
Disciplina de histologie (conf. dr. Gh. Roşea. doctor in medicină) 
a I.M F. din Tîrgu-Mureş 

CERCETARI CARIOLOGICE LA DOUA FAMILII 
CU MALFORMAŢII ;\LE CA\'ITAŢII BUCALE* 

Stela Roşea, Gh. Roşea 

Malformaţiile cavităţii bucale, indiferent de forma lor anatomo-cli­
nică şi etiopatogenetică interesează medicina practică pediatrică din mai 
multe puncte de vedere, din care două sînt deosebit de importante: 

a) Malformaţiile cavităţii bucale cauzează mari dificultăţi în alimen­
taţia copiilor afectaţi; 

b) Malformaţiile cavităţii bucale sint frecvent asociate şi cu alte mal­
formaţii somatice (cardiace) mai mult sau mai puţin individualizate. 

Pentru a da un sfat "genetic" cît mai adecvat cu privire la etiopato­
genia acestor malformaţii, la posibilitatea transmiterii afecţiunii genera­
ţiilor următoare, medicul pediatru trebuie să stabilească originea "gene­
tică" sau "negenetică" a acestor afecţiuni. Pentru o astfel de decizie este 
absolut necesară efectuarea examenelor cariologice. 

In datele din literatura de specialitate se discută încă rolul eredită­
ţii în malformaţiile cavităţii bucale. al factorilor genetici sau cromozo­
miali. In despicăturile labio-maxilo-palatine Jakson şi Jhon, Groop şi co­
lab., Murphy şi Reisman găsesc prin investigaţii cariologice diferite forme 
de aneuploidii (cu 1-2 cromozomi supranumerari). Subrt, Cervenka şi 
Krecek, Surina şi Tajmirova în cercetările lor nu au reuşit să eviden­
ţieze la aceşti pacienţi nici un fel de anomalii cromozomiale. Avind în 
vedere aceste date contradictorii, orice fel de cercetări in acest domeniu 
sint deosebit de binevenite. 

N-am propus să urmărim cariologic nu numai bolnavii afectaţi de 
malformaţii ale cavităţii bucale ci şi membrii familiilor din care provin 
(părinţi, fraţi, surori) extinzînd astfel posibilităţile de interpretare şi 
prognostic. 

Material şi metodă 

Analizele cariologice le-am efectuat la 2 familii în care un copil şi 
unul dintre părinţi prezentau malformaţii ale cavităţii bucale de tipul 
despicăturilor labio-maxilo-palatine. Acolo unde a fost posibil analizele 
cariologice le-am efectuat la toţi membrii familiei respective. 

Examenul cariologic s-a făcut prin cultura limfocitelor din sîngele 
periferic după metoda Moorhead şi colab., utilizind ca mediu de cultură 
sol. 10 °o TC 199 Difco şi 1 o:o colcemid (Ciba). 

Pentru fiecare pacient în parte am efectuat examinarea a 32-72 
plăci metafazice fie la microscopul cu imersie, fie pe microfotografii. Pen­
tru interpretarea rezultatelor am intocmit un tabel cu datele numerice 
şi statistice obţinute. 

• Lucrare comunicată la "Primul simpozion de morfologie şi patologie ale 
cavităţii bucale" 18 XII 1976. Tirgu-Mureş 
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Rezultate şi discuţii 

FAMILIA 1-a. Analizele cariologice s-au efectuat la mama R. E. şi 
la fiica ei, ambele cu malformaţie a cavităţii bucale. 

Mama (R. E.) este internată la Clinica ginecologică din Cluj-Napoca 
(noiembrie 1970) unde naşte o fetiţă (R. E.) cu "buză de iepure". Din 
antecedentele personale şi eredocolaterale se constată la mamă o cicatrice 
verticală la nivelul buzei superioare, consecinţă a unei operaţii făcute în 
copilărie ca urmare a unui "defect al gurii" (probabil buză de iepure). 
Vîrsta mamei este de 28 de ani. 

Cercetările cariologice efectuate pe un număr de 40 de metafaze au 
dus la următoarele rezultate: 

Nr. cromozomial 44 45 46 47 48 49 Total 

Nr. celule exam. 36 40 

Procentaj 2,5% 90% 2.5% 2,5% 2,5% 100% -------------------------------------
Datele statistice pun în evidenţă în 90 °,o din celulele examinate de 

noi cariograme normale din punct de vedere numeric 46 (XX) şi 10 °/o 
din celule cu aberaţii numerice de tipuri foarte diferite, cu cromozomi 
lipsă sau în plus. Nu-i putem lua în considerare deoarece metafazele res­
pective prezentau defecte de calitate (cromozomi aglutinaţi, conglomeraţi). 

In 16 cariograme am găsit o asimetrie a cromozomilor mari din grupa 
A, perechea a 3-a şi din grupa B perechea 1-a. Sînt prezente concomitent. 
dar nu în fiecare cariogramă, ambele grupe de asimetrii, deşi această aso­
ciere predomină evident. 

In 8 metafaze găsim la grupele cointeresate şi aberaţii de structură 
sub forma leziunilor acromatice. 

Fiica (R. E.) prezintă următoarele aspecte ale cariogramei, redate în 
tabelul alăturat: 

Nr. cromozomial 44 45 46 47 48 50 Total 

)lr. celule exam. 43 26 72 

Procentaj 1.4% 59,8% 36% 1,4% 1,4% 100% 

Din totalul cifrelor procentuale se impun atenţiei liniile cu 46 de 
cromozomi (59,8 °'0) şi cu 47 de cromozomi (36 %), iar celelalte le putem 
socoti consecinţa condiţiilor tehnice. Aspectul se complică în momentul 
tipizărilor făcute, deoarece se scot în evidenţă de fapt 3 linii celulare: 
cu 46 (XX), cu 47 (XX G+) şi 47 (XX F+). In 25 °o predomină linia cu 
trisomie G iar în 11 °1o linia cu trisomie F. 

Privind aberaţiile de structură ale cromozomilor, constatăm într-un 
număr mare de celule (38) asimetrii cromozomiale în grupa A, perechea 
a 2-a şi a 3-a, precum şi în grupa B perechea 1-a. 

88 



Care este sursa acestor asimetrii duble şi triple, ce legături există 
între ele? Aceste aspecte dorim să le lămurim în viitor. Bazaţi pe unele 
date bibliografice şi pe experienţa noastră acumulată de-a lungul anilor, 
ne-am dat seama că în realitate între cele 3 asimetrii există o strînsă 
legătură. Leziunea iniţială are loc la nivelul unui cromozom din grupa A, 
perechea a 3-a sub forma unei deleţii. Fragmentul deletat, dacă nu se 
pierde, se translocă fie pe cromozomii grupei A (2), fie pe ai grupei B 
(1), cauzînd asimetria. 

FAMILIA a II-a. Această familie este alcătuită din tată (S. T.), mama 
(S. M.) şi fiica lor (S. E.). Analizele cariologice s-au efectuat la toţi mem­
brii familiei, deşi malformaţia gurii este prezentă numai la tată şi fiică. 

a) Tata (S. T.) în vîrstă de 34 de ani, prezintă în antecedente per­
sonale o operaţie la vîrsta copilăriei pentru un "defect al gurii". Exame­
nul clinic consemnează cicatricele postoperatorii pentru o "despicătură 
bilaterală anterioară totală" asociată cu "despicătură totală posterioară". 

Examenele cariologice au evidenţiat următorul aspect: 

Nr. cromozomial 44 45 46 47 48 Total 

Nr. celule exam. 2 39 2 45 

Procentaj 2,2% 4,5% 86,6% 4,5% 2,2% 100% 

Rezultatele analizelor cariologice confirmă un cariotip normal din 
punct de vedere numeric 46 (XY), care se impune (86,6 %). In 22 de me­
tafaze examinate am găsit asimetrii ale cromozomilor din grupa A, pe­
rechea a 2-a, ca o consecinţă a unor deleţii la acest nivel. In 6 celule 
sînt prezente leziuni acromatice care afectează totdeauna tot cromozomi 
din grupa A, perechea a 2-a. 

Aceste aspecte ale aberaţiilor cromozomiale de structură demon­
strează fragilitatea cromozomilor din grupa A lezaţi iniţial sub forma 
"leziunilor acromatice" a căror consecinţă este apoi "deleţia". 

b) Mama (S. M.) în vîrstă de 34 de ani, recunoaşte în antecedente 
moartea primului copil, cu o afecţiune pulmonară şi .,gură de lup", al 
doilea copil se naşte mort, iar cel de al treilea este internat în prezent. 

Examinările cariologice evidenţiază un cariotip normal 46 (XX) fără 
leziuni cromozomiale de structură. 

Nr. cromozomial 44 45 46 47 48 Total 

Nr. celule exam. 2 29 32 

Procentaj 6.2% 90,7% 3,1 Ofo 100% 

c) Fiica (S. F.) în vîrstă de 12 luni este operată la Clinica chirurgi­
cală maxilo-facială din Cluj-Napoca (1970) pentru "despicătură bilaterală 
anterioară totală asociată cu despică tura posterioară totală". 
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Examenul cariologic evidenţiază un cariotip normal numeric 46 (XX), 
dar în 18 metafaze am găsit aberaţii cromozomiale de structură: deleţii 
in grupa A şi translocarea fragmentelor deletate pe cromozomii grupei 
B. In 8 metafaze am găsit leziuni acromatice tot la nivelul cromozomilor 
grupei A, perechea a 2-a şi în 2 metafaze la cromozomii grupei D. Din 
cauza leziunilor de structură, apare evidentă asimetria cromozomilor gru­
pelor A (perechea a 2-a) şi a cromozomilor grupei B (perechea 1-a). Şi 
in acest caz se poate face o strînsă legătură între diferitele tipuri de ano­
malii cromozomiale. 

Nr. cromozomial 44 45 46 47 48 Total 

Nr. celule exam. 2 2 40 46 

Procentaj 4.3% 4.3% 87% 2,2% 2.2% 100% 

Concluzii 
Din analizele cariologice făcute în cadrul celor două familii rezultă 

că la persoanele cu malformaţii ale cavităţii bucale sub forma "despică­
iurilor labio-maxilo-palatine" apar cu precădere aberaţii cromozomiale 
de structură care afectează mai ales cromozomii mari (din grupele A şi 
B). Leziunea iniţială pare să fie leziunea acromatică care este urmată 
apoi de deleţia unor fragmente, cu sau fără translocarea lor pe alţi cro­
mozomi. 

Consecinţa acestor leziuni este asimetria cromozomilor din grupele 
cointeresate în anomaliile de structură. 

Sosit la redacţie: 14 noiembrie 1977. 
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