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INTRODUCCION.-

En la época actual, en la que se ha hablado en oca 

siones, en forma alarmista de la sobrepoblación mundial, exis 

ten diversos factores limitantes en el aumento de la pobla 1 -

ción humana, entre los que se encuentra el aborto natural o 

espontáneo. 

Actualmente se considera que un poco más del 20 % 

de todos los embarazos terminan en un aborto, (2). Una gran 

variedad de factores ha sido asociada como causa del proble

ma, siendo generalmente aceptado que entre el 25 y el 34% de 

todos los abortos espontáneos son causados por anomalia cro

mosómica (5, 8, 30 ) de aqui que uno de cada veinte embara-

zos terminen por una anormalidad numérica o estructural de -

los cromosomas (2). Las otras causas probables de aborto 

son factores endocrinos, locales del útero u ovulares, en

contrándose también en la literatura, reportes de factores -

psicológicos, geográficos, sociales, económicos y demográfi

cos que explicarian el problema cuando alteraciones biológi

cas no pueden ser diagnos~icadas ( 45, 56 ). 

Un gran número de estudios citogenéticos realiza-

dos en abortos espontáneos revelan que la mayoria de las an.Q. 

malias constituyen eventos de novo. Sin embargo, estudios -

real izados en parejas con aborto habitual, revelan que apro-



ximadamente entre el 10 y 24% de dichos abortos se deben a -

desarreglos cromosó:nicos en uno ó ambos miembros de la pare

ja, desarreglos que se encuentran en forma balanceada, pero 

que durante la meiosis pueden originar células germinales no 

balanceadas, dando lugar a productos malformados o a abortos 

espo~táneos. 

Dichos estudios ilustran que individuos fenotípic.§_ 

mente normales pueden portar anornal ias cro:nosómicas que sola 

mente pueden ser determinadas por estudios prospectivos de -

a11bos padres. 

Por eso resulta interesante estudiar en un grupo -

de nuestra población la frecuencia y diversidad de aberracio 

nes cromosó:nicas, introduciendo para su estudio la nueva téc 

nica de bandeo cro:nosómico que nos permite determinar con ma 

yor exactitud dichas alteraciones. 
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DEFINICION Y ETIOLOGIA DEL ABORTO ESPONTANEO.-

La mayoría de autores definen el aborto espontáneo 

como la terminación natural de un embarazo antes de que el 

feto sea viable', convencionalmente el 1 imite de viabilidad se 

ha fijado al final del sexto mes, por eso Javert y Carr ( 5 ), 

han sugerido que el aborto puede ser definido como "la termi 

nación del embarazo antes de las 22 semanas de gestación o 

cuando el pi-oducto pesa 500 gr.''· 

Los factores etiológicos capaces de provocar un 

aborto son numerosos y de diversos orfgenes , pero se puede 

decir que son tres las causas principales: genéticas, ovula~ 

res y maternas (ver tablas 1, 11, 111) restringiéndonos aqui 

al estudio de la etiología genética. 

Se sabe que un gran número de concepciones se pier

den inmediatamente después de su implantación sin que lapa

ciente se haya dado cuenta de que estaba embarazada. Para la 

mayoría de Jos investigadores, estos abortos son producidos 

por abe r rae i enes e romosóm i cas, 1 o cu a 1 11 eva a afirmar que 

entre más temprano sea un aborto es más lógico pensar en una 

anomal fa cromosómica como causa. 

Hasta 1961 solo eran especulaciones afirmar que las 

aberraciones cromosómicas eran causa de aborto, pero a partir 

de ese año por los estudios real izados en el Laboratorio 

Galton, dichas teorías se transformaron en realidad, al repoL 
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TABLA 1.- ETIOLOGIA DEL ABORTO ESPONTANEO. 

1.- CAUSAS GENETICAS 

1 .- ALTERACIONES GENICAS 

2.- ALTERACIONES CROMOSOMICAS 

A. - NUMER 1 CAS 

a.- EUPLOIDIAS: 

Haploidía 
Triploidía 
Tetraploidía 
Pol iploidía 

b.- ANEUPLOIDIAS: 

( n ) 
( 3n ) 
( 4n ) 
( 5 n o más) 

Monosomía ( 2n-l ) 
Triso.~ía ( 2n+l ) 
Tetrasomía ( 2n+2 ) 
Doble Trisomía ( 2n+l+l ) 

B.- ESTRUCTURALES 

a.- Translocación 
b.- Inversión 
c.- Duplicación 
d.- Delección 
e.- Anillos 
f. - D i céntricos 



~ABLA 11.- ETIOLOGIA DEL ABORTO ESPONTANEO 

11.- CAUSAS OVULARES 

l.- OVULOS DEFECTUOSOS 

2.- PATOLOGIA DE PLACENTA 

A.- DEGENERACIONES DE LA PLACENTA 
B.- PLACENTA PREVIA . 
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C.- DESPRENDIMIENTO PREMATURO DE PLACENTA 

3.- PATOLOGIA DEL CORDON UMBILICAL 

A.- ATRESIA 
B.- ESTRECHAMIENTO 
C.- TORSIONES 
D.- FORMACIONES NODULARES 
E.- NUMERO ANORMAL DE CORDONES UMBILICALES 



TABLA 111.- ETIOLOGIA DEL ABORTO ESPONTANEO 

111.- CAUSAS MATERNAS 

1.- LOCALES: 

A.- MALFORMACIONES CONGENITAS DE UTERO 
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(UTEROS BICORNES, BIFIDOS Y BILOCULARES) 

B.- INCOMPETENCIA ITSMICO-CERVICAL 
C.- HIPOPLASIA UTERINA 
D.- MIOMATOSIS UTERINAS 
E.- POLIPOS DEL ENDOMETRIO 
F.- RETROVERSION Y RETROFLEXION DEL UTERO 

CON ADHERENC 1 AS 
G.- CARCINOMAS DE ENDOMETRIO 
H.- SINEQUIAS UTERINAS 

2. - GEN ERALES: 

A.- HIPOTIROIDISMO 
B. - D !ABETES 
C.- PIELONEFRITIS AGUDA Y CRONICA 
D.- CARDIOPATIA DESCOMPENSADA 
E.- TOXOPLASMOSIS 
F.- INTOXICACIONES POR TABACO, PLOMO, ETC. 
G.- ENFERMEDADES INFECCIOSAS AGUDAS (ESCAR-

LATINA, PALUDISMO, TIFOIDEAr COLERA, 
VIRUELA, INFLUENZA, NEUMONIA, ETC.) 

H.- ANEMIA MICROCITICA HIPOCROMICA 
1 • - TRAUMA T 1 SMOS 
J.- ELEVACION DE LOS 17-CETOESTEROIDES 
K.- DESEQUILIBRIO O DEFICIENCIA DE: GONADOTROPINAS 

CORIONICAS, PROGESTERONA Y ESTROGENOS 
L.- RADIACIONES 
M.:- IATROGENIA 
N.- PROBLEMAS PSIQUICOS 
O.- PROBLEMAS INMUNOLOGICOS 
P.- GEOGRAFICOS 
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tar anomal las cromosómicas en 12 de 53 abortos espont~neos 

estudiados o sea un 22.5% (5). 

Desde entonces, con estudios similares, otros auto

res han confirmado la alta incidencia de anormalidades en el 

aborto. As! Carr en 1965 (5) reportó haber estudiado 200 

productos abortados encontrando aberraciones en 44 de ellos, 

(22%). La recopilación publicada en 1966 (56) local iza un 

21% de incidencia en 400 abortos estudiados, en años subsi

guientes se encontraron los siguientes resultados: 8%, 24% , 

37% y 49.5% (52). En cambio para 1973 Kajj i y Therkelsen r~ 

portaron un porcentaje de 54 y 52.7 respectivamente. (19,52). 

Como se puede observar 1 os porcentajes obtenidos han 

sido muy variables de un estudio a otro, probablemente la -

razón sea, que se han utilizado diferentes métodos para se

leccionar el material de estudio. En aquellos en donde fue

ron utilizados los mismos métodos de selección la variación 

pcdria ser causada por: a) La frecuencia de abortos induci

dos no detectados, b) Selección relacionada con la edad de 

los abortos estudiados y c) Factores geográficos y locales 

(52). Sin embargo, la mayorla coinciden en los siguientes -

puntos: 

1 .- EDAD DE LOS ABORTOS. 

El mayor número de aberraciones cromosómicas se ob

servan en abortos espontáneos del primer trimestre, disminu-



~8-

yendo en el segundo. Boué (5) considera que el 70% de embriQ 

nes abortados antes de las seis semanas de gestación presen -

tan aberraciones cromosómicas, Carr (5) en cambio estima que 

entre los 60 y 90 dfas de edad menstrual el 40% de los abortos 

presentan anomal ias disminuyendo a las 13 y 17 semanas en do.!:!_ 

de la incidencia es de 25%, después las aberraciones, dice, 

son del 3.5%. Therkelsen (52) observó que la frecuencia de 

anomal ras es de 57.3% en abortos con una edad menstrual de 50 

a 90 días pero solamente de 43.8% en abortos de 91 a l 19 dias. 

11 .- EDAD MATERNA. 

Las anomal las cromosómicas se encuentran en los extre 

mos de la edad materna. Solamente en el Sfndrome de Down la 

frecuencía se íncrementa conjuntamente con la edad materna,en 

abortos con trisomias la edad materna fluctuó entre los 28 y 

34 años, para los productos 45,XO la edad materna promedio 

fué de 27.5 años y de 27.3 para los productos triploides y 

una edad promedio de 32.6 años en las dobles trisomras. 

111 .- SEXO DE LOS ABORTOS. 

Anteriormente se pensaba que el mayor número de abo~ 

tos pertenecian al sexo masculino, actualmente los reportes de 

la 1 iteratura indican que no existe un predominio claro de un 

sexo sobre otro y que se abortan casi por igual productos del 

sexo masculino o femeníno (18). 
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IV.-HALLAZGOS CITOGENETICOS REPORTADOS EN ABORTOS ESPONTANEOS 

Encontramos que la mayoría de las anomalías eran -

aberraciones numéricas distribuídas de la siguiente manera: 

1 .- Trisomías, que resultaron ser el 45% 

2.- Ploidías, local izadas en el 25% 

3.- Monosomía sexual X (45, XO) 20% 

y el restante 10% a monosomías autos6micas y aberraciones es

tructural es. 

1.- TRISOMIAS. 

Se ha reportado que la edad gestacional en la que 

con mayor frecuencia los abortos son causados por trisomías ~ 

es a las 10.5 semanas. 

Un tercio de los productos abortados se reportaron 

ser trisomías del grupo E, con la trisomía 16 como la más iderr 

tificada. 

Una de cada cinco trisomías es del grupo D, siendo 

la única compatible con la vida la trisomía trece. El 18% co 

rresponden a productos abortados con trisomía del grupo G, un 

11% a trisomfas del grupo C, al grupo A pertenecen un 7%, el 

5% al grupo F y el 4.5% corresponden a trisomías del grupo B. 

Todos los autores coinciden en afirmar que la eti.Q 

logia genética de las trisomías se debe a no Disyunciones du

rante la meiosis. 
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2.- PLOIDIAS. 

A. Triploidías. 

Las ploidías más observadas fueron las triplol 

días cuatro veces más frecuentes aproximadamente, que las te

traploidías. La edad gestacional en la cual encontraron con 

mayor frecuencia, fluctuó entre los 104 y 106 días, no obser

vándose incremento debido a la edad materna, pero si se repoI_ 

ta relación entre pastillas orales anticonceptivas y produc

tos triploides. El estudio real izado por Carr (7) informa 

que mujeres que habían concebido dentro de los 6 meses de ha

ber dejado de tomar anticonceptivos, tenían marcada predispo

sición a tener abortos triploides. En conejos y changos se -

encuentra que si se retrasa la fertilización por algunas ho

ras existe un aumento de productos triploides, lo mismo suce

de si la· fertilización· es retrasada des~ués de estimular la 

ovulación con gonadotropinas, observándose un marcado aumento 

de blastocistos triploides, aunque Carr opina que en el hom

bre ésto será difícil de probar. 

Las triploidías generalmente se manifiestan co 

mo problemas de placenta y aproximadamente el 85% evolucionan 

a degeneraciones hidatiformes o a molas hidatiformes. 

Desde el punto de vista de la etiología genétl 

ca, opinan que las triploidías pueden originarse por cualqui~ 

ra de estos tres mecanismos: a).- Que no haya expulsión del 



primer glóbulo polar o bien expulsión y entrada nuevamente del 

glóbulo polar, b).- Fecundación de un óvulo por dos esperma

tozoides y c).- Que la mujer o el hombre aporten gametos di-

ploides. 

B. Tetraploidías. 

Encontraron que la tetraploidía es una anoma-

1 ía más grave que la triploidía, ya que la edad promedio del 

aborto es de 75 días de gesta, o sea, cuatro se111anas antes 

que el de una triploidía, no conociéndose individuos tetraplol 

des 100% que hayan llegado a término, siendo por lo general sa 

cos sin embriohes formados para. su estudio. 

La etiología genética piensa se debe a una fa-

1 la de la primera división celular o bien a la fertilización

de un óvulo por tres espermatozoides. 

3.- MONOSOMIAS. 

La monosomía más frecuentemente observada es

la del crornoso:na sexual X, o sea, 45, XO (43) pues estiman 

que 96 a 98% de todos los productos XO son eliminados in útero 

(43) desconociéndose la razón de la extrema 1 ital idad. Sin -

embargo, Santesson (43) piensa que la viabilidad de los cigo

tos XO o embriones, puede deberse a la diferencia en el núme

ro de genes letales que porten. 

4.- ABERRACIONES DIVERSAS. 

Pocas rnonosomías autosómicas han sido descri-
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tas reportandose en el par tres, grupo C y G principalmente. 

También se han encontrado dos dobles monosomfas, en una de -

ellas faltaba un cromosoma del grupo F y un sexual y en la -

otra un cromosoma 16 y un sexual. En la mayorfa de ellas no 

.se han encontrado embriones para su estudio y el estudio ci

togenético se ha realizado en las membranas fetales. 

Las ab~rraciones estructurales més comunes fueron

las translocaciones, aunque la mayorfa de los autores opinan 

que son eventos de novo se ha observado que padres con mas -

abortos son portadores de las mismas pero en forma balancea

da. 

DEFINICION Y ETIOLOGIA DEL ABORTO HABITUAL.-

Existen familias en las cuales los abortos ocurren 

uno después de otro, siendo variables las causas responsables 

de estos problemas (ver tabla IV) que de acuerdo con la nomen 

clatura ginecológica reciben el nombre de abortos múltiples

habitual, de repetición o recurrente. 

En la década pasada la pregunta habfa sido si las 

aberraciones citogenéticas eran responsables de algunos de es 

tos casos de aborto habitual. La posibilidad de transmisión

de anomalías cromosómicas en abortos·de repetición fué sugerl 

da desde 1962 por Schmid, y al año siguiente Carr y Jacobsen

publicaron aberraciones cromosómicas en sujetos que presenta-
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ban aborto habitual. Desde ese tiempo a la fecha han sido e_?. 

tudiados individuos normales buscando la asociación con abor

tos recurrentes pero esto no ha sido definitiva~ente estable

cido. 

Los criterios empleados, así como los hallazgos en 

centrados por los diferentes investigadores se sintetizan en 

la tabla V. 

Los resultados reportados en la literatura sobre -

investigaciones cromosómicas de pacientes con aborto habitual 

han sido vai-iables. Esta diferencia probablemente se debe a 

los distintos criterios empleados en seleccionar el material: 

(ver tabla V) A.- Tipo de paciente estudiado: l.- con dos ó 

más abortos. 2.- tres o más, 3.- Con productos nacidos muer

tos y 4.- con hijos normales además de los abortos. B.- Mues

treo: debido al poco número estudiado. Sin embargo, se puede 

observar que la mayoría de anomalías reportadas han sido abe

rraciones estructurales portadas en forma balanceada por uno 

o ambos progenitores, siendo muy pocas las aneuploidías por -

mosaicismo, descritas. 

De 1075 pacientes estudiados, tanto del sexo mascu 

1 ino co.110 femenino hasta 1975 el 8.4% presentó anomalías cro

mosómicas (ver Tabla VI). 

Con el objeto de desglosar los datos de la table VI 
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se han elaborado las siguientes tablas: VII~ VI 11 1 IX, X, XI, 

y XI 1 que muesrran la gran variabilidad de aberraciones encon 

tracias y en donde están involucrados todos los cromosomas. 



TABLA IV.- ETIOLOGIA DEL ABORTO HABITUAL 
(Causas mas frecuentes) 

l.- CELULAS GERMINALES ANORMALES: 

l.- OVULOS ANORMALES . 
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2.- CARENCIA DE EL ESPERMATOZOIDE PARA CONTRIBUIR AL DESA 
RROLLO NORMAL DEL EMBRION 

3.- HIPOSPERMIA 
4.- TERATOSPERMIA 

11.- MEDIO MATERNO DEFECTUOSO 

1 .- DISFUNCION TIROIDEA 
2.- FACTORES NUTRICIONALES COMO DEFICIENCIAS VITAMINICAS 
3.- ALTERACIONES ANATOMICAS DEL UTERO: 

a) UTERO DOBLE 
b) MIOMAS UTERINOS 
e) POLIPOS UTERINOS 

4.- INCOMPETENCIA ITSMICO-CERVICAL 
5.- GLOMERULONEFRITIS CRONICA 
6.- ENFERMEDAD VASCULAR RENAL CRONICA 
7.- DIABETES SACARINA 
8.- INCOMPETENCIA DE tRUPO SANGUINEO 
9.- ENFERMEDADES PSIQUICAS 

10.- FACTORES GEOGRAFICOS 

111.- CAUSAS GENETICAS 

l.- ABERRACIONES CROMOSOMICAS PORTADAS EN FORMA BALANCEA
DA POR UNO O AMBOS PROGENITORES: 

a.- ANEUPLOIDIAS POR MOSAICISMO 
b.- ESTRUCTURALES 
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TABLA V.- ESTUDIOS EFECTUADOS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL.-

Autor Año No.de Pacientes Criterio empleado para Total de lndi- O/ ¡e 

- Mujeres Hombres seleccionar a los pacientes viduos afectados 

Schmid 1962 10 10 2 o más abortos/ 1 5 
hijos norma 1 es 

Rowley et. al. 1963 22 8 2 o :nás abortos 1 3.3 

Wingate 1965 22 22 3 o más abortos 6 l3 .4 

Singh et. al. 1966 22 19 ? o 

McKay et. al. 1967 42 42 3 o más abortos 2 2.3 

Shaw 1967 30 30 ? 1 1.6 

Bishun 1968 27 o 2 o más abortos 3 1 1 • 1 

Pergqment et. al. 1968 43 39 2 o más abortos/ 6 7.3 
hijos vivos 

Stenchever et. al. 1968 41 36 3 o más abortos 1 1.3 

Kadotani et. al. 1969 71 71 más de 2 abortos/ 8 5.6 
con niños nacidos muertos 

Knorr et. al. 1969 1 o ? 

Kul iyev 1969 1 o ? 

Predesco et. al. 1969 1 o ? 

Wi 1 son 1969 50 50 2 o más abortos 26 26.0 

Hsu et. al 1970 1 1 3 abortos/1 muerte fetal/ 2 
1 hijo con malformaciones. 

:_,;, ":.,-, 
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TABLA V.- CONTlNUACION. 

Autor Año No.de Pacientes Criterio empleado para Total de indi- 0/ 
/o 

Mujeres Hombres seleccionar a los pacientes viduos afectados --
Golob et. al. 1971 22 14 3 o más abortos 2 2.5 

Lucas et. al • 1972 42 42 2 o más abortos 5 5.8 

Pelz 1972 5 5 ? l 10.0 

Rott er. al. 1972 26 17 3 o más abortos 6 13 .9 

Warter at. a. 1972 32 22 3 o más abortos 5 9.2 

Khudr et. al. 1972 l 1 5 abortos 

Parslow et. al. 1973 1 l 3 abortos 

Niebuhr 1973 1 1 4 abortos/l hijo normal 

Nuzzo. et. al. 1973 1 1 4 abortos 

Khudr et. al. 1973 l o 4 abortos 

Kaosaar et. al. 1973 28 28 2 o más abortos 8 14.2 

Papp et. al. 1974 14 14 2 o más abortos l 3.5 



TABLA VI.- TIPO Y NUMERO DE ABERRACIONES CROMOSOMICAS 
REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL. 

-18-

TIPO DE ABERRACION CROMOSOMICA No. DE INDIVIDUOS 
AFECTADOS 

1.- ANUEPLOIDIAS 

1 .- TRISOMIA POR MOSAICISMO 
2.- MONOSOMIA POR MOSAICISMO 

11.- ABERRACIONES ESTRUCTURALES 

1.- TRANSLOCACIONES 

A.- No recíprocas 

B.- Robertsonianas 

2.- INVERSIONES PERICENTRICAS 

3.- MICROANDMALIAS 

A.- Duplicaciones 

B.- Presencia de satélites 

C.- Delecciones 

D.- Endoredupl icaciones 

E.- lnestabil idad del cromosoma X 

F.- Aberraciones secundarias con 
un alto porcentaje de inter
cambio 

6 
1 

18 

12 

4 

35 

9 

2 



-19-

TABLA VII.- TRANSLOCACIONES NO RECIPROCAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL. 

AUTOR 

Wingate 

Wi 1 son 

Katodani 

Rott D.H. 

Lucas M. et. al. 

AÑO 

1965 

1969 

1969 

1972 

1972 

Warter S. et. al. 1972 

Nuzzo F. et. al. 1973 

Khudr et. al. 1973 

CARIOGRAMA 

46,XX,t( Ep-;Gp+ ) 20 a 50% 

46,XX,t( lp-;Gp+ ) 
46,XX,t(lSp-;Gp+) 
46,XX,t( Cq-;Gp+ ) 

46, XX, t( Bp+; Cq- ) 

46,XY,t( Cp+;Dq-

46,XX/46,XX,t(Bq+;Dq- ) en 4% 

46, X X, t ( 1 : l 3 

46,XX,t( 5: 10 

46,XY,t( Fp-;Dp+ 

46,XY,t( Dq-;Cq+ 

46,XX,t( Bq-;Dq+ ) 

46,XX,t( lp-;2q+ ) 

46,XX,t( 8q-;13q+) 

46,XX,t(10p-;15q+ 

46,XX,t( Y/X ) 

# DE INDIVIDUOS AFECTADOS 
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TABLA VI 11.- TRANSLOCACIONES ROBERTSONIANAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL. 

AUTOR 

Stenchever 

Pergament 

W i 1 son 

Kadotani 

Lucas 

Golob et. al. 

Lucas M. et. al. 

Parsl ov et. al. 

Bhasin 

Papp et. al. 

AÑO 

1968 

1968 

1969 

1969 

1969 

197 l 

1972 

1973 

1973 

1974 

CARIOGRAMA #DE INDIVIDUOS 
AFECTADOS -----

45,XX,t( 13/14 ) 

45,XY, -D,-G,t(Dq;Gq) 

45,XX,t( Dq;Dq ) 
45,XX,t( A;G ) 

45,XY, -O, -G,t( Dq;Gq 
45, XX, t( B/C ) 

45,XX, t ( 15/15 

45,XX, t ( Dq/Dq )+ ( 13/13) 

45, XY, t ( 21/21 

45,XX, t ( 13/13 

45,XX, -13,-15,t( 13q;15q) 

45,XY, t ( D/G ) 

~· 
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TABLA IX.- INVERSIONES PERICENTRICAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL. 

AUTOR AÑO 

Lucas M. et. al. 1969 

Wi ]son 1970 

Hsu 1970 

Bhasin 1973 

CARIOGRAMA 

46,XYinv 

46, inv4 

46,XX, 2inv(p+;q-) 
con rompimiento cromo
sómico. 

46,XY, inv(lp+;q-) 

NUMERO DE INDIVIDUOS 
AFECTADOS 
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TABLA X.- MICROANOMALIAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL. 

1.- DUPLICACIONES. 

AUTOR 

Schmid 

Rowley P. et. al. 

Wingate 

Wi l son 

Kadotani 

Golob 

Rott 

Kaosaar 

. . . 

AÑO 

1962 

1963 

1965 

1969 

1969 

1971 

1972 

1973 

:;""-:e:·-.• '.!.;_"::_•._<:.:"-:";-¿:~ s- .-~t~~'.'.'~"'r.>:"!·: -':.:_·,: ,,.:.:. :' ::,>:-t"'-.'-';: 1:'!".:.~ ,;,.-,;-;;<:i~. ~;,;re,·.:-~':!·-:!..•_.'-~";.-,:;?~\'.:".'>~~,'< ... ':".~·::,~'<! ., ':- ~.-.. :::--·::':e-·· ' -. -,..-"l':"" ··: .,. • ~\":: .:.,:"~. =:-" -; 7~ ---·~ :· :-.-r -'"~ ' .•· -..; 1'".t' -,. ···-" 

CARIOTIPO 

46,XY,Gp+ 

46,XY,q+ 

46,XX,Gp+ 

46,XY,Gp+ 

46,XX,Aq+ 

46,XYq+ 

46,XYq+ 

46,XX,Gp+ 

46,XX,Gp+ 

46,XX,Cq+ 

46,XY,Dp+ 

46,XX,Dp+ 

46,XYq+ 

NUMERO DE INDIVIDUOS 
AFECTADOS 

5 

2 

12 

5 

3 

-~--~------·-..---· _______ .. ___ ,. ___ , .... ····- -··· 
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TABLA XI.- MICROANOMALIAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL. 

DELECCIONES, ENDORREDUPLICACIONES Y PRESENCIA DE SATELITES. 

AUTOR AÑO CARIOGRAMA # INDIVIDUOS TIPO DE ABERRACION 
AFECTADOS -- ---

Bishun et. al. 1968 46,XX,Dsat l Presencia de satélites 

46;XX 1 Endorredupl icaciones 

Pergament 1968 46,XX,Gsat 1 Presencia de satélites 

46,XY,Esat 2 11 11 11 

W i 1 son 1969 46,XY, Gsat 1 11 11 11 

46,XY, Dsat 1 11 11 11 

46,XY, Gq- 1 Delección 

Rott 1972 46,XX, Gq- 1 Delección 

Warter 1972 46,XX 1 Aberraciones secundarias 
con un alto% de inter-
cambios 

46,XX 1 lnestabil idad del cromo-
soma X 

'' 

Kaosaar 1973 46, XY, Gsat. 1 Presencia de satélites 

46,XX, 1 ?psat 2 11 11 11 
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TABLA XI 1.- ANEUPLOIDIAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL. 

fl.UTOR AÑO CARIOGRAMA 

Bishun 1968 45,X0/46,XX 

Pergament 1968 46,XX, 1+ ? 

Wilson 1969 46, XX/47,XX, +C 

46,XX/47,XX, +D 

Hsu et. al. 1970 46,XY/47,XY, +O 

Rott 1972 46,XX/47,XX, +C 

# INDIVIDUOS 
AFECTADOS 

1 

2 

1 
1 

1 

1 

TIPO DE ABERRACION 

Monosomía por mosaicismo 

Trisomía ? 

Trisomía por mosaicismo 

11 11 11 

11 11 11 

11 11 11 
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MATERIAL Y METODO.-

Se estudiaron 30 parejas con diagn6stico el inico de 

aborto habitual, con etiología a determinar, la mayoría pre-

sentaban dos o ~ás abortos espontáneos, con hijos vivos o muer 

tos y una pareja con un aborto y un producto malformado. La 

edad de los pacientes fluctuó entre los 19 y 42 años. 

En todos ellos se practicó estudio cromosómico .siguie.!:!_ 

do la técnica modificada de Moorhead y col. Se tomó una mues-

tra de sangre periférica por punción venosa en un frasco hepa

rinizado (dos gotas en concentración de mil U.l/ml) se dejó 

sedimentar aproximadamente 4 horas, después de lo cual se tomó 

con una pipeta pasteur esterilizada el plasma con la capa leu

cocitaria y se sembró en un medio de cultivo para cromosomas, 

incubándose 72 horas a 37C. Dos horas antes de cumplir las 72 

horas se agregó solución de colchicina a una concentración de 

40 ~g/ml, en seguida se centrifugaron durante 5 minutos a 

1000 rpm, decantando el sobrenadante y el botón celular sedi-

mentado se suspendió en una solución hipotónica de KCl 0,074 -

molar en baño maria a 37C durante 10 a 15 minutos. Posterior

mente se volvieron a centrifugar 5 minutos a 1000 rpm el imi-

nando el sobrenadante y el botón celular se suspendió en fija

dor Carnoy preparado con tres partes de metano! y una parte de 

ácido acético glacial, se agitó con pipeta pasteur y se volvió 

a centrifugar, eliminando nuevamente el sobrenadan te, se agre-
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gó nuevo fijador, repitiendo este paso 5 o 6 veces, alternado 

con centrifugaciones hasta obtener un botón leucocitaria libre 

de eritrocitos, con el cual finalmente se hizo una suspensión 

celular y siguiendo la técnica, de 11 air dry 11 se hicieron las -

preparaciones, dejando caer tres gotas sobre un portaobjetos-

1 impio y desengrasado previamente en alcohol 70, flameando la 

laminilla, para lograr la fijación de las células al portaob

jetos. La tinción se realizó con una solución de Giemsa du

rante 10 minutos (solución stock: 1 gr. de giemsa + 66ml. de

gl icerina + 66ml. de metano!; solución de trabajo 1 ml. de S.Q. 

lución stock+ 49 ml. de Buffer de Sorensen a ph 6.4) lavánd.Q. 

las posteriormente con agua de la llave. 

Las preparaciones asi obtenidas se valoraron al mi

croscopio, contándose el número de cromosomas de 25 mitosis -

de cada paciente, con lo cual se obtuvo el número modal. Se to 

mó fotomicrograffa a 10, a las cuales se les efectuó cariotipo 

siguiendo la clasificación acordada en Denver en 1961. 

A aquellos pacientes que por la técnica antes des-

crita mostraron presentar una aberración cromosómica se les -

practicó bandeo cromosómico siguiendo Ja técnica de Bandas G 

de Wang (53): las laminillas fueron tratadas eón 1).- solución 

de tripsina a concentración de 0.0010 gr/% disuelta en una so 

lución de BFSCM, ó 2).- con tripsina a concentración de 

0.0125 gr/ % disuelta en BFSCM + 0.02 % de EDTA ( BFSCM: NaCl 
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8.0 gr., KCl 0.3 gr., Na2HP04 0.073 gr., KH2P04 0.02 gr., 

Glucosa 2.0 gr. disueltos en un litro de agua destilada d~ 

rante un tiempo variable de 3-7 minutos en baRo marra a 37ºc, 

posteriormente las laminillas se agitaron 10 segundos en al

cohol etflico de 70 y luego en alcohol absoluto 10 segundos

por dos veces, en seguida las laminillas se pasaron a colo-· 

rante Wright (sol. Stock: 0.8 gr. de Wright disuelto en 480 

mi. de metano] absoluto; sol. trabajo: l parte de sol. stock 

por una parte de buffer de Sorensen ph 6.4 ) durante dos mi

nutos y después a colorante Giemsa, preparado como se menci~ 

n6 anteriormente, durante ocho minutos, después se lavaron -

con agua destilada. Se tomaron fotos de 20 mitosis a las 

que se les practicó cariotipo de acuerdo a la convención de 

Parrs en 1971~ 
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R E S U L T A D O S 

En la Sección de Genética Humana del C.H. 20 de N2 

víembre del ISSSTE, se estudiaron 30 parejas, fenotfpicarnen

te normales, con diagnóstico clínico de aborto habitual y/o 

hijos vivos o muertos, enviados por la Clfnica de Esterilidad 

del mismo HospJtal. A todos se les practicó estudio citoge

nético. De 28 mujeres y 26 varones se obtuvieron células p~ 

ra su estudio , fal !ando en 6 el cultivo y por no regresar -

al servicio no se le ha completado el estudio. 

Los 54 pacientes presentaron un número modal de 46 

cromosomas y con esta técnica a 8 se les encontró un cariotl 

po anormal aparentemente. A.6 de él los se les practicó ban

deo cromosómico y en dos, por problemas técnicos no se les -

ha efectuado. 

Tres de los pacientes estudiados con bandeo tuvie

ron un cariotipo normal y en tres se corrobbró la alteración 

de su cariotipo. 

En total de las 30 parejas estudiadas en 5 de - -

ellas uno de los miembros de la pareja fué portador de una -

alteración crornosórnica estructural (ver tabla XI 11), dos fu~ 

ron diagnosticadas sin bandeo y tres confirmadas con esta 

técnica (ver tabla XIV). 



TABLA··Xlll.- RESULTADOS.- Logrados en matrimonios con dos o más abortos 

con hijos vivos o muertos. 

NUMERO DE PACIENTES ESTUDIADOS 

Mujeres Ho!"Tlbres 

28 26 

TOTAL DE INDIVIDUOS 

CON ANORMALIDAD 

5 

Estudio efectuado de Enero de 1974 a Abril de 1975. 

% 

9.2 

-29-
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TABLA XIV.- RESULTADOS.- PAREJAS AFECTADAS. 

PAREJA EDAD ANTECEDENTES 11 MITOSIS CARIOGRAMA OBSERVACIONES 
OBSTETRJCOS ESTUD JADAS 

F 28 5 abortos + 70 46, XX 
·k M 31 4 muertes fetales 80 46, XY, t( 9q-;Yq+ 

2 '"' F 31 2 abortos + 85 46, XX, 16q+ Hijo portador de 
M 26 hijo vivo 30 46, XY la alteración. 

3 F 31 1 aborto + 30 46, XX Su mam~ es porta-
·1< M 29 hijo malformado 60 46, XY, inv(4q-;p+) dora de la altera 

e ión. -

4 F 26 2 abortos 30 46, XX/46,XX,t(2;C) 30% de células 
M 28 30 46, XY afectadas 

5 F 32 2 abortos + 40 46, XX, Dp+ 
M 32 hija viva 30 46, XY 

* Diagnosticados con bandeo cromosómico. 
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PAREJA No. 1 

Llegaron al servicio con una historia de cinco 

abortos comprendidos entre el primero y quinto mes de embar~ 

zo y cuatro muertes fetales (ver pedigree No. 1), en el pri

mer embarazo el producto se murió a los tres meses de gesta

ción, momific~ndose y siendo expulsado hasta los cinco meses. 

Es interesante observar que los cuatro embarazos que final i

zaron en muertes fetales eran del sexo masculino. Se les 

practicó estudio citogenético a ambos, en él se observó que 

en el 100% de las células el cromosoma sexual Y, era tan gra~ 

de como un cromosoma del par 18 (ver cariotipo No. 1). Al -

practicarle el bandeo se encontró una translocación balance~ 

da no recfproca entre los brazos largos de uno de los cromo

somas del par 9 y los brazos largos del cromosoma Y (ver ca

riotipo No. 2) siendo su cariograma 46,XY,t( 9q-;Yq+). Su -

esposa en una célula de 70 estudiadas, presentó una translo

cación balanceada no recíproca entre los brazos largos de 

dos cromosomas del grupo D, se le practicó bandeo y no se oE, 

servó nuevamente la alteración. 



~.;;:~-;:;;:-::~:~·,-:· -·-::-:;-~; ·,:;~;~:,.,;:;: :-:::;:;;:;;:~·.:-:-'."~":..::;~~:...-:·:-;-:'e":~"::;~~~-~:-::~~~::-:~-=:-::·.::"'".:;; .... ,.,._. ___ ,_ ... _, _______ --

Pedigriee # 1 

I 

JI 
2 

TI 
2 3 4 !5 6 T 8 9 IO 11 12 

Pareja 

II[ •a Aborto 3 meses 

lII .e " 2 meses 

fil .e "- 1 mas 

JI[ .. 10 Y 11 abortos de 5 meses 

llI . 4. S. 7 muertes fetales de 6 meses de gesto 

:m: · 9 muerte fetoi de 7 meses de gesto 

11 12 13 14 

13 14 1!5 16 

• 46,XY, 1'" { 9lt- ;Yq+) 
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PAREJA No. 2 

La pareja, él la de 31 años y él de 26años, se pre

sentaron al servicio porque sus dos últimos embarazos habían

terminado en abortos de 5.5 y 3.5 meses de gestación respectl 

vamente. Al hacerles la historia familiar informaron que te

nían un hijo de 4 años fenotipicamente normal (ver pedigree -

No. 2) y que deseaban otro. Al practicárseles estudio citog~ 

nético, él resultó normal, 46,XY, pero él la en el 100% de sus 

células, con la técnica normal se apreciaba que un cromosoma-

16 era m~s grande, acercándose en tamaño a uno del par 11 6 -

12 (ver cariotipo No. 3). Mediante bandeo se local izó que el 

brazo largo del cromosoma 16 tenía la banda paracéntrica du-

pl icada (ver cariotipo No. 4) dando un cariotipo 46,XX,16q+. 

Al estudiar a su hijo se pudo comprobar que es tam 

bién portador de la alteración. 
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I 

IT 

Pareja # 2 

lI . 2 aborto de 5.5 meses de gesta 

JI .3 aborto de 2.5 meses de gesta 

Pedigrlee # 2 

2 

2 3 

' 

• • 
46,XX, 16 q+ 

46,XY, 16 q+ 
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PAREJA No. 3 

El matrimonio fué enviado para estudio citogenéti

co por presentar un aborto de dos meses y un hijo que murió a 

las 15 horas de nacer (ver pedigree No. 3) presentando las sl 

guientes malformaciones: asimetría auricular, hipoplasía de 

conducto auditivo externo derecho, hipertelorismo, epicanto,-

leve exoftalmus, micrognatia, pl legue simiano en ambas manos, 

1 igera el inodactil ia, queilopalatosquisis derecha, luxación -

de cadera izquierda y mediante estudio post-morten se encon-

tró riñón único con dos uréteres. Se practicó estudio citog~ 

nético a la pareja, no pudiendo efectuarlo al producto malfor 

mado. La señora de 31 años, presentó una cariotipo normal, -

46,XX, pero el esposo de 29 años, se Je identificó un cromos~ 

ma del grupo B metacéntico (ver cariotipo No. 5) en el 100% -

de las células estudiadas, consider~ndose una inversión peri

céntrica. Con bandeo se comprobó que efectivamente era una -

inversión pericéntrica de uno de Jos cromosomas del par 4 

(ver cariotipo No. 6) dando un cariograma 46,XY, inv(4q-;p+). 

La inversión también fué local izada en su madre. 
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PAREJA No. 4 

La paciente de 26 años, se present6 al servicio 

porque sus dos embarazos habían terminado en abortos del se-

gundo y tercer mes de gestación. Investigando antecedentes -

famil lares de la pareja (ver pedigree No. 4) el esposo de 28 

años con cariotipo 46,XY, informó que su mamá se había embara 

zado en 6 ocasiones, uno de sus embarazos terminó en aborto -

espontáneo al segundo mes de gesta y tres fueron muertes feta 

les al séptimo mes de gesta, desconociéndose la causa, y su -

única hermana viva también había presentado un aborto al cuar 

to mes de gestación. Su esposa expresó que su mamá se embara 

zó tres veces, siendo el primero y tercero, abortos de dos me 

ses. El estudio reveló que un 30% de sus células estudiadas, 

presentaban un cromosoma del par dos más corto que su compañ~ 

ro y un cromosoma del grupo C 1 igeramente más grande, por lo 

que se considera que se trata de una translocación balanceada 

no recíproca entre los brazos largos del cromosoma del par 

dos y los brazos largos de un cromosoma del grupo C (ver ca-

r iotipo No. 7) con un cariograma 46,XX/46,XX,t(2q-;Cq+). De

safortunadamente la paciente ya no ha regresado al servicio y 

no ha sido posible practicarle el bandeo para poder determinar 

con exactitud cual es el cromosoma del grupo C el afectado. 
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Parejo # 4 
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::r.n: .9 · 10 y 11 

.:nz:. .2 y 3 

2 

2 ª/ 4 

2 

~rtos de 2 mesas de gestación 

nwrres fetales de 1 mes de gesto 

Pedigriee # 4 

5 6 

3 

abortos 2y3 mases de gesta respectivamente 

5 6 

7 a 9 10 11 12 

4 

• 46,XX/ 46,XX, t ( 2Q-;Cq+) 



ISSSTE 
SECCION DE GENETICA HUMANA 

.?-~ (/~-";.,. n l 
'~, \í g 

ti 

' 
) 

r:::.--:;;. 
- .V 
·~ 

2 3 
t-------A ------

-»-~ IJ!I ,.Bu 
d ti 1 y 
~ 

6 7 8 

ñiJ 
9 

e 

t·¡ 
4 

(
_, 
'Jl 

10 

R¡i 

5 
B 

tl i¡¡ 

11 12 

------ :.:-~ .. , 

-1·· n ,-, ,,,- K :1 1 ;li i} ·¡¡-

13 14 15 
o 

16 17 
E 

~~ 3·----g ·I 1~~-Ó A f\ 

caso# 336-74 
. 19 20 46 , XX t ( 2 ; C) 2 f 22 

F ---G----

·'.:.: ... .• 

re 

-.1·»- ~ 

., .. ··,~ 



-46-

PAREJA No. 5 

La pareja ocurrió a la Sección de Genética Humana -

porque dos de sus tres embarazos habían terminado en abortos

del se~undo y tercer mes de gestación, teniendo de su primer

ernbarazo una niña de tres años (ver pedigree No. 5). La seño 

ra de 32 años ~efiere que su madre tuvo dos abortos espontá-

neos y las esposas de dos de sus hermanos habían presentado -

un aborto espontáneo cada una, por su parte el señor de 32 

años, manifestó que la esposa de uno de sus hermanos había 

presentado dos abortos espontáneos. 

El estudio citogenético reveló que él tenía un ca

riotipo 46,XY, en cambio él la en el 100% de sus células estu

diadas se encontró que los brazos cortos de uno de los cromo-

somas del grupo O eran tan 1 argos como 1 os brazos cortos del-· 

cromosoma 18 (ver cariotipo No. 8) presentando un cariograma-

46,XX,Dp+. Falló el primer estudio de bandeo, y como la par~ 

ja es foránea no se ha podido repetir. 



I 

rr 

1II 

Pedigriee # 5 

2 

2 

3 5 

Pareja # 5 

TI 5. 6 Abortos de 3 y 4 meses de gesto respectivamente 

ffi 2 .4 Abortos de 4 meses de gestación 

fil 6.7 Abortos de 2 y 3 meses de gesto respectivamente 

ill 9.10 Abortos de 2y 4 meses de gesto respectivamente 

8 

11 12 13 14 15 16 17 

9 'º 
11 12 

• 46,XX,Dp+ 
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DISCUSION.-

Los resultados reportados por los diferentes auto-

res nos muestran una gran variación en el porcentaje de anoma 

1 ías cromosórnicas encontradas en casos de aborto habitual 

(ver Tabla V). Esto probablemente se deba a los diferentes-

criterios empleados, como fueron: a) pará~etros para selecci2 

nar a los pacientes, b) las diferentes técnicas empleadas en 

el estudio de los cromosomas, siendo la ~ayor parte real iza-

das sin bandeo, y c) interpretación de los cariotipos, tan va 

riable de un estudio a otro. 

Existen alteraciones que pueden ser detectadas sin 

bandeo, como son: la delección de los brazos cortos del par 5, 

en el caso del Síndrome de Cri-du-Chat, y los múltiples casos 

de trisomía del grupo G por una translocación G/G y G/D en el 

Síndrome de Down. También hay ocasiones en que la longitud -

de los brazos cortos o largos entre homólogos es tan diferen

te que se descarta una desespiral ización, identificándose co

mo una aberración estructural constante, razón por la cual se 

incluye en este estudio las aberraciones estructurales de las 

parejas 4 y 5. 

La reciente introducción de técnicas de tinción es . -
peciales aunadas a digestión ,protéica o denatural ización, per_ 

mite una mejor identificac'ión de los mismos, así como de sus 
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partes. Cambios aparentemente pequeños, dentro de la morfolo 

gfa del cromosoma, pueden ser revelados como rearreglos mayo

res, en algunos casos, siendo probable que un número de pa- -

cientes con un cariotipo aparentemente normal puedan portar -

aberraciones balanceadas: por ejemplo, translocaciones con 

fragmentos intercambiados, aproximadamente idénticos en longl 

tud, pueden algunas veces, con estos nuevos métodos, ser de-

tectados. 

Las i nves ti gac iones cromosóm i cas de 1075 pac i en.tes 

estudiados, de ambos sexos, con aborto recurrente que apare-

cen en la tabla V, informan que 95 presentaron una alteración, 

o sea un porcentaje promedio de 8.4%. El mayor número de las 

aberraciones fueron microanomal ías, 49 casos de 90 reportados, 

como son DP+. l?ps, Aq+ y Yq+. Treinta presentaron transloc~ 

cienes, siete aneuploidfas por mosaicismo y cuatro fueron in

versiones pericéntricas. 

En el presente estudio se encontró que 5 de 54 pa

cientes valorados tenfan una alteración, lo querepresenta un 

9.2% de nuestra población estudiada, siendo dos de esas alte

raciones translocaciones, dos duplicaciones no recfprocas ba

lanceadas y una inversión pericéntrica. 

En 1967 Court Brown reportó que la presencia de -

translocac iones en la población general se encontraba en 0.4% 
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(1 en 255). En cambio, al revisar las publicaciones referen-

tes a aborto habitual la incidencia de translocaciones aumen-

tó a 2.7~{, (1 en 35), considerando ésto, 1 de cada 18 parejas

con antecedentes de abortos recurrentes podrían portar una 

translocaci6n balanceada. En el presente trabajo la inciden

cia fué de 3.7%, 1 de cada 15 parejas, esta diferencia de PºL 

centajes probablemente se deba al tarnaAo de Ja muestra. 

Las translocaciones no reciprocas son más .frecuen-

tes que las robertsonianas y han sido descritas en todos los 

grupos cromosómicos, interviniendo principalmente los grupos

C y O, seguidos por los grupos G, A, B, F y E respectivamente 

(ver Tabla VI 1). 

Translocaciones no recfprocas envolviendo cromoso-

mas del grupo e, han sido reportadas por diferentes investig~ 

dores, observándose con más frecuencia las que se real izan 

con cromosomas del grupo D (2, 23, 54). Jacobs las observó -

en pacientes subfértiles (23). Una translocación entre dos 

cromosomas del grupo C fué observada por Niebuhr (34) míen- -

tras que Kadotani y Lucas reportaron translocaciones al grupo 

B (2, 27) y Wilson al grupo G (56). 

Los cromosomas del grupo A han sido encontrados 

translocados en solo tres casos, con un D (2), a uno del gru

po G (56) y entre dos cromosomas deL mismo grupo (34). 
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B2sándonos en la bibliografía revisada que reporta 

las translocaciones no recfprocas involucrando cromosomas de 

los grupos A y e, nuestro caso de la paciente de la pareja #4 

es la primera registrada. Al ser local izado un mosaico del -

30% de células afectadas, sugiere la idea de una mutación posi 

fecundación, dando la posibilidad de formar gametos afectados 

en un 15%. 

Pero translocaciones de cromosomas sexuales a autQ 

somas son raras, Khdur (24) reporta una paciente con fenotipo 

femenino --portadora de una translocación de los brazos lar

gos del cromosoma Y a un X, (46,XX,t(Xyq+), detectada con ban 

das Q, C y G-- que tenía una niña normal y 4 abortos del prl 

mer trimestre. La posible explicación, dice el autor, a que 

no se manifieste el cro~osoma Y, se deba : a).- a que se haya 

translocado al X inactivo, y b).- a que el contenido mascul i

nizante se·local iza en los brazos cortos y no en los largos. 

El mismo autor reporta que Frund encontró una translocación -

de un Y a un cromosoma 15 y Lucas la translocación de un Y a 

un cromosoma Ben un paciente con disgenesia gonadal. Otros -

autores han reportado el cromosoma Y con duplicación de sus -

brazos largos ( 2, 23, 41, 42, 56 ) como en el caso del pacien 

te de la pareja #1, que con las técnicas convencionales el 

cromosoma se observaba con una duplicación de brazos largos • 

Sin embargo, al practicarse el bandeo, se observó que se tra-

' . ~ 
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taba de una translocación y no de una duplicación, aparenteme_!l 

te también la primera reportada entre un cromosoma Y y un ero 

mosoma 9 asociada a aborto recurrente. 

La pregunta que surge es, si en realidad serán du

plicaciones las observadas por los otros autores, o bien se -

trate de translocaciones en donde el otro cromosoma no fué de 

tectado debido a problemas técnicos. 

Las aberraciones estructurales como son las trans

locaciones no recíprocas, tiene varias consecuencias, ya que 

en el cambio puede haber una pequeña pérdida de material gen! 

tico no descubierta mediante las ténicas existentes que expll 

carían algunos abortos en portadores de cariotipos aparente-

mente balanceados, o también provocar la formación de gametos 

anormales con duplicación o deficiencia de material genético

( Esquema A) en donde solamente un 25% de la descendencia se-

ría normal, el 50% presentaría duplicación o deficiencia y el 

25% presentaría una translocación balanceada. 

En el caso del paciente de la pareja #1 (pedigree 

1) la deficiencia o duplicación del material del cromosoma 9 

es aparentemente letal, pues no han logrado tener hijos vivos, 

considerándose la monosomía parcial más letal que la trisomía 

parcial del mismo cromosoma, ya que las muertes fetales pre

sentaron sexo mascul ino ( esquema A ,) • 

En pacientes con aborto habitual solo se han re--



Portador translocado balanceado 
Espermatogonia 

Probables gametos 

9 X 

Cigotes resultantes 
Mujer Normal 

9 9q-

9 Yq+ 

Hombre 
Trisomia parcial 

X Yq + 

. 9q_ X 

Mujer 
Monosomia parcial 

9q_ Yq+ 

Hombre 
Translocado balanceado 

· ESQUEMA A. - PROBABLE GAMETOS DEL PACIENTE DE LA PAREJA Nº 1 CON CARIOGRAMA 

46, XY, t ( 9q-j Xq+l 



portado cuatro que presenten inversiones pericéntricas (ver -

tabla IX), aunque en la 1 iteratura han sido encontradas aso--

ciadas a diferentes padecimientos. Sin embargo, la presencia 

de una inversión no se ha demostrado en forma concluyente de

bido a problemas técnicos. Hsu reporta una mujer con una in-

versión del cromosoma 2 (p+;q-) con tres abortos, una muerte

fetal y un hijo con múltiples malformaciones (17). Bhasin en 

contró una inversión en un cromosoma A 1 de un paciente cuya

esposa había tenido dos abortos (2). Wilson publica los estu

dios efectuados en cuatro generaciones, en donde a 8 miembros 

de la familia se les encontró una inversión pericéntrica del 

cromosoma 4, siendo hasta la cuarta generación que se presen

tó un niño no balanceado, propósitus del estudio (56). La in 

versión pericéntrica de un c~omosoma Y fué reportada por Lu-

cas (27). Gametos no balanceados pueden resultar de entrecru 

zamientos anormales dentro de la inversión y la mayoría ser -

causa de un cariotipo no balanceado, evento aparentemente ra

ro. En el presente caso, pareja #3, el hijo con malformacio

nes no fué estudiado, no siendo posible confirmar la presen-· 

cia de células no balanceadas. 

La identificación de la longitud de los brazos lar 

gas del cromosoma Y, satélites del par 17 y dobles satélites

del cromoso~a G, no es difícil, más problemático es el diag-

nóstico de los casos Gp+, y Dp+. En·el diagnóstico de lapa-



ciente de la pareja #5, se siguió el criterio adoptado por 

Káosaar, que considera que los brazos cortbs de Jos acrocén- .. 

tricos estarían tan largos como Jos brazos cortos de un cromo 

soma 18 y más intensamente teAidos de lo normal para que se -

considere una duplicación (21). 

En el caso de Ja paciente (pareja #2) con duplica

ción de la banda paracéntrica de los brazos largos del crom~ 

soma 16, en un principio se consideró una translocación, pe .. 

ro al practicarle el bandeo no se identificó un segundo cro• 

mosoma involucrado. La posible explicación a sus abortos p~ 

dría estar en la diferente carga de genes letales que resul

ten de la meiosis debido a posición diferente. 

En el material del presente estudio la incidencia

de anormalidades cromosómicas es significativamente más elev~ 

da que en grupos control estudiados por otros investigadores 

(21, 36). Lo mismo ha sido reportado por otros autores. 

El significado de las translocaciones e inversiones 

es fácil de explicarse, pero el papel de las microanomal ías no 

Jo es. Algunas podrían ser verdaderas translocaciones en don

de el segundo cromosoma no se identifica. Las microanomal ías

s iempre están conectadas con cromosomas o regiones de cromoso 

mas que son heterocromáticas (21). Se ha sugerido que regio

nes heterocromáticas pueden ser diferentes en pacientes con 

microanomal ías, debiéndose sus abortos a estados no balancea 



-57-

dos de estas regiones. Tampoco pue,de descartarse la posibill 

dad de que los abortos se deban: a).- a genes letales, b).- a 

aberraciones estructurales n·o detectadas con las técnicas ac

tuales, c).- a mosaicos gonosómicos, ó d).- a aneuploidías 

por mosaicismo. 
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e o N e L u s 1 o N E s 

Los resultados encontrados en·el presente estudio 

sugieren la idea que las aberraciones· cromos6micas juegan un 

papel importante como causa de aborto habitual, situación 

que se correlaciona con los trabajos reportados en la liter~ 

tura, por lo cual un análisis cromos6mico debe practicarse -

rutinariamente en los siguientes casos: 

a).- Cuando no se encuentre una causa a los abortos. 

b).- Si en una familia existen antecedentes de abor. 

tos frecuentes. 

c).- En familias en donde uno o más niños presen-

ten malformaciones causadas por aberraciones cromosómicas 

que estén reportadas dentro de un sfndrome conocido o con un 

cuadro clfnico nuevo. 

En caso de encontrar alguna anomalra cromosómica -

debe valorarse con la mayor exactitud, mediante las diferen

tes técnicas de bandeo, para poder ofrecer un consejo genétl 

co adecuado~ 

La pareja que manifieste la presencia de una abe-

rración cromosómica puede acudir a la prueba de amniocente-

sis, que resulta de la valoración citogenética de las célu-

las fetales efectuada entre las 12 y 15 semanas de gestación. 

·="·. 
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Importante es seguir con el estudio de más parejas 

que permita local izar probables portadores de aberraciones -

cromosómicas, que puedan ser la causa de sus múltiples abor

tos. El conocimiento de este tipo de alteraciones conduce a 

Ja pareja al enfrentamiento de su propia constitución genétl 

ca, llevando inherente como resultado del consejo genético -

que se les otorgue conducirlos a Ja realidad, evitándoles in 

terminables consultas, derroche inútil de dinero y especula

ciones no fundamentadas. 

De vital trascendencia en este tipo de valoracio-

nes es llegar a compaginar las aberraciones cromosómicas 

-tanto del producto como de los padres- con su expresión fe 

notfpica. Estos cinco pacientes localizados en el transcur

so del presente estudio preliminar, son fuente valiosa de in 

formación para recabar conocimientos sobre expresión y loca-

1 ización de genes de un determinado cromosoma, ya que al lo

grarse el estudio citogenético de un producto malformado se 

puede correlacionar la deficiencia cromosómica con su expre

sión fenotfpica. 

Por lo anterior, consideramos importante seguir d~ 

tectando parejas con este tipo de problemas que permita obt~ 

ner esta información. 

··--·-:...\. 
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R E S U M E N 

Se estudiaron 30 parejas, fenotípicamente normales 

con diagnóstico el ínico de aborto habitual y/o hijos vivos o

muertos, a todos se les practicó estudio citogenético y al en 

contrar alteración cromosómica se les practicó bandas G. 

De 54 pacientes, 28 mujeres y 26 hombres, se obtu

vieron células para su estudio, 49 de éllos presentaron un ca 

riotipo normal y 5; 3 mujeres y 2 hombres, fueron portadores

balanceados de las siguientes aberraciones cromosómicas es- -

tructurales: 46,XY,t(9q-;Yq+) ; 46,XX/46, t(2q-;Cq+); 46,XY, 

inv(4q-;p+); 46,XX, 16q+ ; 46,XX, Dp+~ o sea, un 9.2% de la 

población estudiada. Probablemente esto explique la causa de 

sus abortos. 
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