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RESUMEN
Objetivo. Conocer la incidencia de alteraciones cromosémicas en las parejas referidas a la unidad.
Método. Se realizé estudio cromosémico a 236 parejas con fallas reproductivas.
Ambiente. Unidad de genética médica y citogenética.
Resultados. Se encontraron 8 (3,39%) translocaciones balanceadas, 3 inversiones pericéntricas del
cromosoma 9 (1,27%) y 56 variantes polimérficas (23,73%).
Conclusiones. Mientras mas pequefios son los segmentos intercambiados en una translocacién, mayor
es el riesgo para los portadores balanceados de tener un nifio aneuploide.

Palabras clave: Alteraciones cromosémicas. Fallas reproductivas. Translocaciones reciprocas.
Abortos. Natimuertos. Malformaciones congénitas.

SUMMARY
Objective. To know the incidence of chromosomal alterations in couples referred to our unit.
Method. Chromosomal study was performed to 236 couples with reproductive failure.
Sitting. Medical and cytogenetical unit.
Results. We found 8 (3.39%) balanced translocations, 3 pericentrical inversions of chromosome 9
(1.27%) and 56 polymorphic variations (23.73%).
Conclusions. The smaller the interchanged segmentus in a translocation, higher the risk for balances
carriers to have an aneuploid baby.

Key words: Chromosomal alterations. Reproductive failures. Reciprocal translocations. Abortion.
Stillborns, Congenital malformations.

INTRODUCCION

Las alteraciones cromosémicas son una causa entre cromosomas no homoélogos. Los fragmentos
bien conocida de malformaciones congénitas translocados pueden corresponder al brazo corto o
pérdidas fetales y pueden estar presentes en el 50%al largo de los cromosomas involucrados. Un pro-
de los productos de abortos espontaneos. Un genitor con una translocacion reciproca balanceada
porcentaje de dichas aberraciones corresponde atiene la dotacidn genética cuantitativamente normal
trisomias (2n+1), con un riesgo de recurrencia bajo, y puede ser perfectamente sano, pero tiene para cada
porque generalmente resultan de errores nuevos queembarazo un riesgo tedrico del 50% de tener un nifio
ocurren principalmente durante la meiosis | materna anormal, por defecto o por exceso de material
(1). Sinembargo, en algunas parejas infértiles o con genético, 25% de tener descendencia con la misma
problemas reproductivos, uno de los progenitores translocacién balanceada y 25% de tener descen-
puede tener una translocacion balanceada, que en ladencia cromosémicamente normal. Varios estudios
gametogénesis puede producir gametos no han demostrado que multiples factores pueden
balanceados, genéticamente no equilibrados y que influenciar la viabilidad de la descendencia en
pueden ser letales en el feto o dar lugar a un nifio con portadores de translocaciones reciprocas balan-
malformaciones congénitas, mas o0 menos severas yceadas, entre ellos se encuentran los cromosomas
casi siempre con profundo retardo mental. involucrados y el tamafio de los segmentos

Unatranslocacion es unintercambio de segmentos intercambiados. El andlisis de 269 translocaciones
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balanceadas realizado por Campana y col. en 1986 1y 9 (1gh + y 9gh+). Aunque pocos estudios apoyan
(2), sugiere que algunos cromosomas se encuentranestos planteamiento$1,9,10) dos posibles
comprometidos y que los puntos de ruptura no estan mecanismos podrian involucrar a estas variantes en
distribuidos al azar. Aurias y col. en 19/ y la produccién de gametos anormales: 1: el
Daniel en 19794) concluyen que los segmentos alargamiento de un segmento heterocromatico o una
intercambiados en las translocaciones reciprocas inversion del cromosoma 9 podria dar lugar a
son mas grandes en los productos de abortos entrecruzamientos desiguales durante la meiosis y
espontaneos que en los nacidos a término, es decirproducir aneusomias de recombinacién (minimas
que las translocaciones que predisponen a duplicaciones o deficiencias) y 2: no disyuncién
desbalances cromosémicos mayores en el zigote sonmeidtica en otros cromosomas por la interaccion
causa de mas abortos. cromosOmica postulada por otros autofes).
Desde que Schmid5) publicé en 1962 los
resultados de su andlisis cromos6mico en parejas MATERIAL Y METODOS
con historia de dos o més abortos, numerosos autores
han reportado translocaciones en parejas con historia  En el lapso comprendido entre enero de 1980 y
de abortos recurrentes con un rango que varia desdeoctubre de 1997, se estudiaron en nuestro laboratorio
0% (6,7) hasta 31%@8). de Citogenética, 236 parejas referidas por fallas
El proposito de la presente investigacion es reproductivas (abortos y/o mortinatos y/o hijos con
estudiar laincidencia de alteraciones cromos6micas multiples malformaciones congénitas). Se
en parejas con fallas reproductivas en nuestro medio, €xcluyeron parejas que tenian un hijo con alteracion
esperando aportar criterios decisivos en la cromosémica y aquellas en las que se detect6
formulaciéon del asesoramiento genético y prevenir anomalia milleriana o disfuncion tiroidea.
el nacimiento de nifios anormales por desbalances En todas las parejas se analizaron al menos 25
cromosOmicos en estas parejas. Esperamos tambiénmetafases, obtenidas de cultivos de linfocitos, segln
contribuir a aclarar la controversia, que todavia se modificacion del método de Moorhead y c@dll) y
plantea, con respecto a cuales tipos de fallas se montaron dos o tres cariotipos. Para colorear
reproductivas deben ser tomadas en consideracion diferencialmente los cromosomas y ubicar los puntos
para evaluar citogenéticamente a las parejas con de ruptura se utilizaron las bandas G obtenidas
trastornos de la reproduccion, ya que los seglin el método de Sanchez y c@l2) y para
investigadores que incluyen parejas con un feto o un evidenciar los polimorfismos cromosomicos se
nifio malformado, ademéas de una historia de fallas realizaron bandas C con el método de Summ®
reproductivas, generalmente reportan incidencias A fin de establecer criterios comparativos entre
mas altas de anomalias cromosémicas que aquellosdiferentes estudios de parejas con fallas repro-
que restringen el estudio a historia pura de pérdidas ductivas, el grupo total se clasifico en tres categorias:
reproductivagy9).
Se discutiran también, los posibles efectos de los * Grupo A: parejas con historia de dos o mas
diferentes desbalances, puesto que se sabe que los abortos solamente (64).
organismos parecen soportar mejor el exceso de * Grupo B: historia de hijos multimalformado con
material genético que el defecto del mismo. o sin otras fallas reproductivas (aborto, inmaduro,
Aunque en el presente trabajo nos referiremos prematuro y/o mortinato) (91).
especialmente a las translocaciones balanceadas,» Grupo C: historia mixta de fallas reproductivas
cuyo mecanismo de accion en las fallas reproductivas ~ con o sin hijos sanos (81 parejas).
es facilmente comprensible, por el riesgo de producir
gametos no balanceados, también nos referimos de RESULTADOS
manera breve ala posible relacién de las inversiones

pericéntricas del cromosoma 9y de algunas variantes ~ En las 236 parejas estudiadas se encontraron 8
normales en las pérdidas reproductivas. Se ha translocaciones balanceadas (3,39%), 3 inversiones

sugerido que algunas variantes polimérficas, pericéntricas del cromosoma 9 (1,27%) y 56 variantes
particularmente el “Y largo” (Yq+), predisponen a Polimdrficas (23,73%) (Cuadro 1). Las 169 parejas
gametogénesis aberrante y subsecuentes pérdidagestantes presentaron cariotipos normales (71,61%)
fetales. Laoligospermiay la subfertilidad masculina, 46XX'y 46XY.

se han asociado a polimorfismos de los cromosomas
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Cuadro 1

Hallazgos cromosémicos en 236 parejas con fallas
reproductivas

Grupo A Grupo B Grupo C Total
Translocacion 1/64 3/91 4/81 8/236
balanceada (1,56%) (3,30%) (4,94%) 3,39%)
Inversion 1/64 1/91 1/81 3/236
cromosoma 9 (1,56% (1,10%) (1,23%) (1,27%)
Variante 20/64 21/91 15/81 56/236
polimérfica (31,25%) (23,08%) (18,52%) (23,73%)

Grupo A: parejas con historia de dos (2) o mas abortos
solamente.

Grupo B: parejas con historia de hijos multiformados con

o sin otras fallas reproductivas (aborto, inmaduro,

prematuro y/o mortinato).

Grupo C: parejas con historia mixta de fallas reproductivas
con o sin hijos sanos.

A continuacibn mencionaremos los diferentes
hallazgos dentro de cada grupo y describiremos la
historia reproductiva de cada una de las 8 parejas
gue presentaron translocaciones:

Grupo A

Como se observa en el Cuadro 2 el 85,94% de las
parejas del Grupo A presentaron dos y tres abortos
y el 14,07% tuvieron de cuatro a siete abortos.

En las 64 parejas del Grupo A con historia de dos

0 mas abortos se observaron variantes normales del

cariotipo (polimorfismos cromosémicos) en 20

parejas (31,25%) (dos de las cuales ambos conyuges

tienen variantes normales), una inversion
pericéntrica del cromosoma 9 (1,56%) y una sola
translocacion (1,56%) (Cuadro 3).

Cuadro 2

Clasificacion de las parejas del grupo A segun el
nimero de abortos

N° de abortos

2 37 (57,81%)
85,94%
3 18 (28,13%

N° de parejas

4 4 (6,25%)

5 2 (3,13%)
14,07%

6 2 (3,13%)

7 1(1,56%)

64 Parejas
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Cuadro 3
Hallazgos cromosdmicos en el Grupo A

Cariotipo Abortos

46,XXt(1;10)(p15:922)
45,XX,inv(9)

46,XY,1qh+

46,XX,1gh+

46,XX,1gh+

46,XX,9qh+ -46,XY,15s5++*
46,XX,13s+ -46,XY,16qgh-22s+*
46,XY,14s+(2)

46,XX,15s+

46,XY,15s+

46,XX,15s+

46,XX,16gh+

46,XY,16gh-

46,XX,22s+

46,XY,22ss

46,XYq+

46,XYq+(2)

46,XYq+

46,XYq++

46,XYQ-

PN@NONwmmmwwawwNNwN

*Ambos conyuges

Pareja 1

Natural de Barquisimeto, consulté por dos abortos
(13 y 12 semanas) (Figura l1la). EI cariotipo del
esposo es normal (46,XY) vy el de la sefiora presenta
una translocacion entre el brazo corto del cromosoma
10 y el brazo largo del cromosoma 15:
46,XX,t(10;15) (Figura 3a). En esta translocacion
aproximadamente la mitad distal del brazo largo del
cromosoma 15 se fusiond al brazo corto del
cromosoma 10. Desbalances para el segmento
translocado podrian ser incompatibles con el
desarrollo embrionario de los productos que lo
portan.

Grupo B

En las 91 parejas del Grupo B con hijos
multimalformado con o sin otro tipo de fallas
reproductivas, se encontraron 21 parejas con
variantes polimoérficas (23,08%) (en dos de las cuales
ambos cényuges tienen variantes normales), una
inversién pericéntrica del cromosoma 9 (1,10%) y 3
translocaciones balanceadas (3,30%) (Cuadro 4).
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Cuadro 4 Cariotipo Abortos Hijos ¢/  Hijos

Hallazgos cromosoémicos en el grupo MMC Sanos

Cariotipo Abortos Hijos ¢/ Hijos 46,XY,15s++ 1 1 -
MMC Sanos 46,XX,15s+ - 1 2
46,XY,16gh+ 2 1 1
46,XY,t(1;10)(p32:026) 1 2 1 jg’x'ing 1 i ;
46,XY,1(4:18)(q26:923) 1 2 - 46’XY'16qh' 3 1 1
46,XX,T(14:22)(q32;912) 1 - AT, 100N~
. 46,XY16qh- - 1 1
46,XX,inv(9) - 1 - 46.XY 16ah 3
46,XX,1gh+ -46,XY,1gh-* - 2 - AT, 160N~ - .
46,XX,21s+ - 2 -
46,XX,1gh+,16gh+ - 1 -
46,XX,21s+ - 1 -
46,XX,9qh+ ] 3 .
46,XY,22+(2) - 1 1
46,XY,9qh+ 1 1 - 46 XY+ 3
46,XX,9qgh- -46,XY,9gh+* 1 1 - 46’xvg+(2) - . -
46,XY,9gh+,22a+ - 1 - 46 Xy or 1 1 ]
* Ambos conyuges.
a b
EF 2 ﬁ 4 1 2
! C C ' / 24a 292"\
2 9 10 1 3
i l__[!l_g, . ;g 1 . I l
2a 18m 24a 21a 6a Zzm +7d +10d
I [ 1
13s 12s
c 1 2 3 4
P T O —0
37a 35a ~67a =~56a
1 2 3 4 5
1
45 3[53 7402 3N
m ) p
L 2
+2dias  2-3m +11 dias +4m

Figura 1. a) Genealogia de la pareja 1 con (10;15); b) Genealogia de la pareja 2 con t(1;10) ¢) Genealogia de la pareja
3 con t(4;18); d) Genealogia de la pareja 4 con t(14;22)
Los simbolos utilizados corresponded a:(N N Cariotipo normal (masculino, femenino);
1@  Portador de translocacion balanceada (masculino, femenino);
O O<> Sin cariotipo (masculino, femenino, individuos de cualquier sexo);
[H ® Fallecidos (hombre, mujer)m e Nifios fallecidos con malformaciones (varones hembras);
OAborto; /1 N Pareja consultante.
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Figura 2. a) Genealogia de la pareja 5 con t(4,7); b) Genealogia de la pareja 6 con t(4;15); c) Genealogia de la pareja 7
con t(9;11); d) Genealogia de la pareja 8 con t(11;12).
Los simbolos utilizados corresponden(a: (N N Cariotipo normal (masculino, femenino);

1O Portador de translocacién balanceada (masculino, femenino);

[1 O < Sin cariotipo (masculino, femenino, individuos de cualquier sexo);

> Fallecidos (hombre, mujer)m Nifio fallecido con trisomia 12p derivada de translocacion materna 11/12;

e Prematuro o mortinato (varén, hembra);

0o Retardo mental no estudiad@ Aborto; /' "\ Pareja consultante;

— Sin hijos.

Pareja 2
Consulté por un aborto de 2 meses y dos recién 46XY,t (1;10) (Figura 3b). En esta translocacion,
nacidos con malformaciones. Tienen un nifio sano aproximadamente la mitad distal del brazo corto
de 6 afos (Figura 1b). El cariotipo de la sefiora es cromosoma 1 se unio al brazo largo del cromosoma
normal (46XX) y el del esposo presenta una 10. EI aborto quizads se debi6 a un producto
translocacion balanceada entre el brazo corto del monosémico y los recién nacidos con malforma-
cromosoma 1 y el brazo largo del cromosoma 10: ciones pudieron tener trisomias parciales para el
mismo segmento.
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trata de una translocaciéné novd.

i \i‘ Grupo C
i ‘ i I L] i “ En las 81 parejas del Grupo C se encontraron 15
e variantes polimoérficas (18,52%), una inversion
" ¥ 0 pericéntrica del cromosoma 9 (1,23%) y 4
translocaciones balanceadas (4,94%) (Cuadro 5).
Cuadro 5
L] 4 =
I j_ -i i " t EEtL Hallazgos cromosémicos en el grupo C
" 53 Cariotipo Abortos Mortinatos Otros hijos
Figura 3. Cariotipos parciales con bandas G de los 46,XY,1(4,7)(q35:922) 3 ) 2:*
portadores de translocaciones balanceadas en las parejas 46 XX.1(4,15)(q31:926) 4 ) 1
1,2,3, y 4 respectivamente: a) 46,XX,t(10;15)(p15;q22); 46,XY,1(9;,11)(p24;932) 42 - -
b) 46,XY,t(1;10)(p32:q26); C) 46,XY.t(4:18)(p26,q23); 46 XX.t(11,12)(q25,p11) - 1 3
d) 46,XX,t(14;22)(q32;p12). Las flechas sefialan los 46,XY,inv(9),16qh+ 2 . 1
posibles puntos de ruptura y fusion para cada 46,XX,1qh+ 3 2 -
translocacion. 46,XY,1qh+ 2 ) S
46,XY,1gh+, 1gh+ - 2 1
46,XX,9gh+ 3 1 -
46,XY,15s+ 5 - 1
46,XX,15s+ 3 - 1
. 46,XX,16gh+,22s+ 2 2¥wnnk
Pareja 3 . ) N 46,XX,16gh+ 1 1 -
Natural de Trujillo, consulté por una nifia con 46 XY 225+ 2 ) ;
malformaciones, fallecida a los dos dias de nacida, 46 XY,22s++ B, 3 B,
un aborto del primer trimestre y un nifio con 46,XYq+ 2 2 1
malformaciones fallecido a los 11 dias (Figura 1c). 46,XYq+ 2 - 1
El cariotipo de la sefiora es normal (46XX) y el 46,XYqg+ 2 2 -
1 1 -

cariotipo del esposo presenta una translocacién 46.XYq++
balanceada entre los brazos largos de los cromosomas
4 y 18: 46,XY,t(4;18) (Figura 3c). Aproxi-
madamente el tercio distal del brazo largo del

*Nifio fallecido a los dos meses aparentemente por
meningitis e hijo sano con t(4;7).
**Nifio sano con cariotipo normal.

cromosoma 4 se fusiono al brazo largo del ***Nijfia (muerte a los tres dias) varén muerto al quin-
cromosoma 18. El aborto pudo ser por un estado to dia con trisomia 12p y varén sano con cariotipo
monosomico del segmento translocado y los nifios normal.

con malformaciones atrisomias parciales del mismo ****Dos recién nacidos fallecidos y tres hijos sanos.
segmento. *ExkGemelos.

Pareja 4

Natural de Churuguara (Falcon), consulté por
una nifla con malformaciones, fallecida a los 4 meses
(Figura 1d). EI cariotipo del esposo es normal
(46XY) y el de la sefiora presenta una translocacion
balanceada entre los brazos largos de los cromosomas
14 y 22: 46XX,t(14;22) (Figura 3d). En esta
translocacion, la mitad distal del brazo largo del
cromosoma 22 se unio al brazo largo del cromosoma
14. El desbalance, por exceso o por defecto de este
pequefio segmento fue responsable de las
malformaciones que presentd la nifia. Como los
padres de la consultante, portadora de la
translocacion 14/22, tienen cariotipos normales, se

Pareja 5

Natural de Portugal, consulté por tres abortos del
primer trimestre, dos de ellos consecutivos. El
pnmero de los hijos nacidos vivos producto a término
de Il gesta, falleci6 alos 2 meses, aparentemente por
meningitis. El Gnico hijo vivo de esta pareja producto
atérmino de lll gesta, sano, tenia 4 afios al momento
del estudio (Figura 2a). El cariotipo de la sefiora es
normal (46XX) y el del esposo presenta una
translocacion balanceada entre los brazos largos de
los cromosomas 4 y 7: 46XY,t(4;7) (Figura 4a).
Esta translocacion esta también presente en el Gnico

236 Rev Obstet Ginecol Venez



N OTTOLINA, ET AL

hijo de esta parejay en un hermano del consultante,
quien tiene dos hijos, uno de ellos con la

brazo largo del cromosoma 15. Se trata de una
translocacion “de novo” puesto que los padres de la

translocacion y refiere que su esposa presentd dosconsultante tienen cariotipos normales. Los cuatro

abortos de tres meses. Los otros hermanos del
consultante no pudieron estudiarse, sin embargo

abortos debieron ser producidos por desbalances del
segmento del cromosoma 4 (trisomias 0 monosomias

una hermana present6 tres abortos. También refierenparciales del mencionado segmento).
un hermano muerto, de un afio de edad, y una hermana

muerta a los 3 afios. De lo expuesto puede inferirse
que uno de los progenitores de la primera generacion
es portador de la translocacién balanceada 4/7

.ii__!{
U8 8

{

Figura 4. Cariotipos parciales con bandas G de los

Pareja 7

Natural de Lara, consulté por cuatro abortos (de
un mes y medio, dos, tres y cuatro meses) y dos
mortinatos (de seis y siete meses) (Figura 2c). El
cariotipo de la sefiora es normal (46XX) y el esposo
tiene una translocacidon balanceada entre el brazo
corto del cromosoma 9 y el brazo largo del
cromosoma 11:46XY,t(9;11) (Figura 4c). Las fallas
reproductivas debieron tener su origen en
desbalances de la banda G negativa terminal del
brazo largo del cromosoma 11 translocada al brazo
corto del cromosoma 9.

Pareja 8

Natural de Barquisimeto, consulté por una
primera hija fallecida a los 3 dias aparentemente por
trauma obstétrico y un varéon mortinato. El cariotipo
del esposo es normal (46XY) y el de la sefiora

portadores de translocaciones balanceadas en las parejagpresenta una translocacion balanceada entre el brazo

5,6,7,y 8, respectivamente: a) 46,XY,t(4;7)(p35,922); b)
46,XX,t(4;15) (p31;926); c) 46,XY,t(9;11)(p24;q23); d)
46,XX,t(11;12)(g25;p11). Las flechas sefialan los posibles
puntos de ruptura y fusion para cada translocacion.

(Figura 2a).

Los abortos ocurridos en esta familia podrian
explicarse por monosomias o trisomias parciales
paralos segmentos involucrados enlatranslocacion,
consecuencia de la malsegregaciéon de la translo-
caciéon balanceada, puesto que una modificacién
notable del material cromosémico es incompatible
con el desarrollo normal del embrion y puede
provocar una interrupcion temprana del embarazo.

Pareja 6

Natural de Barquisimeto, consulté por cuatro
abortos (uno de 9 semanas y tres de 8 semanas)
Tienen un nifilo normal de 3 afios y medio (Figura
2b). El esposo y el hijo tienen cariotipos normales
(46XY). La sefiora presenta una translocacion

balanceada entre los brazos largos de los cromosomas

4y 15: 46XX,t(4;15) (Figura 4b). EI tercio distal
del brazo largo del cromosoma 4 se translocé al

Vol. 58, N° 4, diciembre 1998

corto del cromosoma 12 y el brazo largo del
cromosoma 11: 46XX,t(11;12) (Figura 4d). La
misma translocacién se observé en: la madre, quien
presenté tres mortinatos, tia materna de la
consultante, casada, nulipara y uno tio materno con
dos hijos sanos, quien refiere que los dos primeros
embarazos de su esposa terminaron en mortinatos.
El cariotipo de la abuela materna fue normal y
ademas de sus tres hijos con latranslocacion presento
dos prematuros y un mortinato, este dltimo primer
feto de parto gemelar. De lo anteriormente dicho se
puede inferir que el abuelo materno de la consultante,
fallecido, fue portador de la misma translocacion.
Se estudiaron también seis hermanos de la
consultante, todos con cariotipos normales (Figura
2d). Los prematuros y mortinatos, en los portadores
balanceados de latranslocacion 11/12 en esta familia,
probablemente se debieron a monosomias o trisomias
parciales de los segmentos involucrados en la
‘translocacién. Esta pareja fue asesoraday el riesgo
téorico para una nueva aneuploidia parcial es del
50% por lo cual es conveniente la amniocentesis y
diagnostico citogenético prenatal en el préximo
mbarazo.

Sin embargo, la sefiora regreso al quinto mes del
tercer embarazo que terminé por cesarea. El nifio

e
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murié al quinto dia de nacido, después de una arriba mencionadas especialmente cuando el trabajo
intervencién por obstruccion intestinal. Su cariotipo no separa el grupo de parejas con solamente abortos
presenté los dos cromosomas 12 normales y el de aquellas con fallas reproductivas e hijos sanos
cromosoma derivado del 11 de origen materno, es (2,8,20-23)

decir presentd una trisomia parcial del brazo corto

del cromosoma 1@4). Esto confirmalaimportancia

del diagnéstico genético prenatal en portadores de

translocaciones balanceadas. En el cuarto embarazo

se realizé el diagndstico prenatal que resulté en un Cuadro 6
nifio con cariotipo normal: 46XY. Frecuencia de alteraciones cromosémicas reportadas
segun historia reproductiva
DISCUSION
Autores Grupo A Grupo B Grupo C Total
El hallazgo de 8 translocaciones balanceadas Papp y col 0/9 s 114
0 . . , .
(3,_39_/0) en las 236 .parejas.estudladas (Cuadro 1), 14974 (15) (0,00%) (20,00%) (7,14%)
coinciden con estudios previos que demuestran una
mayor frecuencia de translocaciones en parejas con Kimy col. - 4/16 0/34 4/50
fallas reproductivas que en la poblacién general. 1975 (25) (25,00% (0.00%)  8,00%)
A! igual que otrqs autore(as,le).encontramos Schmidt y col. 1/12 2/17 0/10 3/39
la mas altaincidencia de translocaciones en el Grupo 1976 (26) (8,33)  (11,76%) (0,00%) (7,69%)
C (con historia de aborto y/o mortinato con o sin
hijos sanos), donde se observaron cuatro translo- nggo(%g’ col. (00(’)‘(‘)(3/) (0%’3% (00(4(7)0/) (8’380/)
caciones (4/81-4,94%). El menor porcentaje de e A A e
translocaciones se observo en el Grupo A (con Michelsy col. 4162 1/20 2/40 7/122
historia pura de abortos), donde se encontr6 s6lo 1982 (27) (6,45%)  (5,00%) (5,00%) (5,74%)
una translocacién (1/64-1,56%). En el Grupo B
hiio multimalformado con o sin abortos Bourroullou y col. 74/1 386 - 18/750 92/2 136
(con hij . Y 1986 (24) (5,34%) (2,4%)  (4,31%)
mortinatos) se encontraron tres translocaciones (3/
91-3,30%) (Cuadro 5). Portnoi y col. 31/771 71115 17/256 55/1 142
Nuestros resultados coinciden con los de otros 1988(16) (4,02%)  (6,09%) (6,64%) 4,82%)
autores que concluyen que las parejas con nifios
sanos, ademas de las fallas reproductivas, tienen Total 110/2 280 14/171 38/1 102 162/3 553
una frecuencia mas alta de ser portadores de (4,82%)  (8,19%) (3,45%) (4,56%)

translocaciones que aquellas con solamente abortos

(17,18) y con otros que reportan en parejas con

solamente abortos una incidencia menor de

anomalias cromosdmicas que las que presentan otro Como se observa en el Cuadro 6, el mayor

tipo de fallas reproductivas (nifios malformados y porcentaje de alteraciones cromosémicas (8,19%)

mortinatos) ademas de los abortas 19) (14/171) se encuentra en el Grupo B de los trabajos
El amplio rango de incidencia de translocaciones reportados. Aunque algunos investigadores excluyen

reportadas (0%-31%(6-8) refleja la diversidad de parejas referidas por hijos con malformaciones

criterios de los diferentes autores para la seleccidn (7,15,22-24) el presente trabajo y otr@6,10,16,25-

de parejas, especialmente en lo que se refiere a las27) apoyan el estudio cromosémico de parejas con

historias reproductivas. Lo fragmentario de la hijos malformados.

informacion disponible y las distintas pautas En el Grupo C autores consultados encuentran

seguidas por diferentes investigadores, hacen dificil alteraciones cromosémicas en el 3,45% (38/1 102)

la comparacion entre los muliples estudios de parejas (Cuadro 6). La mayoria de los investigadores parecen

con problemas reproductivos. Con la intencion de estar de acuerdo en que una historia mixta de abortos

unificar los mencionados criterios intentamos (abortos y muerte fetal, hijos con malformaciones

reclasificar, siguiendo el mismo esquema, la con o sin hijos sanos) es una indicacién para el

informacion reportada por algunos autores (Cuadro andlisis cromosémico de la par€js8,26,27)

6), lo cual no fue siempre posible por las razones
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Comparaciones del Grupo A son aun mas prenatal en las parejas con translocaciones
dificiles; como se dijo antes algunos auto@s23) balanceadas, a fin de prevenir el nacimiento de
incluyen en este grupo parejas con hijos sanos, que nifios con desbalances cromosémicos.
en nuestro estudio van en el grupo C. El porcentaje La incidencia de inversiones pericéntricas del
reportado de alteraciones cromosdmicas para el cromosoma 9 en nuestro estudio (3/236) (1,27% por
Grupo A es de 4,82% (110/2 280) (Cuadro 6). pareja0,66% porindividuo) es similar alareportada
Aungue otros no encuentran translocaciones en estepor otros autores e inferior a la encontrada en la
grupo(6,7,15)o no incluyen parejas con solamente poblacidon generali6). Aunque los polimorfismos
abortos en su estudi@5s), parejas con historia de  cromosémicos no parecen jugar un papel importante
dos o mas abortos solamente deben estudiarseen la etiologia de los abortos recurrentes es
citogénicamente después de descartar otras causagligno de mencion el hallazgo de variantes normales
involucradas en estas fallas reproductiyas28) en el 23,73% (56/236) de las parejas, mayor que el

Las 8 translocaciones encontradas en este estudio20% (26/129) reportado recientemente por Sasiadek
fueron reciprocas e involucraron solamente autoso- y col. en 1997(29). Aungue éstas se consideran
mas; cuatro fueron maternas y cuatro paternas. De alteraciones menores, cuyo significado en las
los datos de la historia clinica, podria con razén pérdidas reproductivas es impreciso, llama la
inferirse que los abortos, mortinatos y otras pérdidas atencidn el que algunas de ellas parecen presentarse

por las cuales consultaron estas parejas fueron con mas frecuencia que en la poblacién geneacl

debidas a desbhalances cromosémicos (monosomias

o trisomias para los segmentos involucrados en la Agradecimiento

translocacidn) consecuencia de la malsegregacion

A Roberto Vélizy Lisbeth Margarita Serrano por

de la translocacion balanceada en uno de los su valiosa técnica, al Consejo de Desarrollo,

progenitores.

Cientifico, Humanistico y Tecnolégico de la

Aunques las translocaciones pueden ser Universidad Centroccidental “Lisandro Alvarado”
esporadicas, como la t(14;22) de la pareja 4 y la por el aporte de los recursos necesarios para

t(4;15) de la pareja 6, la historia reproductiva fami-

realizarlos y a todas las parejas objeto del presente

liar podria ser orientadora en la seleccién de parejas estudio.

con fallas reproductivas, que deben ser evaluadas
desde el punto de vista citogenético. Cabe destacar
que algunas translocaciones que involucran
segmentos grandes, como lat(4;7) de lapareja5yla
t(4;15) de la pareja 6 parecen producir mas abortos,
mientras que otras translocaciones de segmentos
mas pequefos, como la t(14;22) de la pareja 4 dio
lugar a descendencia con malformaciones y la
t(11;12) de la pareja 8 originé prematuros, mortinatos
y muerte perinatal. Los hallazgos en estas familias
coinciden con observaciones previas que sugieren
que los segmentos intercambiados en una
translocaciéon reciproca son mas grandes en los
abortos espontaneos que en los nacidos a término
(3,4). Podemos concluir que mientras mas pequefios
son los segmentos intercambiados en una
translocacion, mayor es el riesgo para los portadores
balanceados de tener un nifio aneuploide. Aunque el
factor principal en la sobrevivencia a término de las
concepciones aneuploides parece ser el tamafio de la
anormalidad cromosdmica, otros parametros, como
el tipo de genes presentes en los segmentos
involucrados, podrian también influencia(®. Es
conveniente insistir en laimportancia del diagndéstico
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