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Lz traslocaziond reciproche sono una delle apomslie cromosomiche pin frequentd el woans (15000,
Nalla maggior parte dei casi esse sono bilanciate ed associate 2d un fenotipo nommale a meno che non
interrompane § geni che st rovano in cortispordenza dei pund di rosura; pid raramente 1a raslocazions
2 shrilanciafs ed motal caso @ si associa no guadre fenotipico malformativo.

Il caso qui descritto rignsrda una doona @i 33 soni somoposta 2 villocenfesi alla 14° sertimanz di
gestazione in segunito &l riscontro ecografico di rmarde di crescita inrautering & malformazione cardiaca
grave. L'analisi citogenstica bhs evidenziate la presenza i uns  maslocazione  reciproca
4 200(q28;p11.2). Ls medesima snomalia & stats snccessivamente confermata su liquide ammiotico
anche mediante FISH con sonda telomerica specifica per il cromosomsa 20, L'analisi citogenenca
aseguta sul sangue periferico dei genitori ha defimito 'origine de novo dell’anomalia. Per valutare
T'evenmale presenza di shilanciamenti a livello del pumte di remura sul cromosoma 4 ed indagare
l'origine pareptals dell’spomaliz € stato eseguito wno smdic di segregazione allslica wtilizzsndo
polmmorfismi STE. presenti sul cromosoma di mreresse. Tale stdie ba evidenziato una delezione di
origine pamma tra i polimorfisd D452305-D45192 (4q26-928) per & quali =i & osservata |a presenza
dal solo allele materno. La sezregazione dei STRs pin centromerici attizui a tale ragiona (da DES1628
a3 D454I7; 4g22-q15) mosmava ua profile allelico companbile con mea  possibile duplicazione di
oriFine paterna.

Tali risultati mdicane la presenza di un riamangiamento complesso a lvelle del punte di rothara del
cromosema 4 che ha comportzte lo shilancizmento del materiale zenstico @ linsorgenza della
cardiopatia e del ritardo di crescita fatale. In letterstura, @ descrtta 1z sindrome da delezions dal 4q che
comprende cast comvelzent regiond different lunzo nurte il braccio lungo 2 cwl 5 associane apomslis
fenotipiche vartabuili 2 seconda dat geni comwoeln nell’zploinsufficierza. Tuttavia ra le carzmensnche
cliniche corouni vi sono il darde psicomotere e 1 difem cardiaci. La duplicazione della regione 4q22-
=423 @ stata descrima o pazient con ritarde di crescitz e psicomotorie posmanle, dimorfism facciali
& tetralogia di Fallot Il meccanismo genstcoo che ba causato questo namangiamento potrebbe essere di
origine meiotics paterns; in aliemnativa, & possibile ipotizzars un mossicismo germinale.
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