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‘TurpIN, RAYMOND et JERGME LEJEUNE. Les chromosomies humaines,
Caryotype normal et variations pathologiques. Gauthier-Villars,
editeur. Paris, 1965, 536 PP. S

Profesores de Clinica médica infantil y de Genética fundamental
respectivamente (en la Facultad de Medicina de Paris), los auto-
res justifican su obra por la serie de investigaciones y descubri-
mientos hechos durante los wltimos cinco afios, es decir desdé 1960,
acerca de los cromosomas humanos y de sus variaciones patolé-
gicas. _

El volumen consta de 3 partes: la primera se refiere a la histo-

~ria, definicidn, técnicas de estudio y cariotipo normal {pp- 9 a
77) ; la segunda parte estd consagrada a las anomalias en cuanto
a numero o estructura de los autosomas, sobre todo las trisomnias,
translocaciones y aneuploidias ¢n general (pp. 79 a 215) ; la tercera
parte (pp. 217 a 428) se refiere a: las aberraciones de estructura
y numericas en los gonosomas; hermafroditistno; anomalias geme-
lares; mecanismo y efectos de las aberraciones gonosémicas.
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En las paginas 429 a 523 figura una bibliograffa que comprende
la extraordinaria cantidad de 1885 referencias a trabajos de espe-
cializacién.

Termina el volumen con un Indice de materias (pp. 525 a 535).
Numerosas ilustraciones son complemento de esta importante obra,

Después de la descripcién de las técnicas, se pasa al estudio deta-
llado del cariotipo humano normal, examinando el tamafio y forma
de cada uno de los pares de cromosomas, con la siguiente siste-
mitica:

4 =pares 1 a 3; son grandes cromosomas facilmente distingui-
bles por su tamafio y posicién del centrémero en su parte media;

B = pares 4 y 5; son grandes cromosomas con centrémero distal;

C = pares 6 a 12; cromosomas de talla media, con centrémero
submediano; '

D — pares 13 a 15; cromosomas de tamafio medio con centrémero
casi terminal (cromosoma acrocéntrico) ; '

E = pares 16 a 18; cromosomas pequefios con centrémero casi
en la parte media o sub-mediano;

£ = pares 19 y 20; pequefios cromosomas con centrémero quasi-
mediano; :

G = pares 21 y 22 cromosomas muy pequeinos y acrocéntricos.

Se describe el heterocromosoma X junto con el grupo G (pares
6 a 12), ya que morfolégicamente se asemeja mucho al par 6.

El heterocromosoma ¥ queda incluido entre los pequefios cromo-
somas acrocéniricos, sobre todo los pares 21 y 22

Sigue el andlisis detallado de las trisomfas conoeidas en el hom-
bre (o sea cuando a un par determinado se suma un nuevo cromos
soma) . La trisomia 21 que produce el mongolismo es examinada
tanto en su aspecto clinico como epidemiolégico. Niegan los auto-
res (p. 91) que la incidencia de trisomia 21, o sea de mongolismo,
sea mayor en la raza blanca que en los grupos de color; asi pare-
cen probarlo las investigaciones de Schull y Neel en Japén (1962)
y las de Wagner en Honolulu (1962).° !

La trisomia en el par 13, descubierta en 1960 y ya bien determi-
nada, provoca multiples malformaciones, con debilidad mental pro-
funda, que se especifican detalladamente en un cuadro de la pagi-
na 112. :

La trisomia del par 18, también descubierta en 1960,. ofrece un
amplio cuadro de malformaciones externas, internas y alteraciones
de indole general (pp. 120-121).
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No podemos en este breve comentario entrar en muches detalles
sobre el valioso contenido de esta obra desde el punto- de vista
genético y antropoldgico. : : '

Hay que recordar sin embargo el capitulo (pp- 181 a 215) titu:
lado “Leucemia y cincer” donde se examinan los distintos cario:
tipos anormales en casos de tumores y procesos neopldsicos, sefja-
lando diversas zlteraciones cromosémicas que van unidas a deter-
minadas enfermedades de este tipo, y ello lleva a Jos autares a con-
siderar que “las aberraciones cromosémicas no son probablemente
ni la causa ni la consecuencia del cincer, sino el propio. procesa
neoplisico” (p. 215). - S

En cuanto a2 las variaciones heterocromosdmicas se examinan emr
detalle los tipos femeninos XO (cuya frecuencia parece ser de 0.4
por 1000), XXX (cuya frecuencia se calcula en 1.2 por 1000),
XXXX, etcérera; y ello hace coneluir a los autores que “la ausen-
cia total o incluso parcial de un X compromete gravemente el des-
arrollo ovdrico; la presencia de uno o dos X SUpPErNUMETATios NG
lo compromete pero retarda sobre todo el despertar’ psiquico”.

Entre las variaciones heterocromosémicas masculinas se mencio-
nan los tipos XXY (hasta con frecuencia del 2.06 por. 1000) ,
XXXY, XXXXY, XYY, XXYY, XXXYY, con especificacion de las
anomalfas que presentan los individuos afectados. _ o

El dlumo’ capitulo estd dedicado al examen minucioso de los,
efectos bioquimicos observados tanto en los casos de variaciones
autosomales como en las alteraciones de los Cromosomas sexuales,
Tespecto al cariotipo humano normal. '

El contenido de la obra de los profesores Turpin y Lejeune la
hace de consulta indispensable a quienes se preocupen por la gengé-
tica humana, y su informacidn bibliografica resulta de inaprecia-
ble utilidad. La presentacién editorial excelente. '

Juan Comas
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