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INTRODUCCION , =

En la época actual, en la que se ha hablado en oca
siones, en forma alarmista de la sobrepoblacién mundial, exis
ten diversos factores limitantes en el aumento de la pobla-<-
cién humana, entre los que se encuentra el aborto natural o

esponténeo.

Actualmente se considera que un poco mas del 20 %
de todos los embarazos terminan en un aborto, (2). Una gran
variedad de factores ha sido asociada como causa del probie-~
ma, siendo generalmente aceptado que entre el 25 y el 34% de
todos los abortos esponténeos son causados por anomalia cro-
mosémica (5, 8, 30 ) de aqui due 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 dGtero u ovulares, en-
contréndose también en la literatura, reportes de factores =
psicoldgicos, geogréficos, sociales, econémicos y demogr&fi~
cos que explicarian el problema cuando alteraciones biol&gi~

cas no pueden ser diagnosticadas ( 45, 56 ).

Un gran ndmero de estudios citogenéticos realiza-~
dos en abortos esponténeos revelan que la mayoria de las ano
malias constituyen eventos de novo. Sin embargo, estudios =

realizados en parejas con aborto habitual, revelan que apro~-



ximadamente entre el 10 y 24% de dichos abortos se deben a -
desarreglos cromosémicos en uno & 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

espontaneos.

Dichos estudios ilustran que individuos fenotipica
mente normales pueden portar anomalias cromosdmicas que sola

mente pueden ser determinadas por estudios prospectivos de -

ambos padres.

Por eso resulta interesante estudiar en un grupo -
de nuestra poblacién la frecuencia y diversidad de aberracio
nes cromosémicas, introduciendo para su estudio la nueva téc
nica de bandeo cromosdmico que nos permite determinar con ma

yor exactitud dichas al teraciones.

a2



bEFINICION Y ETIOLOGIA DEL ABORTO ESPONTANEC.-

La mayoria de autores definen el aborto esponténeo
como la terminacién natural de un embarazo antes de que el
feto sea viable, convencionalmente el limite 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
nacioén del embarezo antes de las 22 semanas de gestacidén o

cuando el producto pesa 500 gr.".

Los factores etioldgicos capaces de provocar un -
aborto son numerosos y de diversos orlgenes , pero se puede
decir que son tres las causas principales: genéticas, ovula-
res y maternas (ver tablas |, |l, 1ll) restringiéndonos aqul

al estudio de la etiologia genética.

Se sabe que un gran numero de concepcfones se pier-
den inmediatamente después de su implantacién sin que la pa-
ciente se haya dado cuenta de que estaba embarazada. Para la
mayoria de los investigadores, estos abortos Son producidos
por aberraciones cromosémicas, lo cual lleva a afirmar que
entre mis temprano sea un aborto es m&s l6gico pensar en una

anomalfa cromosémica como causa.

Hasta 1961 solo eran especulaciones afirmar que las
aberraciones cromosémicas eran causa de aborto, pero a partir

de ese afioc por los estudios realizados en el Laboratorio -

Galton, dichas teorias se transformaron en realidad, al repor
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TABLA 1.~ ETIOLOGIA DEL ABORTO ESPONTANEO.

.- CAUSAS GENETICAS

1.~ ALTERACIONES GENICAS

2.~ ALTERACIONES CROMOSOMICAS

A.- NUMERICAS

B'-

a.- EUPLOIDIAS:
Haploidia (n)
Triploidia ( 3n )
Tetraploidia ( 4n
Poliploidfa ( 5 n o mas)
b.- ANEUPLOIDIAS:
' Monosomfa ( 2n-1 )
Trisomia ( 2n+1:).
Tetrasomia ( 2n+2 )
Doble -Trisomia ( 2n+1+1 )
ESTRUCTURALES
a.- Translocacion
b.~ Inversidn
c.- Duplicacién
d.- Deleccidn
e.- Anillos
Dicéntricos




5.

-TABLA - },~ ETIOLOGIA DEL -ABORTO ESPONTANEO

Il.- CAUSAS OVULARES
1.~ OVULOS DEFECTUOSOS

2.- PATOLOGIA DE PLACENTA

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

3.- PATOLOGIA DEL CORDON UMBILICAL

A.- ATRESIA

B.- ESTRECHAMIENTO

C.~ TORSIONES ,
D.- FORMAC|ONES NODULARES ~ :
E.- NUMERO ANORMAL DE CORDONES UMBILICALES
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TABLA 111.- ETIOLOGIA DEL ABORTO ESPONTANEO

1.- LOCALES:

L I T N B §

(s nii 3 ] MmooOw

2.- GENERALES:

Mmoo >

1 1 1 3 ] 1 1

- CAUSAS MATERNAS

MALFORMAC IONES CONGEN!TAS DE UTERO
(UTEROS BICORNES, BIFIDOS Y BILOCULARES)

INCOMPETENCIA [TSMICO~CERVICAL
HIPOPLASIA UTERINA

MIOMATOSIS UTERINAS

POLIPOS DEL ENDOMETRIO
RETROVERSION Y RETROFLEXION DEL UTEROQ
CON ADHERENCIAS

CARCINOMAS DE ENDOMETRI0

SINEQUIAS UTERINAS

HIPOTIROIDISMO

DIABETES

PIELONEFRITIS AGUDA Y CRONICA
CARDIOPATIA DESCOMPENSADA
TOXOPLASMOS IS

INTOXICACIONES POR TABACO, PLOMO, ETC.
ENFERMEDADES INFECCI0SAS AGUDAS (ESCAR-
LATINA, PALUDISMO, TIFOIDEA, COLERA,
VIRUELA, INFLUENZA, NEUMON1A, ETC.)

ANEMIA MICROCITICA HIPOCROMICA
TRAUMAT I SMOS

ELEVACION DE LOS 17-CETOESTEROIDES
DESEGUILIBRIO O DEFICIENCIA DE: GONADOTROPINAS
CORIONICAS, PROGESTERONA Y ESTROGENOS '
RADIAC | ONES

[ATROGEN | A

PROBLEMAS PS1QUICOS

PROBLEMAS INMUNOLOGICOS

GEOGRAF 1C0S



tar anomalfas cromosémicas en 12 de 53 abortos espontédneos

estudiados o sea un 22.5% (5).

Desde entonces, con estudios similares, otros auto-
res han confirmado la alta incidencia de anormal idades en el
aborto. Asi Carr en 1965 (5) reporté haber estudiado 200 =~
productos abortados encontrando aberraciones en Li de ellos,
(22%). La recopilacio6n publicada en 1966 (56) localiza un
21% de incidencia en kOO abortos estudiados, en afios subsi-
guientes se encontraron los siguientes resultados: 8%, 24% ,
37% y 49.5% (52). En cambio para 1973 Kajji y Therkelsen re

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

Como se puede observar los porcentajes obtenidos han
sido muy variables de un estudio a otro, probablemente la -
razén 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 seleccién la variacibn
pcdria ser causada por: a) lLa frecuencia de abortos induci~
dos no detectados, b) Seleccién relacionada con la edad de
los abortos estudiados y c¢) Factores geograficos y locales
(52). Sin embargo, la mayoria coinciden en los siguientes =~

puntos:
.~ EDAD DE LOS ABORTOS.

El mayor nimero de aberraciones cromosémicas se ob-

servan en abortos espontdneos del primer trimestre, disminu-
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yendo en el segundo. Boué (5) considera que el 70% de embrio
nes abortados antes de las seis semanas de gestacién presen -
tan aberraciones cromosémicas, Carr (5 ) en cambio estima que
entre los 60 y 90 dias de edad menstrual el 40% de los abortos
presentan anomal ias disminuyendo a las 13 y 17 semanas en don
de la incidencia es de 25%, después las aberraciones, dice,
son del 3.5%. Therkelsen (52) observé que la frecuencia de
anomal fas es de 57.3% en abortos con una edad menstrual de 50

a 90 dias pero solamente de 43.8% en abortos de 91 a 119 dias.

t1.- EDAD MATERNA,.

Las anomalias cromosémicas se encuentran en los extre
“mos de la edad materna. Solamente en el Sindrome de Down ‘la
frecuencia se incrementa conjuntamente con la edad materna,en

abortos con trisomias la edad materna fluctué entre los 28 vy

3k afos, para los productos 45,X0 la edad materna promedio

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

una edad promedio de 32.6 afios en las dobles trisomfas.

“111.- SEXO DE LOS ABORTOS.

Anteriormente se pensaba que el mayor nimero de abor
tos pertenecian al sexo masculino, actualmente los reportesde
la literatura indican que no existe un predominio claro de un
sexo sobre otro y que se abortan casi por igual productos del

sexo mascul ino o femenino (18).



IV,-HALLAZGOS CITOGENETICOS REPORTADOS EN ABORTOS ESPONTANEOS

Encontramos que la mayoria de las anomalfias eran -
aberraciones numéricas distribuidas de la siguiente manera:
l.- Trisomias, que resultaron ser el 45%
2.- Ploidias, local izadas en el 25%
3.- Monosomia sexual X (45, X0) 20%
y el restante 10% a monosomias autosdmicas y aberraciones es-

tructurales.
1.- TRISOMIAS,

Se ha reportado que la edad gestacional en la que
. con mayor frecuencia los abortos son causados por trisomfas -.

es a las 10.5 semanas.

Un tercio de los productos abortados se reportaron
ser trisomias del grupo E, cbn la trisomia 16 como 1a més ideﬂ
tificada.

Una de cada cinco trisomias es del grupo D, siendo
la dnica compatible con la vida la trisomia trece. El 18% co
rresponden a productos abortados con trisomia del grupo G, un
11% a trisomias del grupo C, al grupo A pertenecen un 7%, el

5% al grupo F y el 4.5% corresponden a trisomias del grupo B,

Todos los autores coinciden en afirmar que la etio
logTa genética de las trisomfas se debe a no Disyunciones du-

rante la meiosis.
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2.- PLOIDIAS.,

A. Triploidias.

Las ploidias mas observadas fueron las triploi
dias cuatro veces mas frecuentes aproximadamente, que las te-
traploidias. La edad gestacional en la cual encontraron con
mayor frecuencia, fluctudé entre los 104 y 106 dias, no obser-
vandose incremento debido a la edad materna, pero si se repor
ta relacién entre pastillas orales anticonceptivas y produc-

_tos triploides. El estudio realizado por Carr {(7) informa -
que mujeres que habian concebido dentro de los 6 meses de ha-
ber dejado de tomar anticonceptivos, tenfan marcada predispo-
sicidén a tener abortos triploides. En conejos y changos se -
encuentra que si se retrasa la fertilizacidn por algunas ho-
ras existe un aumento de productos triploides, lo mismo suce-
de si la fertilizacidn es retrasada después de estimular la
ovulacidn con gonadotropinas, observandose un marcado aumento
de biastocfstos triploides, aunque Carr opina que en el hom-

bre ésto serd dificil de probar,

Las triploidias 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 etiologia genétj
ca, opinan que las triploidias pueden originarse por cualquig

ra de estos tres mecanismos: a).- Gue no haya expulsién del
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primer gldbulo polar o bien expulsidn y entrada nuevamente del
glébulo polar, b).- Fecundacién de un évulo por dos esperma-
tozoides y ¢).- Que la mujer o el hombre aporten gametos di--
ploides.

B. Tetraploidias.

Encontraron que la tetraploidia es una anoma-
1ia mds grave que la triploidia, ya que la edad promedio del
aborto es de 75 dias de gesta, o sea, cuatro semanas antes -
que el de una triploidia, no conociéndose individuos tetraploi
des 100% que hayan llegado a término, siendo por lo general sa

cos sin embriories formados para su estudio,

La etiologia genética piensa se debe a una fa-
11a de la primera divisidn celular o bien a la fertilizacion-

de un 6vulo por tres espermatozoides.
3.- MONOSOMIAS.

La monosomfa mas frecuentemente observada és—'
" la del cromosoma sexual X, o sea, 45, XO (43) pues estiman -
~que 96 a 98% de todos los productos X0 son eliminados in dtero
(43) desconociéndose la razdén de la extrema litalidad. Sin -
embargo, Santesson (43) piensa que la viabilidad de los cigo-
tos X0 o embriones, puede deberse a la diferencia en el ndme-
ro de genes letales que porten.
L,- ABERRACIONES DIVERSAS,

Pocas monosomias autosémicas han sido descri-
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tas reporténdose 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 abarraciones estructurales més comunes fueron-
las translocaciones, aunque la mayorfa de los autores opinan
que son eventos de novo se ha observado que padres con mé&s =

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 variablés las causas‘responsables
de estos problemas (ver tabla 1V) que de acuerdo con la nomen
clatura ginecolégica reciben el nombre de abortos miltiples~

habitual, de repeticidén o recurrente.

En la década pasada la pregunta habfa sido si -las
aberraciones citogenéticas eran respohsables de algunos de es
tos casos de aborto habitual. La posibilidad de transmisién;
de ‘anomalias cromosémicas en abortos-de repetici6n fué sugeri
da desde 1962 por Schmid, y al afio siguiente Carr y Jacobsen-

publicaron aberraciones cromosémicas en sujetos que presenta-
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ban aborto habitual. Desde ese tiempo a la fecha han sido es
tudiados individuos normales buscando la asociacidn con abor-
tos recurrentes pero esto no ha sido definitivanente estable-

cido.

Los criterios empleados, asi como los hallazgos en
contrados por los diferentes investigadores se sintetizan en

la tab]a V.,

Los resul tados reportados en la literatura sobre -
investigaciones cromosdmicas de pacientes con aborto habitual
han sido variables. Esta diferencia probablemente se debe a
los distintos criterios empleados en seleccionar el material:
(ver tabla V) A.- Tipo de paciente estudiado: 1.- con dos &
“més abortos. 2.- tres o mds, 3.- Con productos nacidos muer-
tos y 4,- con hijos normales ademds de los abortos, B.- Mues- -
treo: debido al poco nimero estudiado. Sin embargo, se puede
observar que la mayoria de anomalias reportadas han sido abe-
rraciones estructurales portadas en forma balanceada por uno
o ambos progenitores, siendo muy pocas las aneuploidias por -

~mosaicismo, descritas.

De 1075 pacientes estudiados, tanto del sexo mascu
lino como femenino hasta 1975 el B8.4Y% presentd anomalias cro-

mosémicas {ver Tabla Vi).

Con el objeto de desglosar los datos de la table VI~
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se han elaborado las siguientes tablas: VI, VIil, X, X, XI,
y Xil que muestran la gran variabilidad de aberraciones encon

tradas y en donde estan involucrados todos los cromosomas.



el

TABLA IV,~ ETIOLOGIA DEL ABORTO HABITUAL
(Causas mas frecuentes)

1.- CELULAS GERMINALES ANORMALES:

OVULOS ANORMALES

CARENCIA DE EL ESPERMATOZOIDE PARA CONTRIBUIR AL DESA
RROLLO NORMAL DEL EMBRION

3+~ HIPOSPERMIA

L, - TERATOSPERMIA

[l.- MEDIO MATERNC DEFECTUOSO

1.~ DISFUNCION TIROIDEA
2.~ FACTORES NUTRICIONALES COMO DEFICIENCIAS VITAMINICAS
3.- ALTERACIONES ANATOMICAS DEL UTERO:
a) UTERO DOBLE
b) MIOMAS UTERINOS
c) POLIPOS UTERINOS
- INCOMPETENCIA ITSMICO-CERVICAL
- GLOMERULONEFRITIS CRONICA
- ENFERMEDAD VASCULAR RENAL CRONICA
- DIABETES SACARINA
- INCOMPETENCIA DE GRUPO SANGUINEO
- ENFERMEDADES PS{GUICAS
- FACTORES GEOGRAFICOS

I'lt,~ CAUSAS GENETICAS

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

a.- ANEUPLO{DIAS POR MOSAICISMO
b.~ ESTRUCTURALES
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' TABLA V.- ESTUDIOS EFECTUADOS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL.-

Autor: Afio No.de Pacientes Criterio empleado para Total de Indi- 4

Mujeres Hombres - seleccionar a los pacientes . viduos afectados

Schmid ‘ 1962 10 10 2 o mas abortos/ 1 5
- hijos normales
Rowley et. al. 1963 22 8 2 o més abortos [ 3.3
Wingate 4 1965 22 22 3 o mis abortos 6 13.k
Singh et. al. 1966 22 .19 ? o -
McKay et. ‘al. 1967 42 L2 3 o més abortos 2 2.3
Shaw 1967 30 30 ? 1 ‘ 1.6
Bishun 1968 27 0 2 o més abortos 3 11.1
Pergament et. al. 1968 . L3 39 2 o mis abortos/ 6 7.3
hijos vivos
Stenchever et. al. 1968 Ly 36 3 o mds abortos 1. 1.3
Kadotani et. al. 1969 | 71 71 mas de 2 abortos/ 8 ‘ 5.6
’ ; ‘ con nifios nacidos muertos

" Knorr et. al. 1969 1 0 7 1
Kuliyev 1969 R 0 ? 1

"Predesco et. al. ]969 -1v ‘ 0 ?. » 1
Wilson . 1969 50 50 2 o mds abortos 26 f 26,0
Hsu et. al - 1970" | R 3 abortos/1 muerte fetal/ 2 : -

1 hijo con malformacicnes.




TABLA V.- CONTINUACION.

Autor

Golob et, al.
Lucas et. al,
Pelz

Rott er. al.
Warter at. a.
Khudr et. al.
Parslow et. al.
Niebuhr

Nuzzo .et. al.
Khudr et. atl.
Kdosaar et. al.

Papp et. al.

-17-

Total de indi-

C

Afio No.de Pacientes Criterio empleado para 7%
Mujeres Hombres seleccionar a los pacientes viduos afectados

1971 22 14 3 o més abortos 2 2.5
1972 42 L2 2 o més abortos 5 5.8
1972 5 5 ? ] 10.0
1972 26 17 3 o mds abortos 6 13.9
1972 32 22 3 o mas abortos 5 9.2
1972 B i 5 abortos 1
1973 1 1 3 abortos I
1973 a 1 L abortos/1 hijo normal 1
1973 1 1 4 abortos 1
1973 1 0 L abortos 1
1973 28 28 2 o mas abortos 8

b 14 2 o mas abortos 1 3.5

1974

b2

=pe
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TABLA Vi.- TIPO Y NUMERO DE ABERRACIONES CROMOSOMICAS
S REPORTADAS - EN PACIENTES. CON ABORTO. HABITUAL.,

TIPO DE ABERRACION CROMOSOMICA No.

l.- ANUEPLOIDIAS

]."

TRiSCMJA POR MOSAICISMO

2.- MONOSOMIA POR MOSAICISMO

1.~ ABERRACIONES ESTRUCTURALES

]u-

TRANSLOCAC I ONES
A.- No reciprocas
B.~ Robertsonianas

INVERSIONES PERICENTRICAS

MICROANOMAL 1AS

A.- Duplicaciones

B.- Presencia de satélites

C.- Delecciones

D.~ Endoreduplicaciones

E.- Inestabilidad del cromosoma X
F.- Aberraciones secundarias con

un alto porcentaje de inter-
cambio

DE INDIVIDUOS
AFECTADOS

p—

18
12
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TABLA Vii.- TRANSLOCACIONES NO RECIPROCAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTC HABITUAL.

AUTOR ARO_
Wingate 1965
Wilson 1969
Katodani 1969
Rott D.H. 1972
~Lucas M. et. al. 1972
Warter S. et. al. 1972
“Nuzzo F. et. al. 1973
Khudr et. al. 1973

CARIOGRAMA

i6,XX,t( Ep-;Gp+
L, XX, t( 1p-;Gp+
46:XX:t(18p-;Gp+
46, XX, t{ Cq-;Gp+
46, XX, t( Bp+;Cq-

Lg,XY,t{ Cp+;Dg-

Lé , XX/ L46,XX, t(Bg+;Dg~ ) en L%

Lo, XX, t( 1: 13 )
Lo, XX, t( 5: 10 )
L6,XY,t( Fp-;Dp+
46,XY, t( Dg-;Cq+
Lo, XX, t{
L6, XX, t(

L6, XX, e

Bqg-; Dg+
Ip-;2qg+

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

L, XX, t( Y/X )

)
)
)
)
)
)

)
)
)
)

8q-;13q+ )

20 a 50%

3
pid

DE

INDIViDUOS AFECTADOS
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TABLA Vili.- TRANSLOCACIONES ROBERTSON IANAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL.
AU’TOR ANOC CARI0GRAMA # DE INDiIVIDUOS
—_— - AFECTADOS
Stenchever 1968 L XX, t( 13/14 ) 1
Pergament ' 1968 4s,Xy, -D,-G,t(Dg;Gq) 1
Wilson _ 1969 45,XX,t( Dg;Dg ) ‘ 1
Lo XX, t{ A;G ) 1
Kadotani ‘ 1969 L5 XY, -D, -G,t{ Dq;Gq ) 1
_ Lo, XX, t( B/C ) 1
Lucas 1969 L XX, t ( 15/15 ) 1
Golob et. al. 1971 45,XX, t ( Dq/Dq )+ (13/13) 1
Lucas M. et. al.. ‘ 1972 L, XY, t ( 21/21 ) 1
Parslov et. al. . 1973 Lo, XX, t ( 13/13 ) 1
Bhasin 1973  b5,XX, -13,-15,t( 13q;15q) 1

Papp et. al. 1974 L5 XY, t ( D/G ) ‘ 1
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TABLA 1X.- INVERSIONES PERICENTRICAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL.

AUTOR

Lucas M, et, al.
Wilson

Hsu

Bhasin

1969

1970

1970

1973

CARIOGRAMA

L6, XYinv

46, .

invi

46,XX, 2inv(p+;g-)

con rompimiento cromo-

sémico.

46,XY,

inv(1p+;9-)

NUMERO DE INDIVIDUOS
AFECTADOS



TABLA X, - MICROANOMAL}AS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL,

AUTOR

Schmid

Rowley P. et. al,

Wingate

Wilson

Kadotani
Golob

“Rott

K&osaar

T'.- DUPLICACIONES.

1969
1971
1972

1973

L6,XY,Gp+

CARIOTIPO

L6, XY, g+

L6,XX,Gp+
46, XY,Gp+
L6, XX, Ag+

L46,XYg+

46, Xyq+

L6, XX,Gp+
L6, XX, Gp+
L6, XX,Cq+
L46,XY,Dp+
L6, XX,Dp+

- b6, XYg+

NUMERO DE

-2

INDIVIDUOS

AFECTADOS

1
1

Nownm

——



TABLA XI.- MICROANOMALjAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL.

DELECCIONES;;ENDORREDUPLICACIONES Y PRESENCIA DE SATELITES.

AUTOR ANO

Bishun et. al, 1968

Pérgament 1968
Wilson 1969
Rott 1972
Warter 1972

‘Kaosaar - 1973

CAR IOGRAMA

46,XX,Dsat
L6, XX
46,XX,Gsat
46,XY,Esat
L6,XY, Gsat
L6,XY, Dsat
L6,XY, Gq-
L6,XX, Gg-
L6, XX

L6, XX

L6,XY, Gsat.

- b6, XX, 17psat

INDIVIDUOS
AFECTADOS

1
1

TiPO DE ABERRACION

Presencia de satélites
Endorredupl icaciones

Presencia de satélites

Deleccidn

Deleccibn

Aberraciones secundarias
con un alto % de inter-
cambios

Ilnestabilidad del cromo-
soma X

Presencia de satélites

" 1 1



TABLA XI11.- ANEUPLO!DIAS REPORTADAS EN PACIENTES CON ABORTO HABITUAL,

AUTOR

Bishun.

Pergament

Wilson

Hsu et. al.

Rott

1968
1968

1969

1970

1972

CARI0GRAMA

L5, X0/ 46, XX
Le,xx, 1+ 2

46, XX/L7,XX,
L6, XX/ 47, XX,

46, XY/47,XY,

46, XX/ 47 , XX,

+C

+D

+D

+C

# INDIVIDUOS
AFECTADOS

TIPO DE ABERRACION

Monosomia por mosaicismo
Trisomia ?

Trisomia por mosaicismo
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MATERIAL Y METODO.-

Se estudiaron 30 parejas con diagndéstico clinico de
aborto habitual, con etiologia a determinar, la mayoria pre--
sentaban dos o mas abortos espontdneos, con hijos vivos o muer
tos y una pareja con un aborto y un producto malformado. . La

edad de los pacientes fluctud entre los 19 y 42 afos.

En todos ellos se practiéé estudio cromosGmico siguien
do la técnica modificada de Moorhead y col. Se tomé una mues--
tra de sangre periférica por puncidn venosa en un frasco'hepa-
rinizado (dos gotas en concentracion de mil U.I1/ml) se dej6 -
sedimentar aproximadamente 4 horas, después de lo cual se tomd
con una pipeta pasteur esterilizada el plasma con la capa leu-
cocitaria y se sembrd en un medio de cultivo para cromosomas ,
incubdndose 72 horas a 37C. Dos horas antes de cumplir las 72
horas se agregd solucidn de colchicina a una concentracién de
40 wg/ml, en sequida se centrffugaron durante 5 minutos a -
1000 rpm, decantando el sobrenadante y el botén celular sedi--
mentado se suspendid en una solucién hipoténica de KC! 0,074 -
molar en bafo marfa 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 botdn celular se suspendié en fija-
dor Carnoy preparado con tres partes de metanol y una parte de
&dcido acético glacial, se agitd con pipeta pasteur y se volvid

a centrifugar, eliminando nuevamente el sobrenadante, se agre-
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gd nuevo fijador, repitiendo este paso 5 o 6 veces, alternado
con centrifugaciones hasta obtener un botdn leucocitario libre
de eritrocitos, con el cual finalmente se hizo una suspensién
celular y siquiendo la técnica de "air dry“‘se hicieron las =
preparaciones, dejando caer tres gotas sobre un portacbjetos~
limpio y desengrasado previamente en alcohol 70, flameando la
Iaminilla, para lograr la fijaci6n de las células al portaob-
jetos. La tincidén se realizé con una solucidén de Giemsa du-
rante 10 minutos (soluci6n stock: 1 gr. de giemsa + 66ml. de-
glicerina + 66ml. de metanol; solucién de trabajo 1 ml. de so
lucién stock + 49 ml. de Buffer de Sorensen a ph 6.4) Tavéndo

las posteriormente con agua de la llave,

Las preparaciones asi obtenidas se valoraron al mi-
croscopio, conténdose el ndmero de cromosomas de 25 mitosis =
de cada paciente, con lo cual se obtuvo el niimero modal. Se to
mé fotomigrograffa a 10, a las cuales se les efectud cariotipo

siguiendo la clasificaciénlacordada en Denver en 1961,

A aquellos pacientes que por la técnica antes des~=
crita mostraron presentar una aberracién cromosémica se les =
practicé bandeo cromosémico siguiendo la técnica de Bandas G
de Wang (53): las laminillas fueron tratadas con 1).- solucién
de tripsina a concentracién de 0.0010 gr/ % disuelta en una sg
lucién de BFSCM, 6 2).~- con tripsina a concentracién de - = -

0.0125 gr/ % disuelta en BFSCM + 0.02 % de EDTA ( BFSCM: NaCl
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8.0 gr., KC1 0.3 gr., Na2HPOL 0,073 gr., KH2POk 0.02 gr., ==
Glucosa 2.0 gr. disueltos en un litro de agua destilada ) dy
rante un tiempo variable de 3~7 minutos en bafio marfa a 37°C,
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==
ranté Wright (sol. Stock: 0.8 gr. de Wright disuelto en 480
ml. de metanol absoluto; sol. trabajo: 1 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 mencig
nd anterformente, durante ocho minutos, después se lavaron =
con agua destilada. Se tomaron fotos de 20 mitosis a las =

que se les practicd cariotipo de acuerdo a la convencién de

Parfs en 1971,
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RESULTADOS

En la Seccién de Genética Humana del C.H. 20 de Ng
viembre del 1SSSTE, se estudiaron 30 parejas, fenotipicamen-
te normales, con diagnéstico clinico de aborto habitual y/o
hijos vivos o muertos, enviados por la Clinica de Esterilidad
del mismo Hospital. A todos se les practicd estudio citoge~
nético. De 28 mujeres y 26 varones se obtuvieron células pa
ra su estudio , fallando en 6 el cultivo y por no regresar -

al servicio no se le ha completado el estudio,

Los 54 pacientes presentaron un nimero modal de 46
cromosomas y con esta técnica a 8 se les encontré un carioti
po anormal aparentemente. A6 de éllos se les practicé ban-
deo cromosémico 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 corroboré la alteracién

de su cariotipo.

En total de las 30 parejas estudiadas en S de - =
ellas uno de los miembros de la pareja fué portador de una -
alteracién cromosémica estructural (ver tabla X111), dos fue
ron diagnosticadas sin ban&eo y tres confirmadas con esta =

técnica (ver tabla X1V),




TABLA-Xitt.-  RESULTADOS.- Logrados en matrimonios con dos o mas abortos

con hijos vivos o muertos.

NUMERO DE PACIENTES ESTUDIADOS | TOTAL DE INDIVIDUQS %
Mujeres Hombres ' CON ANORMAL IDAD
28 26 5 9.2

"Estudio efectuado de Enero de 1974 a Abril deA1975.
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vTABLAleV.- RESULTADOS, - PAREJAS AFECTADAS,

PAREJA EDAD ANTECEDENTES # MITOSIS
OBSTETRICOS ESTUDIADAS
B F 28 5 abortos + 70
* M 3] L muertes fetales 80
2 * F 31 2 abortos + 85
M 26 hijo vivo 30
3 F 31 1 aborto + 30
* M 29 hijo malformado 60
L . F 26 2 abortos "~ 30
. M 28 30
5 - F 32 2 abortos + Lo
M 32 hija viva

* Diagnosticados con bandeo cromosdmico.

30

CARJOGRAMA

Lo,
Le,

46,
Le,

46,
L6,

Le,

46, X

L6
L6,

XX
XY, t( 9g9-;Yg+ )

XX, 16qg+
XY

XX .
Xy, inv{4q-;p+)

XX/ 16,XX,t(2;C)
Y

XX, Dp+
XY

-~30-

OBSERVAC IONES

Hijo portador de
la alteracion.

Su mamé& es porta-
dora de la altera
cidn.

30% de células
afectadas
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PAREJA No. 1

Llegaron al servicio con una historia de cinco -
abortos comprendidos entre el primero y quinto mes de embara
zo y cuatro muertes fetales (ver pedigree No. 1), en. el pri-
mer embarazo el producto se murié a los tres meses de gesta=
cién, momificéndose y siendo expulsado hasta los cinco meses.
Es interesante observar que los cuatro embarazos que finali-
zaron en muertes fetales eran del sexo masculino. Se les =~
practicté estudio citogenético a ambos, en &1 se observé que
en el 100% de las células el cromosoma sexual Y, era tan gran
de como un cromosoma del par 18 (ver cariotipo No. 1), Al -
practicarle el bandeo se encontr6é una translocacién balancea
da no reciproca 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 L46,XY,t{ 99-;Yq+), Su =~
esposa en una célula de 70 estudiadas, presentd una translo-
caci6n balanceada no reciproca entre los brazos largos de -~
dos cromosomas del grupo D, se le practicé bandeo y no se ob

servd nuevamente la alteracién.



Pedigriee  # !

Pgrejoc |

lgfjli

5 6 78 9

L .3 Aborto 3 meses -

I .e "
. *
I 1o v u
L, 4.5.7
Ir.g

2 meses.
{ maes

abortos des meses
muertas fetgies de 6 meses de gesta

muerte fetal de 7 meses de gesto

1

o 12 13 14 15 16

46,XY, T 19— 3Yq+)
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PAREJA No, -2

lLa pareja, élla de 31 afios y él de 26aios, se pre-
sentaron al servicio perque sus dos (ltimos embarazos hab fan-
terminado en abortos de 5,5 y 3.5 meses de gestacidn respecti
vamente. Al hacerles la historia familiar informaron que te-
nfan un hijo de I afios fenotipicamente normal (ver pedigree -
No. 2) y que deseaban otro. Al practicarseles estudio citoge
nético, &1 resultd normal, 46,XY, pero élla en el 100% de sus
células, con la técnica normal se apreciaba que un cromosoma-
16 era mds grande, acercéndose en tamafio a uno del par 11 6 -
12 (ver cariotipo No. 3). Mediante bandeo se local izd que el
brazo largo del cromosoma 16-tenfa la banda paracéntrica du--

plicada (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 alteracidn,



Pedigriee 3= 2

Parejo 4+ 2

I .2 aborto de 5.5 meses de gesta : N
‘ ; - . i 46,XY, 16 q+
IL .3 aborto de 2.5 meses de gesta ) -

46,XX, 16 q4
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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 murié a
las 15 horas de nacer (ver pedigree No. 3) presentando las si
guientes malformaciones: asimetria auricular, hipoplasia de
conducto auditivo externo derecho, hipertelorismo, epicanto,-
leve exoftalmus, micrognatia, plieqgue simianc en ambas manos,
: ligera clinodactilia, queilopalafosquisis derecha, luxacién -
de cadera izquierda y mediante estudio post-morten se encon--
tré rifidén Gnico con dos uréteres. Se practicd estudio citoge
nético a la pareja, no pudiendo efectuarto al producto malfor
mado, La sefiora de 31 afios, presentd una cariotipo normal, -
L6, XX, pero el esposo de 29 afios, se le identificd un cromoso.

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

de las células estudiadas, considerdndose una inversidn peri-

céntrica. Con bandeo se comprobd que efectivamente era una

inversion pericéntrica de uno de los cromosomas del par b -

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

La inversidn también fué localizada en su madre,
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PAREJA No., 4

La paciente de 26 afios, se presentd al servicio -
porque sus dos embarazos habfan terminado en abortos del se--
gundo y tercer mes de gestacidn. Investigando antecedentes -
familiares de la pareja (ver pedigree No., 4) el esposo de 28
afios con cariotipo 46,XY, informé que su mamd se habfa embara
zado en 6 ocasiones, uno de sus embarazos termind en aborto -
esponténeo al segundo mes de gesta y tres fueron muer tes feta
Tes al séptimo mes de gesta, desconociéndose la causa, y su -
Gnica hermana viva también habfa presentado un aborto al cuar
to mes de gestacidn. Su esposa expresé que su mamd se embara
z6 tres veces, siendo el primero y tercero, abortos de dos me
ses. El1 estudio reveld que un 30% de sus células estudiadas,
presentaban un cromosoma del par dos mds corto que su compafie
ro y un cromosoma del grupo C ligeramente mds grande, por lo
que se conéidera que se trata de una translocacidn balanceada
no reciproca entre los brazos largos del cromosoma del par -
dos y los brazos largos de un cromosoma del grupo C (ver ca--
ribtipo No. 7) con un cariograma 46,XX/u6,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.




Pedigriee # 4

Pareja 3t 4

T «35Y 12 obortos de 2 meses de gestacion

I .8-i0 Yl muertes fetoles -de | mes de gesta

- I .2v 3 °  abortos 2y3 mases de gesta respectivamente

28

46,XX/ 46,XX , 1 { 29—;3Cqt )
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PAREJA No. 5

La pareja ocurrié a la Seccién de Genética Humana -
porque dos de sus tres embarazos habfan terminado en abortos-
del sequndo y tercer mes de gestacidn, teniendo de su primer-
embarazo una nifia de tres afios (ver pedigree No. 5). La sefio
ra de 32 afios refiere que su madre tuvo dos abortos espontd--
neos y las esposas de dos de sus hermanos héb?an preséntado -
un aborto espontdneo cada una, por su parte el sefior de 32 -
aﬁoé, manifestd que la esposa de uno de sus hermanos habia -

presentado dos abortos espontaneos.

El estudio citogenético reveld que él1 tenfa un ca-
riotipo 46,XY, en cambio &l1a en el 100% de sus células estu-
diadas se encontrd que los brazos cortos de uno de los cromo-
somas del grupo D eran tan largos como los brazbs.cortos del -~
cromosoma 18 (ver cariotipo No. 8) presentando un cariograma-
h6,XX,Dp+. Falld el primer estudio de bandeo, y como la pare

ja es forédnea no se ha podido repetir,




Pedigriee # 5

N Ol
£ O]
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N Ol
(D O—eraned
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I 3 ; 5 8 - 1 i2

Pdreja # 5
I[ 5".6 Abortos de 3y 4 meses de gesto respectivomente.
Il 2.4 Abortos de 4 meses de gestacion ‘ o
v BI 6.7 Abortos de 2 y 3 meses de gesta respectivamente
IH 9.0 Abortos de 2y4 meses de gesta respectivamente

46, XX, Dp +
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DISCUSION, -

Los resul tados reportados por los diferentes auto-
res nos muestran una gran variacidn en el porcentaje de anoma
1ias cromosdmicas encontradas en casos de aborto habitual --
(ver Tabla v ). Esto probablemente se deba a los diferentes-
criterios empleados, como fueron: a) paradmetros para seleccio
nar a los pacientes, b) las diferentes técnicas empleadas en
el estudio de los cromosomas, siendo la mayor parte real iza--
das sin bandeo, y c¢) interpretacidén de los cariotipos, tan va

riable de un estudio a otro.

Existen alteraciones que pueden ser detectadas sin
bandeo, como son: la deleccidn de los brazos cortos del par 5,
en el caso del Sindrome de Cri-du-Chat, y los miltiples casos
de trisomia del grupo G por una translocacién G/G y G/D en el
Sindrome de Down. También hay ocasiones en que 1a longitud -
de los brazos cortos o largos entre homblogos es tan diferen-
te que se descarta una desespiralizacidn, identificadndose co-
mo -una aberracidn estructural constanfe, razén por la cual se
incluye en este estudio las aberraciones estructura]és de las

parejas 4 y 5,

La reciente introduccidn de técnicas de tincidn es.
peciales aunadas a digestidn .protéica o denaturalizacidn, per

mite .una mejor identificacidn de los mismos, asi como de sus
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partes. Cambios aparentemente pequefios, dentro de la morfolo
gfa del cromosoma, pueden ser revelados como rearreglos mayo-
res, en algunos casos, siendo probable que un ndmero de pa- -
cientes con un cariotipo aparentemente normal puedan portar -
aberraciones balanceadas: por ejemplo, translocaciones con -
fragmentos intercambiados, aproximadamente idénticos en longi
tud, pueden algunas veces, con estos nuevos métodos, ser de--

tectados.,

Las investigaciones cromosémicas de 1075 pacientes
estudiados, de ambos sexos, con aborto recurrente que apare--
cen en la tabla V, informén que 95 presentaron una alteracidn,
o sea un porcentaje promedio de 8.4%. El mayor nimero de las
aberraciones fueron microanomalias, 49 casos de 90 reportadbs,
como son DP+. 17ps, Agq+ y Ygq+. Treinta presentaron transloca
ciones, siete aneuploidias por mosaicismo y cuatro fueron in-

versiones pericéntricas.

En el presente estudio se encontrd que 5 de 54 pa-
rcientes valorados tenian una alteracidn, lo que representa un
9.2% de nuestra poblacidn estudiada, siendo dos de esas alte-
raciones translocaciones, dos duplicaciones no reciprocas ba-

lanceadas y una inversién pericéntrica.

En 1967 Court Brown reportd que la presencia de --

translocaciones en la poblacidn general se encontraba en 0.4%
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(1 en 255). En cambio, al revisar las publicaciohes referen--
tes a aborto habitual la incidencia de translocaciones aumen-
té a 2.7% (1 en 35), considerando 8sto, 1 de cada 18 parejas-
con antecedentes de abortos recurrentes podrian portar una -~
translocacidon balanceada. En el presente trabajo la inciden-
cia fué de 3.7%, | de cada 15 parejas, esta diferencia de por

centajes probablemente se deba al tamafio de la muestra.

Las translocaciones no reciprocas son mas .frecuen=-
tes que las robertsonianas y han sido descritas en todos los
grupos cromosdmicos, interviniendo principalmente los grupos-
C y D, seguidos por los grupos G, A, B, F y E respectivamente

(ver Tabla Vil).

Translocaciones no reciprocas envolviendo cromoso-
mas del grupo C, han sido reportadas por diferentes investiga
dores, observéndoée con mas frecuencia las que se realizan -
con cromosbmas del grupo D (2, 23, 54).‘ Jacobs las observd -
en pacientes subfértiles (23). Una translocacidn entre dos
cromosomas del grupo C fué observada por Niebuhr (34) mien- -
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 -~
transiocados 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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Basandonos en la bibliografia revisada que reporta
las translocaciones no reciprocas involucrando cromosomas de
los grupos A y C, nuestro caso de la paciente de la pareja #4
es la primera registrada, Al ser localizado un mosaico del -
30% de células afectadas, sugiere la idea de una mutacién post
fecundacidn, dando la posibilidad de formar gametos afectados

en un 15%.

Pero translocaciones de cromosomas sexuales a auto
somas son raras, Khdur (24) reporta una paciente con fenotipo
femenino --portadora de una translocacidén de los brazos lar-
gos del cromosoma Y a un X, (46,XX,t(Xyg+), detectada con ban
das ¢, C y G-- que tenfa una niﬁé normal y 4 abortos del pri
mer trimestre. La posible explicacidn, dice el autor, a que
no se manifieste el cromosoma Y, se deba : a).- a querse haya
translocado al X inactivo, y b).- a que el contenido masculi-
nizante se-localiza en los brazos cortos y no en los largos.

El mismo autor reporta que Frund encontrd una translocacidn

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

un cromosoma B en un paciente con disgenesia gonadal. Otros
autores han reportado el cromosoma Y con duplicacidén 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 -
cromosoha se observaba con una duplicacidn de brazos largos .

Sin embargo, al practicarse el bandeo, se observé que se tra-
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taba de una translocacién y no de una duplicacidn, aparentemen
te también la primera reportada entre un cromosoma Y y un cro

mosoma 9 asociada a aborto recurrente,

La pregunta que surge es, si en realidad serédn 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 reciprocas, tiene varias consecuencias, ya que
en el cambio puede haber una pequefia pérdida de material gené
tico no descubierfa mediante las ténicas existentes que expli
carian algunos abortos en portadores de cariotipos aparente--
mente balanceados, o también provocar la formacidén de gametos
anormales con duplicacién o deficiencia de material genético-
(Esquema A) en donde solamente un 25% de la descendencia se--
ria normal; el 50% presentaria duplicacién o deficiencia y el

25% presentarfa una translocacidén balanceada.

En el caso del paciente de la pareja #1 {(pedigree
1) 1a deficiencia o duplicacién del material del cromosoma 9
es aparentemente letal, pues no han logrado tener hfjos vivos,
considerdndose la monosomia parcial mds letal que la trisomfa
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 baianceado
Espermatogonia

Probables gametos

9 X 9q- X 9q- Yg4
. Mujer Normal Hombre Mujer Hombre
Cigotes resultante A . . . ‘
|qot‘s resultantes Trisomia parcial Monosomia parcial Translocado balanceado

';ESQUEMA‘A.- "PROBABLE GAMETOS DEL PACIENTE DE LA PAREJA N°! CON CARIOGRAMA
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portado.cuatro que presenten inversiones pericéntricas (ver -
tabla 1X), aunque en la literatura han sido encontradas aso--
ciadas a diferentes padecimientos. Sin embargo, la presencia

de una inversidn no se ha demostrado en forma concluyente de-
bido a problemas técnicos. Hsu reporta una mujer con una in--
version del cromosoma 2 (p+;q-) con tres abortos, una muerte-
fetal y un hijo con miltiples malformaciones (17)., Bhasin en
contrd una inversidn en un cromosoma A 1 de un paciente cuya-
esposa habia tenido dos abortos (2). Wilson publica los estu-
dios efectuados en cuatro generaciones, en donde a B miembros
de la familia se les encontrd una inversidn pericéntrica del
cromosoma 4, siendo hasta la cuarta generacién que se presen-
tdé un nifo no balanceado, propésitus del estudio (56). La in
versién pericéntrica de un cromosoma Y Ffué reportada por Lu--
cas. (27). Gametos no balanceados pueden resultar de entrecru
zamientos énorma]és dentro de la inversidn y la mayoria ser -
causa de uﬁ cariotipo no balanceado, evento aparentemente ra-
ro. En el presente caso, pareja #3, el hijo con malformacio-
hes no fué estudiado, no siendo posible confirmar la presen--

cia de células no balanceadas,

La identificacién de la longitud de los brazos lar
gos .del cromosoma Y, satélites del par 17 y dobles satéTites-
del cromosoma G, no es dificil, mds problemdtico es el diag--

néstico de los casos Gp+, y Dp+. En-el diagndéstico de la pa-
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ciente de la pareja #5, se siguid el criterio adoptado por =
Kaosaar, que considera que los brazos cortbs de los acrocén=w~
tricos estarian tan largos como los brazos cortos de un cromo
soma 18 y mds intensamente tefiidos de lo normal para que se =

considere una duplicacidon (21).

En el caso de la paciente (pareja #2) con dupiica-
cién de la banda paracéntrica.de los brazos largos del cromo
soma 16, en un principio se considerd una translocacién, pe=
ro al practicarle el bandeo no se identificd un segundo cro=
mosoma involucrado, La posible explicacidn a sus abortos po
dria estar en la diferente carga de genes letales que resul=

ten de la meiosis debido a posicidn diferente.

En el material del presente estudio la incidencia~
de anormal idades cromosdmicas es significativamente més eleva
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 inversionés
es fdcil de explicarse, pero el papel de las microanomal fas no
lo es. Algunas podrian ser verdaderas translocaciones en don-
de el segundo cromosoma no se identifica. Las microanomalfas-
siempre estdn conectadas con cromosomas o regiones de cromoso
mas que son heterocromdticas (21). Se ha sugerido que regio=

nes heterocromdticas pueden ser diferentes en pacientes con

microanomal fas, debiéndose sus abortos a estados no balancea
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dos de estas regiones, Tampoco puede descartarse la posibili

dad de que los abortos se deban: a).- a genes letales, b).- a
aberraciones estructurales no detectadas con las técnicas ac-

tuales, c).- a mosaicos gonosdmicos, 6 d).- a aneuploidias

por mosaicismo.
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CONCLUSIONES:

Los resultados encontrados en-el presente estudio
sugieren la idea que las aberraciones cromosdémicas juegan un
papel importante como causa de aborto habitual, situacién =
que se correlaciona con los trabajos reportados en la litera
tura, por lo cual un anélisis cromosémico 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.,

| k c).- En familias en donde unoc o mis niffos presen==
ten malformaciones causadas por aberraciones cromosémicas = =
que estén reportadas dentro de un sfndrome conocido o con un

cuadro clinico nuevo.

En caso de encontrar alguné anomalfa cromosémica -
debe valorarse con la mayor exactitud, mediante las diferen-
tes técnicas de bandeo, para poder ofrecer un consejo genéti

co adecuado),

La pareja que manifieste la presencia de una abe--
rracién cromosémica puede acudir a la prueba de amniocente-~
sis, que resulta de la valoracién citogenética de las célu=~

las fetales efectuada entre las 12 y 15 semanas de gestacién,
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Importante es sequir con el estudio de més parejas
que permita localizar probables portadores de aberraciones -
cromosémicas, que puedan ser la causa de sus mdltiples abore
tos. El conocimiento de este tipo de alteraciones conduce a
la pareja al enfrentamiento de su propia constitucién genéti
ca, llevando inherente como resultado del consejo genético -
que se les otorgue conducirlos a la realidad, eviténdoles in

terminables consultas, derroche indGtil de dinero y especula-

ciones no fundamentadas.

De vital trascendencia en este tipo de valoracio=-
nes es llegar a compaginar las aberraciones cromosémicas -
-tanto del producto como de los padres- con su expresién fe
notipica. Estos cinco pacientes localizados en el transcur~
so del presente estudio preliminar, son fuente valiosa de in
formacidéi para recabar conocimientos sobre expresién y loca-
lizaci6n de genes de un determinado cromosoma, ya que al lo-
grarse el estudio citogenético de un producto malformado se
puede correlacionar la deficiencia cromosémica con su expre=~

sién fenot{picaf

Por lo anterior, consideramos importante seguir de
tectando parejas con este tipo de problemas que permita obte

ner esta informacién.
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R ES UMEN

Se estudiaron 30 parejas, fenotipicamente normales
con djagndstico clinico de aborto habitual y/o hijos vivos o-
muertos, a todos se les practicd estudio citogenético y al en

contrar alteracidén cromosémica se les practicd bandas G,

De 54 pacientes, 28 mujeres y 26 hombres, se obtu-
vieron células para su estudio, 49 de &llos presentaron un ca
riotipo normal y 5, 3 mujeres y 2 hombres, fueron portadores-
balanceados de las siguientes aberraciones cromosémicas’es- -
tructurales: 46,XY,t(9q—;Yq+) 5 W6, XX/46, t(2q~;Cq+); L46,XY,"
inv(bg~;p+); 46,XX, 16q+ ; L46,XX, Dp+, o sea, un 9.2% de la
pob]acién estudiada. Probablemente esto explique la causa de

sus abortos.
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