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Disciplina de histologie (cond.: conf. dr. Gh. Rosca doctor in medicini)
a I.LM.F. din Tirgu-Mures

CERCETARI CARIOLOGICE LA DOI FRATI CU DESPICATURA
LABIO-MAXILO-PALATINA

dr. Stela Rogca, dr. Gh. Rogca

Fisurile buzei, ale maxilarelor si / sau ale palatului fac parte din mal-
formatiile cele mai frecvente si mai importante clinic, cu o etiologie com-
plexd, incd viu dezbitutd si controversati.

Cercetédrile de citogenetici efectuate pind in prezent, au evidentiat
aspecte cariologice foarte diferite si ca aspect si ca mod de interpretare.
Jakson si John; Groop si colab; Ford, Polani, Briggs, Bishop etc. au de-
scris prezenta unor fisuri velopalatine la unii pacienti cu aberatiuni cro-
mozomiale. Soukup si Warkany; Murphy si Reiamann nu gisesc nici un
fel de modificiri cromozomiale la pacientii cu malformatii ale cavititii
bucale, urmarite de ei. Subrt, Cervenka si Krecek pe 18 pacienti, Surina
si Tajmirova pe 18 pacien{i cu astfel de malformatii, nu au gasit nici un
tip de aberatiuni cromozomiale de numir sau/si de structurd. Numerosi
autori sustin posibilitatea existentei unor modificari genice greu de de-

monstrat Inca.
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Pornind de la aceste date bibliografice, gasite in literatura de spe-
cialitate consultatd, ne-am propus si urmirim depistarea eventualelor
modificéri cariologice la pacientii cu diferite malformatii ale cavitatii bu-
cale, internati la Clinica chirurgicald maxilo-faciald din Cluj-Napoca.

Material §i metodd

Ca grupi de studiu am ales familia M. D. in care malformatia cavi-
tatii bucale este prezenta sub acelasi aspect clinic la doi copii: N. Dumi-
tru si N. Maria.

Metoda obtinerii cariogramelor are la bazi tehnica culturii limfoci-
telor din singele periferic (Moorhead si colab.).

Rezultate §i discuii

Analizele cariologice le-am efectuat la cei doi frati cu malformatie,
provenind din familie in care nu am gasit alte persoane afectate.

a) N. Dumitru, in virsta, de 16 ani, a fost operat la virsta de 1,5 ani
pentru ,despicdtura buzei superioare stingi si a palatului“. Revine acum
la clinicd pentru ,retractia cicatriceald a buzei superioare, disgnatie ,,cu
rest de perforafie pe linia mediand a palatului“. Analizele cariologice au
fost efectuate pe un numir de 32 de plici metafazice, obtinindu-se in
87,5% (28 din 32) cariograme cu 46 de cromozomi (46 XY). Dintre aceste
cariograme, 90% prezinti anomalii structurale de tipul deletiei bratelor
scurte a unui cromozom metacentric mare din grupa A, perechea a 2-a.
La o treime din cariograme, apar si leziuni acromatice care intereseazi
cromozomii din grupa B, perechea 1. In 12,5% din plicile metafazice exa-
minate, cariogramele fie ci sint modificate numeric prin 1 sau 2 cromo-
zomi supranumerari (2 cazuri), fie prin lipsa a 1 sau mai multi cromo-
zomi (2 metafaze) fapt determinat probabil de conditiile tehnice.

b) N. Maria, in virstd de 17 ani, a fost operata la 2,5 ani pentru ,,des-
picdtura buzei si a palatului“. Revine acum la clinici pentru ,cicatricea
vicioasd la nivelul buzei superioare, aripioara nazalid turtitd si rest de
perforatie la nivelula palatului moale®.

Analizele cariologice au fost efectuate pe un numir de 38 de placi
metafazice, examinate si fotografiate la microscopul cu imersie. Anali-
zele au evidentiat in 95% (36 din 38) cariograme cu set cromozomial nor-
mal (46 XX) numeric, dar cu aberatiuni structurale sub forma deletiilor,
a cromozomilor dicentrici la nivelul cromozomilor mari metacentrici din
grupa A, perechea a 3-a. In doui metafaze am gasit pierderea a 4 si 6
cromozomi, cauzatd probabil de conditiile tehnice.

Din analiza rezultatelor cariologice obfinute la cei doi frati, purta-
tori ai aceluiasi tip de malformatie a cavitatii bucale leziunea cromozo-
miald de structura, sub forma deletiei bratului scurt, a unui cromozom
mare din grupa A este prezenti intr-un procent semnificativ de mare,
fapt care pare si dovedeasci o legiturd de cauzalitate cu malformatia
existenta.

Ne abtinem acum sa tragem o concluzie definitiva, dar ne rezervim
dreptul de a continua cercetarile cariologice in acest domeniu pe un nu-
mar mai mare de cazuri.

Sosit la redactie: 16 septembrie 1975.
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