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Resumen

La alteracidon autosémica debido a la formacion de un anillo, es una aberracion rara de
cualquier cromosoma 13 y 18 que esta relacionada con las malformaciones fenotipicas,

problemas neuroldégicos y anormalidades genitales.

Se presenta el caso clinico de polimalformado con crédneo treboliformedismorfias con
convulsiones tempranas y malformaciones genitales con micropene. Entre las alteraciones
cromosomicos, el anillo de herencia autosémica del cromosoma 13 y 18 no son
frecuentes, las alteraciones fenotipicas en este estudio son en relacién a las
malformaciones craneofaciales, genitales y neuroldgicas.

Palabras Clave: cromosoma 13 cromosoma 18, cromosoma del anillo, cariotipo,

mosaisismo, malformaciones.

Abstract

The autosomic alteration due to a ring formation is a rare aberration of either
chromosome 13 and18 which is in relation with phenotipic malformations, neurologic

problems and genital abnormalities.
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It is the clinic case of polimalformado with skull treboliformedismorfias with early
seizures, and genital malformations with micropenis. Among the chromosomal
alterations, the autosomal ring of chromosome 13 and 18 are not frequent, the
phenotypic alterations in this study are in relation to Craniofacial, genital, and

neurological malformations.
Key Words: chromosome 13, chromosome 18, chromosome ring, karyotype, mosaicism,

malformations.
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