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En los últimos años se están utilizando de for-
ma prácticamente rutinaria las pruebas genéti-
cas para la evaluación de pacientes con retraso 
en el desarrollo, con o sin rasgos dismórficos. 
Gracias al uso de los arrays de hibridación genó-
mica comparada ha aumentado el número de 
diagnósticos en este tipo de pacientes. Esto ha 
permitido diagnosticar nuevos síndromes de mi
crodeleción/microduplicación [1,2]. Una de las 
anomalías que recientemente se ha podido des-
cribir es la microduplicación 17q12. En la biblio-
grafía hay menos de 50 casos publicados, con 
diferentes fenotipos clínicos. Individuos con esta 
microduplicación presentan una capacidad in-
telectual variable, que va desde la normalidad 
hasta la discapacidad intelectual grave. Es co-
mún el retraso del lenguaje, así como cierto gra-
do de retraso motor grueso, autismo y proble-
mas de conducta. Hasta un 75% presenta con-
vulsiones, y uno de cada tres desarrollará ano-
malías oculares. También se han descrito anoma-
lías cerebrales estructurales, cardíacas o renales. 
Asimismo, se caracteriza por una penetrancia in-
completa y una expresividad variable [3]. Se 
presenta el caso de una niña de 12 años con mi-
croduplicación 17q12, que contribuye a mejorar 
el conocimiento sobre el espectro fenotípico que 
asocia esta microduplicación. 

Niña de 12 años, en seguimiento por el nervicio 
de neuropediatría desde los 7 años. Es hija úni-
ca de una pareja no consanguínea. Como úni-
cos antecedentes familiares, el padre presenta 
hipercolesterolemia, y la madre, obesidad, re-

cientemente sometida a cirugía bariátrica. No 
hay antecedentes de retraso psicomotor ni epi-
lepsia en la familia. Tras un control adecuado y 
ecografías normales, nació mediante cesárea 
en la semana 40 por no progresión del parto, 
con un Apgar 9/10, y peso, longitud y períme-
tro cefálico en p5-p10. No hubo incidencias pe-
rinatológicas y el cribado neonatal fue normal. 
Ha presentado un desarrollo psicomotor enlen-
tecido, con sostén cefálico a los 4 meses, sedes-
tación estable a los 9 meses, deambulación au-
tónoma a los 20 meses e inicio del lenguaje a 
los 24 meses. Por este motivo comenzó a acu-
dir a atención temprana. A los 3 años inició 
controles en el servicio de psiquiatría infantoju-
venil por cuadro de autolesiones y presencia de 
rasgos del espectro autista, como retraso en el 
lenguaje, escasa relación con el medio y este-
reotipias, principalmente aleteo de manos. A los 
7 años comenzó a presentar frecuentes episo-
dios de desconexión del medio, sin movimien-
tos anómalos. Por este motivo fue derivada a 
consulta de neuropediatría. En el electroencefa-
lograma inicial se objetivó focalidad temporal 
izquierda. Fue diagnosticada de epilepsia tem-
poral izquierda y se instauró tratamiento con 
ácido valproico, con buena respuesta. A lo largo 
del seguimiento ha presentado alteraciones del 
sueño, con problemas de conciliación y para-
somnias, con polisomnografía normal. Ha pre-
cisado intervención del servicio de psiquiatría 
infantojuvenil y en la actualidad sigue trata-
miento con mirtazapina. Muestra un comporta-
miento muy infantil, con miedos y mal control 
de los impulsos. Tiene grandes dificultades en 
el plano cognitivo y de relación con el medio. 

A lo largo del seguimiento se le han ido rea-
lizando las pruebas complementarias pertinen-
tes. Tiene dos resonancias magnéticas cerebra-
les normales. Se le han efectuado electroence-
falogramas sucesivos, con normalización progre-
siva, que no presentan alteraciones en la actua-
lidad. Los controles analíticos han estado siempre 
dentro de la normalidad.

A los 12 años llamó la atención en la explo-
ración una escoliosis grave de muy breve evolu-
ción, con un ángulo de Cobb de 30°, que preci-
sa corsé. Tiene un peso y una talla en p10-p15 y 
no presenta rasgo dismórfico alguno. 

El estudio de hibridación con array qChip 
Post reveló la presencia de una duplicación de 

~1,7 Mb de la banda cromosómica 17q12, que 
coincidía con una microduplicación recurrente. 
Por este motivo se amplió el estudio y se solici-

tó ecocardiografía, ecografía renal y valoración 
por oftalmología, sin encontrar hallazgos patoló-
gicos en ninguna de las pruebas. Asimismo, se rea-
lizó un estudio genético a ambos padres y se de-
tectó dicha mutación en la madre. 

La primera vez que se describió un paciente con 
microduplicación 17q12 fue en 2006 [4]. Desde 
entonces se han comunicado al menos 50 casos 
en todo el mundo, lo que ha permitido que se 
vayan conociendo un poco más las manifestacio-
nes fenotípicas de esta microduplicación. A la 
mayoría de los pacientes a los que se solicitó el 
estudio genético, al igual que a nuestra pacien-
te, fue como parte del estudio de una discapaci-
dad intelectual o retraso en el desarrollo [1,5]. 

En los casos publicados hasta ahora, los ras-
gos predominantes son discapacidad intelec-
tual, epilepsia y trastornos del comportamien-
to. Además, pueden presentar rasgos dismórficos, 
retraso en el desarrollo y trastornos psiquiátri-
cos [6]. Los rasgos dismórficos son menores y 
variables en los diferentes casos descritos. Algu-
nos de ellos son: trigonocefalia, plagiocefalia, 
cejas gruesas, pestañas largas, nariz grande, 
filtrum corto, labios gruesos, mirada fija u ore-
jas grandes. Dentro del retraso en el desarrollo, 
destaca fundamentalmente retraso en el len-
guaje. Otros problemas del neurodesarrollo y 
trastornos psiquiátricos descritos son trastorno 
del espectro autista, esquizofrenia, agresividad 
y autolesiones. Respecto a la epilepsia, no se ha 
descrito el tipo de epilepsia predominante. La 
resonancia magnética cerebral revela en oca-
siones algunas alteraciones, como displasia cor-
tical focal, agenesia del cuerpo calloso o leuco-
malacia periventricular [7]. De todos estos ras-
gos descritos, en nuestra paciente encontramos 
la mayoría de ellos. Ha tenido retraso psicomo-
tor, especialmente en el área del lenguaje. Des-
de los 3 años comenzó con trastornos del com-
portamiento, que se manifestaron inicialmente 
como autolesiones, y en la actualidad asocia 
además un comportamiento muy infantil e in-
trovertido. No presenta heteroagresividad, pero 
sí trastorno del sueño. Tiene una discapacidad 
intelectual moderada-grave, catalogada como 
trastorno del espectro autista, y padece epilep-
sia desde los 7 años, bien controlada. Sin em-
bargo, no se objetivan alteraciones en la reso-
nancia magnética cerebral, hallazgo que sí pre-
senta alguno de los otros casos descritos. Res-
pecto a los rasgos dismórficos, nuestra paciente 
no muestra ninguno de ellos.
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Menos de la mitad de los casos publicados 
presenta otro tipo de anomalías, como las es-
queléticas. Algunos de ellos tienen bajo peso 
(< p5), y otros, sobrepeso u obesidad (> p95). 
Se han descrito también alteraciones oftalmo-
lógicas en uno de cada tres pacientes aproxi-
madamente, como estrabismo, astigmatismo, 
ambliopía, cataratas, coloboma o microftalmia. 
En cinco pacientes se han descrito alteraciones 
cardíacas, y las más comunes son pequeños de-
fectos en el septo interventricular. Otros cinco 
pacientes también presentaban alteraciones re-
nales, incluyendo riñón en herradura, quistes 
renales y riñones hipoplásicos [3,7]. De todos 
estos rasgos, menos frecuentes, nuestra pa-
ciente tan sólo presenta una escoliosis grave y 
no manifiesta ninguna de las otras característi-
cas. Tiene ecocardiografía y ecografía abdomi-
nal normales. Asimismo, su percentil, tanto de 
talla como de peso, se encuentra en p10-15. No 
obstante, se le seguirán solicitando controles. 

Como se puede comprobar, las manifesta-
ciones clínicas son muy variables. La microdupli-
cación no da como resultado un síndrome clíni-
camente reconocible [8,9] y actualmente no se 
ha establecido ningún criterio diagnóstico.

La microduplicación 17q12 se diagnostica 
mediante la detección de una duplicación de 

~1,7 Mb de la banda cromosómica 17q12. Esta 
microduplicación posiblemente tenga penetran-
cia variable, ya que en la mayoría de los casos 
(90%) es heredada de uno de los padres, quie-
nes generalmente muestran una mínima afec-
tación o son fenotípicamente normales. Se he-
reda de forma autosómica dominante, aunque 
en un 10% de las ocasiones se trata de mutacio-
nes de novo [3]. En el caso de nuestra paciente, 
se trató de una mutación de herencia materna. 

Una vez diagnosticados estos pacientes, el 
tratamiento debe ser multidisciplinar. El pacien-
te va a precisar seguimiento por una unidad de 
psiquiatría/psicología, así como de neuropedia-
tría, especialmente si presenta epilepsia. Va a 
necesitar además evaluación oftalmológica, eco-
cardiografía, ecografía abdominal y consejo ge-
nético. En función de las manifestaciones que 
presente el paciente en concreto, va a necesitar 
uno u otro tratamiento. Los que, como nuestra 
paciente, presenten retraso en el neurodesarro-
llo, autoagresividad, trastorno del espectro au-
tista y discapacidad intelectual, deben tener un 
seguimiento estrecho por psiquiatría y seguir 
los tratamientos pautados. Además, se benefi-
ciarán de un programa de estimulación precoz. 

La epilepsia suele ser de buen pronóstico y res-
ponde a los fármacos habituales. Nuestra pa-
ciente tiene una epilepsia bien controlada con 
ácido valproico. Si alguno de los pacientes sufre 
alteraciones oftalmológicas, cardíacas o renales, 
deberá ser controlado por el especialista corres-
pondiente.

A todas las familias con un hijo con microdu-
plicación 17q12 habría que ofrecerles consejo ge-
nético. Si uno de los padres, fenotípicamente 
normal o mínimamente afectado, presenta la mu-
tación, ha podido trasmitirla a más hijos, aunque 
no presenten ninguna manifestación. Por tanto, 
habría que ofrecer el diagnóstico genético tam-
bién al resto de los hermanos del caso índice, 
especialmente si desean tener hijos [10]. 

Cabe incidir en la variabilidad clínica que pro-
duce esta microduplicación, que va desde pa-
cientes mínimamente afectados a pacientes con 
importante discapacidad. De los rasgos clínicos 
más comunes, nuestra paciente presenta disca-
pacidad intelectual, trastorno del espectro au-
tista, retraso en el neurodesarrollo, autoagresi-
vidad y epilepsia. Dentro de las manifestaciones 
menos comunes presenta una escoliosis grave 
y también un trastorno del sueño. Lo esperable 
es que en los próximos años se vayan publican-
do más series de pacientes con esta microdupli-
cación, lo que permitirá conocer mejor sus ma-
nifestaciones.
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Tumor-to-tumor es un fenómeno infrecuente, 
asociado a altas tasas de mortalidad, cuyo me-
canismo fisiopatológico no está del todo aclara-
do. Se caracteriza por la siguiente dinámica: un 
tumor receptor que presenta en su interior me-
tástasis de otra estirpe celular [1]. El objetivo de 
este trabajo es comunicar el caso de una pa-
ciente con un meningioma meningoteliomato-
so bifrontal (tumor receptor) con focos metas-
tásicos de un tumor pulmonar de células pe-
queñas (tumor donante). 

Mujer de 60 años, con antecedentes de tres le-
siones nodulares en el pulmón, que consultó por 
presentar deterioro cognitivo, trastorno de la mar-
cha e incontinencia urinaria de dos semanas de 
evolución. En el examen físico se objetivó bradip-
siquia, test minimental de 26/30 y anosmia.

Se realizó una tomografía computariza de 
cerebro y una resonancia magnética con con-
traste, donde se observó un tumor extraaxial 


