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CH 1

ESTUDIO DE RADIOSENSIBILIDAD 
EN PACIENTES PEDIÁTRICOS CON 
INMUNODEFICIENCIA PRIMARIA
Fernández Rearte J.1, M.M. Deminge1, A. Radl1, M. Cabitto1, P. 
Carabajal2, A. Gómez Raccio2, D. Di Giovanni2, S. Rotondo2, M. Di 
Giorgio1. 1Laboratorio de Dosimetría Biológica de la Autoridad 
Regulatoria Nuclear, Argentina; 2Servicio de Inmunología del 
Hospital de Niños Ricardo Gutiérrez, Argentina.
jrearte@arn.gob.ar

La radiosensibilidad individual (RS) es una 
característica inherente al sujeto asociada con 
una reacción aumentada a radiaciones ionizantes 
(RI), influenciada por susceptibilidad genética. 
Las inmunodeficiencias primarias (IDP) son 
enfermedades genéticas con defectos en el 
desarrollo, función y/o regulación de uno o más 
componentes del sistema inmune. Un grupo de IDP 
se caracteriza por presentar defectos en los sistemas 
de reparación del ADN con aumentada RS. El ensayo 
de micronúcleos (MN) con bloqueo de la citocinesis 
(CBMN) y el ensayo de cometa permitirían evaluar 
dicha RS. Se describen dos casos clínicos de pacientes 
pediátricos con IDP: 1) Niña de un año con enfermedad 
inflamatoria intestinal, inmunodeficiencia 
combinada sin variantes patogénicas en panel de 
biología molecular para IDP. Evaluada en 2018 
mediante CBMN; 2) Niña de 9 años, antecedente de 
infecciones respiratorias recurrentes y síndrome 
de HiperIgM, que puede asociar alteraciones en 
la reparación del ADN. Evaluada en 2012 mediante 
ensayo de cometa. En 2018 con síndrome de PI3Kδ 
activado se repite estudio de RS mediante CBMN. 
La frecuencia de MN muestra valores compatibles 
con RS normal. Los estudios de RS realizados en 
2012 y 2018 evidenciaron hipersensibilidad a las 
RI. Estos resultados permitirían la aplicabilidad 
de los ensayos predictivos para la evaluación 
de pacientes con sospecha/diagnóstico de IDP 
que puedan requerir procedimientos radiantes o 
drogas radiomiméticas para las complicaciones 
(autoinmunidad, inflamación, malignidad) o el 
trasplante de precursores hematopoyéticos.

CH 2

DIAGNÓSTICO PRENATAL DE TRISOMÍA 
PARCIAL, MONOSOMIA PARCIAL 
Y DELECIÓN INTERSTICIAL POR 
CITOGENÉTICA Y MICROARRAY
Marsa S.1, M.C. Della Vedova1,2, S. Siewert1, N.F. Barrasa1,2, R. Bravo1, D. 
Lozada1, P. Igarreta2. 1Maternidad Provincial Dra. Teresita Baigorria, 
San Luis, Argentina; 2Galos, Argentina.
smarsa@gmail.com

Se realizó un diagnóstico prenatal. Por ecografía se 
observó: onfalocele, mano en garra, pie bot, cabeza 
en fresa, en una gestación  de una paciente de 19 
años. Se realizó el cariotipo fetal a partir de líquido 
amniótico donde se halló la siguiente aberración 
cromosómica estructural 46,XX,der(11)t(3,11)
(q22.2,q24.3). Se observaron dos cromosomas 3 
normales, un cromosoma 11 normal y un derivado 
del cromosoma 11 con la traslocación, generando 
una trisomía parcial del 3q (3q22.2->3qter) y una 
monosomía parcial del 11q (11q24.3->11qter). Se 
realizó cariotipo a ambos padres los cuales fueron 
normales. Se realizó Mircroarray con la plataforma 
Agilent 180K CGH + SNP  a partir de una muestra 
de líquido amniótico que dio como resultado 
arr[GRCh37]3q22.2q29(134701427_197771082)
x 3 , 1 0 q 2 5 . 1 q 2 5 . 2 ( 1 0 7 9 3 6 0 9 7 _ 1 1 3 5 9 6 5 8 8 )
x1,11q25(130850244_134928849)x1. Se encontró 
una trisomía de 63,07 Mb desde la región 3q22.2 hasta 
3q29, una monosomía de 4,08 Mb desde 11q25 hasta 
la región terminal que concuerda con el resultado 
del cariotipo fetal pero además se encontró una 
monosomía de 5,66 Mb desde 10q25.1 hasta 10q25.2. 
Se concluye que el resultado del microarrays detectó 
la translocación diagnosticada en el cariotipo 
fetal con el hallazgo de una microdelección del 
cromosoma 10, con lo cual se confirma que la técnica 
de microarray prenatal es mucho más informativa 
debido a su mayor resolución.
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