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CERCETARI C\RIOLOGICE LA DOI FRAŢI CU DESPICATURA 
L.'\BI0-1\'L\XILO-P.\L.'\TINA 

dr. Stela Roşea, dr. Gh. Roşea 

Fisurile buzei, ale maxilarelor şi / sau ale palatului fac parte din mal
formaţiile cele mai frecvente şi mai importante clinic, cu o etiologie com
plexă. încă viu dezbătută şi controversată. 

Cercetările de citogenetică efectuate pînă în prezent, au evidenţiat 
aspecte cariologice foarte diferite şi ca aspect şi ca mod de interpretare. 
Jakson şi John; Groop şi colab; Ford, Polani, Briggs, Bishop etc. au de
scris prezenţa unor fisuri velopalatine la unii pacienţi cu aberaţiuni cro
mozomiale. Soukup şi Warkany; Murphy şi Reiamann nu găsesc nici un 
fel de modificări cromozomiale la pacienţii cu malformaţii ale cavităţii 
bucale, urmărite de ei. Subrt, Cervenka şi Krecek pe 18 pacienţi, Surina 
şi Tajmirova pe 18 pacienţi cu astfel de malformaţii, nu au găsit nici un 
tip de aberaţiuni cromozomiale de număr sau 1 şi de structură. Numeroşi 
autori susţin posibilitatea existenţei unor modificări genice greu de de
monstrat încă. 
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Pornind de la aceste date bibliografice, găsite in literatura de spe
cialitate consultată, ne-am propus să urmărim depistarea eventualelor 
modificări cariologice la pscienţii cu diferite malformaţii ale cavităţii bu
cale, internaţi la Clinica chirurgicală maxilo-facială din Cluj-Napoca. 

Material şi metodă 

Ca grupă de studiu am ales familia M. D. în care malformaţia cavi
tăţii bucale este prezentă sub acelaşi aspect clinic la doi copii: N. Dumi
tru şi N. Maria. 

Metoda obţinerii cariogramelor are la bază tehnica culturii limfoci
telor din sîngele periferic (Moorhead şi colab.). 

Rezultate şi discuţii 

Analizele cariologice le-am efectuat la cei doi fraţi cu malformaţie, 
provenind din familie în care nu am găsit alte persoane afectate. 

a) N. Dumitru, în vîrstă, de 16 ani, a fost operat la vîrsta de 1,5 ani 
pentru "despicătura buzei superioare stîngi şi a palatului". Revine acum 
la clinică pentru "retracţia cicatriceală a buzei superioare, disgnatie "cu 
rest de perforaţie pe linia mediană a palatului". Analizele cariologice au 
fost efectuate pe un număr de 32 de plăci metafazice, obţinîndu-se în 
"87,5% (28 din 32) cariograme cu 46 de cromozomi (46 XY). Dintre aceste 
cariograme, 90% prezintă anomalii structurale de tipul deleţiei braţelor 
scurte a unui cromozom metacentric mare din grupa A, perechea a 2-a. 
La o treime din cariograme, apar şi leziuni acromatice care interesează 
cromozomii din grupa B, perechea 1. ln 12,5% din plăcile metafazice exa
minate, cariogramele fie că sînt modificate numeric prin 1 sau 2 cromo
zomi supranumerari (2 cazuri), fie prin lipsa a 1 sau mai mulţi cromo
zomi (2 metafaze) fapt determinat probabil de condiţiile tehnice. 

b) N. Maria, în vîrstă de 17 ani, a fost operată la 2,5 ani pentru "des
picătura buzei şi a palatului". Revine acum la clinică pentru "cicatricea 
vicioasă la nivelul buzei superioare, aripioara nazală turtită şi rest de 
perforaţie la nivel ula palatului moale". 

Analizele cariologice au fost efectuate pe un număr de 38 de plăci 
metafazice, examinate şi fotografiate la microscopul cu imersie. Anali
zele au evidenţiat în 95% (36 din 38) cariograme cu set cromozomial nor
mal (46 XX) numeric, dar cu aberaţiuni structurale sub forma deleţiilor, 
a cromozomilor dicentrici la nivelul cromozomilor mari metacentrici din 
grupa A, perechea a 3-a. ln două metafaze am găsit pierderea a 4 şi 6 
cromozomi, cauzată probabil de condiţiile tehnice. 

Din analiza rezultatelor cariologice obţinute la cei doi fraţi, purtă
tori ai aceluiaşi tip de malformaţie a cavităţii bucale leziunea cromozo
mială de structură, sub forma deleţiei braţului scurt, a unui cromozom 
mare din grupa A este prezentă într-un procent semnificativ de mare, 
fapt care pare să dovedească o legătură de cauzalitate cu malformaţia 
existentă. 

Ne abţinem acum să tragem o concluzie definitivă, dar ne rezervăm 
dreptul de a continua cercetările cariologice in acest domeniu pe un nu
măr mai mare de cazuri. 

Sosit la redacţie: 16 septembrie 197 5. 
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