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Resumen
Introducción: El síndrome de inversión duplicación del cromosoma 15 se refiere a un conjunto
de características clínicas entre las que se encuentran hipotonía central desde el nacimiento,
retraso psicomotor, epilepsia o trastorno del espectro autista. Una invdup(15) resulta de la
tetrasomía parcial de 15q y generalmente está implicada la región del Síndrome de Prader-Willi
(SPW). Se evalúan tres casos remitidos a Genética por hipotonía y retraso psicomotor.
Material y métodos: Cultivo de linfocitos de sangre periférica, cariotipo de alta resolución,
FISH, extracción de ADN de linfocitos de sangre periférica, MS-MLPA de SPW y estudio de
microsatélites.
Resultados: El primer caso presentó un cariotipo 47,XY+der(15)(q13;p11.2)(pter->q13::p11.2-
>pter) y un cariotipo molecular arr 15q12.1q13(18,432,358-26,658,490)x3∼4 con ganancia de
8,23Mb implicando a genes sometidos a imprinting de la región causante de los síndromes
de PWS y Angelman (SA). En el segundo caso se obtuvo una fórmula cromosómica 47, XX,
+ mar.ish idic (15)(q13)(Acro p-arm ++, D15Z1 ++, D15S10 ++, PML-) y cariotipo molecular arr
15q11.2q13.3(18,432,358-30,230,511)x3, con duplicación de aproximadamente 12Mb. En el ter-
cer caso la paciente resultó ser portadora de una doble línea celular en mosaico 47,XX+ der (15)
inv (15)(q11;p11.2) [40%] / 46,XX [60%]. En los tres casos se analizó mediante MLPA la región
del SPW encontrándose un patrón de metilación alterado y la causa genética resultó ser un
síndrome invdup(15) «de novo».

Discusión: A pesar de la dificultad para establecer una correlación fenotipo-genotipo en los

casos con invdup(15) las técnicas genéticas más recientes pueden aportar información para el
diagnóstico clínico de estos pacientes.
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