/o alteracion neuroldgica, € cual por su inespecificidad y corto
tiempo de evolucidn nos dificulta el diagndstico, larealizacién de CGH array asi como |as modernas técnicas de secuenciacion mltiple pueden
ayudar a esclarecer la etiologia del proceso.

El hallazgo de una anomalia concretaen el CGH array nos permite ofrecer un pronéstico y consejo genético adecuado a los progenitores
respecto a la enfermedad diagnosticada. Ademas esta prueba evita la realizacion de otras con el consiguiente ahorro econémico y lademora

diagnéstica



