HIDROCEFALIA LIGADA A X DEBIDO A MUTACION EN L1-CAM LaFe
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Introduccion

La hidrocefalia ligada al cromosoma X (MIM: 307000), también llamada L1, es un sindrome bien conocido caracterizado por la asociacion de hidrocefalia triventricular con estenosis del acueducto de Silvio, paraplejia espastica,
retraso mental y los pulgares en aduccion.
Debido al patrén recesivo ligado al cromosoma X, las mujeres que son portadores tienen un 50% de probabilidades de transmitir la mutacion causante de la enfermedad en cada embarazo.

A continuacion, se presenta una hidrocefalia ligada al cromosoma X en una familia debido a la mutacion L1CAM.

Caso

Presentamos el caso de una mujer de 32 afios de edad, primigesta, que fue remitida a nuestra unidad a las 25 semanas de gestacion con diagnostico ecografico de hidrocefalia.

Nuestra evaluacion confirmoé el diagnéstico e identificé una ventriculomegalia con diametro ventriculo lateral de 25 mm y estenosis del acueducto. No se observaron otras alteraciones.

La paciente decidi6 interrupcion del embarazo (IVE).

Se le ofrecié asesoramiento genético. Presentamos el abol genético de la paciente.

SE realiz6 deteccion mediante analisis de secuencia de la mutacion portadora familiar de hidrocefalia ligada a X debido al gen LICAM (OMIM308840). Una mutacion heterocigota de ADN genémico ¢.1210T>C detectada
en el ex6n 10 en el caso indice y en todas sus hermanas.

Nuestra paciente qued6 embarazada de nuevo y se realizé diagnéstico prenatal para dicha enfermedad. Se realizé biopsia corial a las 12 semanas para determinar el sexo y el analisis de mutacion.

Los resultados mostraron un feto femenino y no se detecté6 mutacion. La gestacion de curso normal y recién nacido a término sano.
Conclusion

La hidrocefalia ligada al cromosoma X es la forma genética mas comun
de hidrocefalia congénita con una prevalencia aproximada de 1:30000.
Es responsable de aproximadamente el 5-10% de los varones con
hidrocefalia congénita no sindrémica.

El fenotipo es variable. La hidrocefalia se inicia a finales del segundo
trimestre, lo que hace dificil el diagnéstico ecografico prenatal de
ventriculomegalia antes de 24-25 semanas de gestacion.

El pulgar en aduccion es una caracteristica muy constante y es evidente
en la ecografia del tercer trimestre.

Figura 1a,b.Ecografia prenatal a las 25 de gestacion, do dilatacién ventricular bilateral severa El diagnéstico genético preimplantacional es otra opcién disponible para
los portadores de la mutacion L1CAM.
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Figura 2. Arbol familiar: 1:4, II:5, 11:6,1I:8, I1:9 son portadores heterozigotos para la mutacion L1 -CAM; 1II:1, Figure 3. Secuenciacion: resultado del andlisis del gen L1CAM mostrando la posicion de la transicion T a C en el
1II:3 y III:5 fueron fetos varones afectos. TOP: finalizacion del embarazo exon 10
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