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Este estudio nos permitird concientizar a los jévenes de los efectos que tiene el cigarrillo para su
salud y motivar hacia el No consumo de cigarrillo como estrategia para prevenir problemas de
salud como el cdncer de pulmén. Los resultados de este estudio para el grupo control permitiran
mejorar la base de datos para establecer la frecuencia espontinea de AC en nuestra poblacién.
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El Sindrome de X Fragil es la causa heredada mas frecuente de retraso mental, hace parte del gru-
po de enfermedades por repeticion de trinucledtidos, la mutacién que produce la enfermedad se
expresa citoldgicamente como una ruptura en la posicién q27.3 del cromosoma X. En un corregi-
miento al norte del Valle del Cauca (Ricaurte), fundado a principios del siglo XVIl por 11 familias,
se identifico alta prevalencia de retardo mental, 42 en 1.024 habitantes, 27 hombres, 15 mujeres,
10 de ellos menores de 14 afios, se elaboré la genealogia de las familias de 35 de los afectados,
incluso hasta la quinta generacién encontrandose que estos individuos pertenecen a 3 nicleos
familiares basicos provenientes de 2 de las familias fundadoras, transmisién de la enfermedad por
linea materna a hijos e hijas, hombres y mujeres portadores sanos de la enfermedad, mostrando
un patrén de herencia sugestivo de herencia ligada al X. En la evaluacion fisica se encontré que
presentan caracteristicas fenotipicas especiales (cara alargada, orejas grandes en anteverso
flexion, hiperlaxitud de articulaciones, macroorquidismo en los hombres), bajo la sospecha clini-
ca de Sindrome de X Fragil se realizé estudio de cariotipo bajo condiciones especiales (deplecion
de folatos) a 28 de ellos, 18 hombres y 10 mujeres, encontrandose fragilidad en el brazo largo del
cromosoma X en 19 individuos con lo cual se confirmé el diagnéstico. Con estos datos se calcula
una prevalencia de Sindrome de X Frdgil para la poblacién de Ricaurte de al menos 1 en 38 hom-
bres y 1 en 100 mujeres lo que excede a la de poblacién general en mas de 100 veces (1 en 4.000
hombres y 1 en 6.000 mujeres).
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El presente trabajo tiene por objeto, caracterizar un posible caso del Sindrome de bandas
amnidticas mediante un estudio Anatomopatolégico, Genético y por imagen. Un mortinato de 6
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meses, de 34 cm de longitud, sexo femenino y producto de un embarazo gemelar remitido para
estudio, presentd linfangioma quistico cavernoso congénito localizado en la regién occipital,
cervical, tordcica y mediastinal, el cerebro presentaba holoprosoencefalia, encefalocele y signos
de inmadurez con presencia de lisencefalia; igualmente, presentaba agenesia de miembro superior
izquierdo, agenesia renal izquierda con rifién Unico, multilobulado, agenesia de pabellén au-
ricular, y globo ocular izquierdo, en el miembro superior derecho ausencia de radio, mano zamba
con 3 dedos. En los miembros inferiores el derecho con 3 metatarsianos y 3 falanges, el izquierdo
solo con 2 falanges. El caso estudiado presentaba un cordén umbilical con una arteria y una vena,
mientras que el corddn del otro gemelo era normal, los cortes histolégicos revelan que la piel,
el tejido celular subcutdneo y el mediastino estan infiltrados por una neoplasia benigna,
constituida por vasos linfaticos en su mayoria de didmetro capilar. Grasa inmadura, miocardio,
tejido cartilaginoso, 6seo, vertebrales, médula espinal y timo, se encuentran infiltrados por tejido
neopldsico con caracteristicas de linfangioma. Si se observa, estos hallazgos son predominan-
temente izquierdos y se acomparian de fisuras por fenémenos compresivos que involucran tanto
organos internos como externos, lo que nos lleva a suponer que estamos en presencia de un sin-
drome de bandas amnidticas. Los estudios de imagenologia demostraron hipoplasia facial en
especial del maxilar inferior izquierdo, asimetria de las érbitas, holoprosoencefalia semilobar,
calcificacién en la parte media del cerebro. Es posible reconocer en el mortinato diferenciacion
sexual femenina que nos hace sospechar sindrome de Turner por su forma alada del cuello, para
lo cual realizaremos pruebas de DNA que permitan confirmar este diagnéstico bajo la impo-
sibilidad de cariotipo por fijacion del feto en formol. Nos llama poderosamente la atencién la
aparicién de sindromes tan importantes como las bandas amnidticas, linfangioma (malfor-
maciones arteriovenosas) y un posible Turner en un solo paciente producto de un embarazo
gemelar de padres sin antecedentes. De modo que, el estudio de patologias que producen
malformaciones por etiologia genética y alteraciones mecanicas in Utero, pueden ser fuente de
discusién gracias a este caso en donde se presentan paralelamente.
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La raza Sanmartinera en nuestra regién se ha visto sometida a varios factores adversos, siendo el
principal, el hombre, que mediante cruces absorbentes la ha colocado en via de extincion, contan-
dose actualmente con tan solo 3.166 cabezas de ganado puro (Martinez, 1999). Razén por la
cual es muy importante la caracterizacion citogenética de la raza mediante patrones de bandeo
cromosémico (G, C y NORs) de cariotipos bovinos, y asi poder inicialmente estandarizar la
técnica de bandeo cromosémico, realizar un idiograma, determinar el nimero de bandas tipicas
para cada cromosoma y describir las caracteristicas de cada una de ellas, para obtener un patrén
de comparacién, y en posteriores trabajos poder observar si existe alguna anormalidad cromoso-
mica estructural o numérica en esta raza, que comprometa su produccion y reproduccion. Este
estudio se desarrolla en el Laboratorio de Citogenética de la Universidad de los Llanos, con 12
animales de 3 (2 hembras y 2 machos de cada familia) de las 7 familias existentes en la granja la
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