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PALABRAS CLAVE Resumen

Cromosoma 15; Introduccion: El sindrome de inversion duplicacion del cromosoma 15 se refiere a un conjunto
Invdup15; de caracteristicas clinicas entre las que se encuentran hipotonia central desde el nacimiento,
Prader-Willi; retraso psicomotor, epilepsia o trastorno del espectro autista. Una invdup(15) resulta de la
Hipotonia; tetrasomia parcial de 15q y generalmente esta implicada la region del Sindrome de Prader-Willi
Retraso psicomotor (SPW). Se evallan tres casos remitidos a Genética por hipotonia y retraso psicomotor.

Material y métodos: Cultivo de linfocitos de sangre periférica, cariotipo de alta resolucion,
FISH, extraccion de ADN de linfocitos de sangre periférica, MS-MLPA de SPW y estudio de
microsatélites.
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inv (15)(q11;p11.2) [40%] / 46,XX [60%]. En los tres casos se analizd mediante MLPA la region
del SPW encontrandose un patron de metilacion alterado y la causa genética resulto ser un
sindrome invdup(15) «de novo».
Discusion: A pesar de la dificultad para establecer una correlacion fenotipo-genotipo en los
casos con invdup(15) las técnicas genéticas mas recientes pueden aportar informacion para el
diagnostico clinico de estos pacientes.
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* Este trabajo corresponde a una comunicacién cientifica presentada y premiada con el tercer premio en el IV Congreso Nacional del
Laboratorio Clinico celebrado en Zaragoza del 20 al 22 de octubre de 2010.
* Autor para correspondencia.
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