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INTRODUCCION Y OBJETIVOS

El sindrome de Russel Silver (SRS) fue descrito independiente-
mente por Silver y colaboradores en 1953 (1) y por Russell en 1954
(2). Silver hizo énfasis en la asimetria esquelética como caracteristica
del trastorno. Russel observé que esta caracteristica era variable en los
pacientes que examind. El diagndstico clinico incluye un severo retra-
so en el crecimiento pre y postnatal, caracteristicas dismorficas inclu-
yendo cara triangular, frente amplia, mandibula pequefia y comisuras
labiales hacia abajo (3,4).

Recientes descubrimientos de disomia uniparental materna
(DUPmM) del cromosoma 7 en el 10% de los pacientes con SRS,
sugieren la presencia de genes impronta en este cromosoma, cuya
mutacion es responsable del fenotipo de SRS (5).

Genes comprometidos: varios genes impronta (PEG1/MEST,
gamama2- COP, y GBR10) localizados en el cromosoma 7. En pacien-
tes con SRS se han identificado duplicaciones en la region 7p13-
p11.2 de origen materno que rodean el gen GBR10. Recientemente,
pacientes SRS con DUP de la regién 7q31-qter Unicamente, han
reforzado la evidencia que PG1/MEST o genes adyacentes son criti-
cos.

Pruebas moleculares: solamente el 10% de los casos clinicos
presentan un mecanismo de alteracion de la impronta (UDPm 7; este
andlisis de microsatélites requiere las muestras de los padres). Luego
de que los genes criticos han sido mapeados, las deleciones y los
puntos de mutacién pueden identificarse en pacientes que no presen-

Unidad de Genética Médica, Facultad de Medicina, Universidad de Antioguia
1 Estudiante de Maestria, Posgrado en Ciencias Béasicas Biomédicas

2 Profesor, Facultad de Medicina, Universidad de Antioguia
gvasquez@quimbaya.udea.edu.co.

316

tan DUP (6).
La incidencia de SRS no se conoce y puede estar subestimada.

OBJETIVO GENERAL

Determinar las alteraciones cromosémicas estructurales y
moleculares que originan el sindrome de Russell-Silver (SRS), en pacien-
tes clinicamente diagnosticados en la Unidad de Genética Médica en
los dltimos diez afios.

Tipo de estudio: Descriptivo de tipo retro y prospectivo

Se incluirdn en la investigacion 30 pacientes con SRS, a quienes
se les solicitara el consentimiento informado. A cada muestra de san-
gre periférica se le realizaran el estudio citogenético (cariotipo), el
andlisis molecular (DUPm del cromosoma 7 y localizacion de la banda
7p11.2-p13) (7).

La extraccién de DNA se haré a partir de sangre total, utilizando
el Kit Nucledn (Amersham), se tipificaran los marcadores microsatélites
(STR) D7S674, D75691 y D72422. Los primer F estaran marcados
con fluorescencia en el extremo 5”

RESULTADOS ESPERADOS

Asociar las alteraciones numéricas, estructurales y moleculares,
la disomia uniparental del cromosoma 7 y las mutaciones del gen
GBR10 con la presencia del SRS. Con base en estos hallazgos brindar
una asesoria genética al paciente y sus padres.

Aportar informacion sobre el comportamiento del gen (GBR10)
y el tipo de herencia presente en los pacientes con SRS.
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