
Introducción
Desde que en 1971 Gilgenkrantz y cols.(1) describieran el pri-

mer caso de cromosoma 14 en anillo, los más de 35 casos pu-
blicados hasta el momento, permiten definir una serie de carac-
terísticas clínicas que se observan regularmente en ellos y que
configuran este síndrome.

En estos pacientes se encuentra, de forma regular, retraso psi-
comotor de moderado a severo, epilepsia y microcefalia(1-21). Otras
manifestaciones clínicas incluyen dolicocefalia, retraso del cre-
cimiento, linfedema, cuello corto, rasgos dismórficos faciales (ca-
ra alargada, orejas de implantación baja, fisura palpebral estrecha,
epicanto, boca de carpa, puente nasal ancho, philtrum largo, mi-
crognatia, paladar ojival y antehélix prominente)(1-12), alteraciones
neurológicas (alteraciones del tono, atetosis, tremor) y atrofia ce-
rebral. En algunos casos se encuentra pigmentación retiniana con
manchas blanco-amarillentas en la mácula(11), manchas café con
leche en piel, malformaciones cardíacas severas(1,6,14), braquidac-
tilia(19,20), hiperconvexidad en las uñas de los pies(18,20), déficit de
inmunoglobulinas(18) con infecciones respiratorias de repetición(1,5-

8,16,19), hipoplasia renal e hipospadias o criptorquidia(19,21).
En este trabajo presentamos un nuevo caso de cromosoma

14 en anillo en una niña de un año de edad, que fue enviada a
nuestro servicio para estudio citogenético por presentar retraso
psicomotor y convulsiones, además de ciertos rasgos dismórfi-
cos faciales y microcefalia.

El análisis cromosómico mediante bandas G, C y NOR mues-
tra el siguiente mosaico celular: cromosoma 14 en anillo
46,XX,r(14), ausencia del mismo 45,XX,r(14)(-14), y trisomía
de dicho cromosoma con duplicación del anillo 47,XX,r(14)
+r(14), en distinta proporción.

Este caso se añade a los más de 35 que se han descrito has-
ta el momento y contribuye a precisar las características clíni-
cas que conforman el síndrome del cromosoma 14 en anillo.

Caso clínico
La paciente, de un año de edad, era la segunda hija de un ma-

trimonio no consanguíneo. En el momento del nacimiento, la
madre tenía 37 años y el padre 40. El único antecedente fami-
liar de interés que merece ser reseñado es una prima de la ma-
dre con síndrome de Down.

Antecedentes personales. La paciente nació tras un emba-
razo normal, mediante cesárea por desproporción pelvicocefá-
lica. La madre fue tratada durante el embarazo con metimazol
debido a su bocio. El peso al nacer fue de 2.800 g (p3). No con-
tamos con más datos de la exploración clínica en el momento
del nacimiento. La niña fue referida a consulta neurológica por
padecer hipotonía desde los tres meses. A los seis meses de edad
fue ingresada por un estatus convulsivo (desde entonces pade-
ce crisis tonicoclónicas de 1 a 2 minutos de duración, controla-
das con fenobarbital). Los datos de la exploración al ingresar
fueron: peso 6,5 kg (p10), talla 63 cm (p10), perímetro cefáli-
co 39,5 cm (< p3); se evidenció entonces un importante retraso
psicomotor.

Al año de edad la paciente fue referida a nuestro servicio pa-
ra estudio citogenético.

Examen físico actual. Peso 11,1 kg (p90), talla 71,5 cm
(p25), perímetro cefálico 43 cm (< p3). Presenta una facies dis-
mórfica con epicanto, philtrum largo, puente nasal ancho, boca
de carpa, labio superior fino, fisura palpebral estrecha y micro-
rretrognatia; microcefalia con aplanamiento parietoccipital bi-
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Figura 1. Facies de la paciente, donde se pueden observar los múltiples
rasgos dismórficos.



lateral y aplanamiento frontal; cuello corto; fontanela anterior
abierta; orejas con antehélix prominente; hipotonía axial y alte-

raciones de la coordinación central. Al año de vida no deam-
bula ni habla (Fig. 1).

Exploraciones complementarias. En la TC se observaron
valles silvianos prominentes y espacio subaracnoideo ante-
rior, evidenciándose una atrofia cortical frontoparietal. El EEG,
la ecografía craneal, y los exámenes oftálmicos estaban den-
tro de la normalidad, al igual que los datos hemáticos y bio-
químicos de laboratorio (éstos incluían la dosificación de in-
munoglobulinas y el examen del LCR). No fue realizada eco-
grafía abdominal.

Estudio citogenético. El análisis cromosómico se llevó a
cabo tras el cultivo de leucocitos de sangre periférica, en medios
RPMI y F10. Un total de 100 metafases fueron estudiadas, uti-
lizando bandas G, C y NOR.

La paciente presenta varias líneas celulares con las siguien-
tes anomalías estructurales: un 86% de las metafases con 46 cro-
mosomas, donde un cromosoma 14 aparece en forma de anillo
monocéntrico (46,XX,r(14)); un 2% con la misma dotación cro-
mosómica, pero con un cromosoma 14 en anillo de mayor ta-
maño y dicéntrico; un 10% con 45 cromosomas, donde se ob-
serva la falta de un cromosoma 14 (45,XX,(-14)); un 2% con
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Figura 2. Cromosomas 14 pertenecientes a 3 metafases distintas: lado
izquierdo y centro, bandas G; lado derecho, combinación de bandas G y
NOR.

Tabla I Malformaciones congénitas y/o rasgos dismórficos característicos del cromosoma 14 en anillo 
comparados con los del caso presentado

Rasgo Nº de casos Caso Jalbert 1977 Jalbert 1977 Zelante 1991 Zelante 1991
(*) presentado Caso 1 Caso 2 Caso 1 Caso 2

Cara alargada 10 - + + + +
Microcefalia 22 + + + + +
Dolicocefalia 12 + + + + +
Occipucio plano 9 + 0 0 + 0
Fisura palpebral 11 + - - + 0
estrecha
Epicanto 18 + + + + +
Boca de carpa 3 + 0 0 0 0
Puente nasal ancho 16 + 0 0 + +
Orejas de implantación 10 - - - + +
baja
Micro/retrognatia 9 + 0 0 + +
Paladar ojival 11 - 0 0 + 0
Cuello corto 12 + - - + +
Retraso crecimiento 15 + + + 0 0
Retraso mental 35 + + + 0 0
Epilepsia 36 + + + 0 0
Ataxia 9 - + + 0 0
Alt. tono 14 + + + + 0
Atrofia cerebral 13 + 0 + 0 0
Alteraciones retinianas 10 - 0 0 0 0
Infecciones respiratorias 7 - 0 0 0 0
de repetición
Hipospadias/criptorquidia 2 - 0 0 0 0
Braquidactilia 3 - 0 0 + +
Sexo 27 niñas niña niña niña niña niña

Por su similitud citogenética con la de la paciente se han detallado los cuatro casos en los que se ha hallado duplicación del anillo del cromosoma 14.
(*) Sólo se ha incluido si en el caso publicado se detalla la presencia del rasgo. (+) Presencia del rasgo. (-) Ausencia del rasgo. 
(0) No se detalla el rasgo en la publicación.
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47 cromosomas, donde se visualiza un duplicación de anillos mo-
nocéntricos del cromosoma 14 (47,XX,r(14)+r(14)) (Fig. 2).

Los cariotipos de los padres fueron normales.

Discusión
En la mayoría de los casos revisados las características clí-

nicas coinciden con las del nuestro. En todos ellos son hallaz-
gos constantes la presencia de crisis epilépticas y el retraso men-
tal de moderado a severo(1-21). No constante, pero frecuentemente,
aparece microcefalia, retraso del crecimiento, alteraciones del
tono y los rasgos dismórficos faciales que se enumeran en la in-
troducción.

Aunque las anomalías retinianas en forma de manchas blan-
co-amarillentas en la mácula(11) constituyen un hallazgo parti-
cular y muy característico del síndrome del cromosoma 14 en
anillo, no se encuentran con frecuencia en los casos revisados.
De igual modo, no han sido observadas en nuestro caso.

La presencia de infecciones respiratorias de repetición no es
rara entre los casos revisados(1,5-8,16,19) y está relacionada, proba-
blemente, con un defecto de inmunoglobulinas(18), ya que el cro-
mosoma 14 lleva los genes de las cadenas pesadas de aquéllas.
En nuestro caso no apareció déficit de inmunoglobulinas ni exis-
tía evidencia de infecciones respiratorias de repetición.

En cuanto a las características citogenéticas, la mayoría de
los casos publicados exhiben los siguientes cariotipos: mosaico
46/46,r(14) y 46,r(14)/45,(-14). Sólo hemos encontrado cuatro
casos(2,20) en los que se hallara trisomía del 14 por duplicación
del anillo, tal como aparece en algunas líneas celulares de nues-
tro caso. En ninguno de ellos aparecen las características clíni-
cas de la trisomía del 14.

En la tabla I se exponen los hallazgos clínicos presentes en
nuestro caso, en comparación con los encontrados en la biblio-
grafía revisada. Por su similitud citogenética con nuestra pa-
ciente, hemos detallado los cuatro casos en los que se ha des-
crito duplicación del anillo del cromosoma 14.

La presencia de varias líneas celulares anormales, con pér-
dida del cromosoma 14 en algunas, y duplicación del anillo en
otras, evidencia la gran inestabilidad de esta anomalía estructu-
ral. La normalidad de los cariotipos paternos, tanto en el caso
presentado, como en la práctica totalidad de los revisados, po-
ne de manifiesto la posible formación de dicha alteración es-
tructural en las fases sucesivas de división del cigoto.
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