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El hoabre y todos los seres vivos estaaos sujeto• 
continusaente a caabios aabiental•• que e tr•v•• del tieapo han 
aodificado y originado las diferentes especies. Le capacidad 
adaptativa conlleva a que cada una de ellas adquiera una 
aorfoloqia, una fisiologia y un aodo de sobrevivencia auy 
particular, todo esto a expensas del aaterial hereditario. 

En los últiaos afio• se han tratado de dilucidar lo .. 
aecanisaos y la• fuerzas que riqen la división celular. 
particularaente, durante los estadios de la recoabinaciór> 
croaosóaica. Es •••· procesos coao la condensación, l• 
aapliticación y la orqanhación de secuencias, a pesar de ne 
intervenir directaaente, tienen una función auy iaportante en la 
integridad celular. Dichos procesos •• han correlacionado con lo" 
tipos de secuenc¡las localizado• en sitios especifico• de lo" 
croaosoaas huaanos. 

Con lo• adelanto• citoqenéticos empleando las diferentes 
técnicas de bandeo y los estudios de bioloqia aolecular, •• h• 
venido visllllll>rando una nueva etapa acerca del aecanisao por el 
cual los croaosoaas adquieren una variación aortolóqica, aun 
entre individuos, en especial, en el cariotipo huaano. Esas 
variantes o poli90rfisaos son relativamente frecuentes en nuestra 

•población y en general •• observa que no tienen repercusior. 
alquna sobre el fenotipo. Sin eabarqo, se ha visto, en diferentes 
poblaciones huaanas, que no son variaciones sin sentido y que 
pueden afectar el desarrollo noraal. 

un gran núaero de trabajos postulan que existe una relación 
entre poliaorfisaos croaosóaicos y enferaedad, especialaente, con 
el riesgo de abortos espontineos consecutivos. La presencia de 
infertilidad en nuestro aedio tiene una alta prioridad en su 
estudio, ya que alrededor de lS\ de todas las qestaciones 
terminan en un aborto espont6neo. De estos abortos, la aayor 
parte son cro11osómica11ente anormales. Adem4s, si la pérdida 



repentina del embarazo constituye un problema muy perturbador, no 
sttlo para la pareja, aino taabi•n para la permanencia de la 
.. pecie b~, •• ittport.nt• conocer au etiloqia. 

En diferent .. tral>ajoa d• varia• poblaciones, ae ha tratado 
d• eatablecer una correlación entra ••tos poliaorfiaao• 
croaoaoaicoa y el rieac¡o da p•rdida fetal recurrente, en 
eapecial, con al taaal\o del croaoaoaa Y. P••• a ello, lo• 
r••ultado• aon contradictorio•, ya qua cada población ea avaluada 
con •todo• arbitrario• y, al coaparar pacientes con c¡rupos de 
individuo• noraalea, no •i••pre axiat• una diferencia 
aic¡nificativa: ú• aün, al coaportaai•nto da ••t•• re9ionaa ha 
aido poco eatudiado. 

En el Servicio de Gan•tica del Hoapital General de R•llico 
ssa wi c¡ran porcent.j• da loa paciente• aon reaitido• por cauaa• 
de infertilidad, por lo qua •• conveniente realizar estudio• para 
tratar de dfte.rainar la etiol09ia del aborto habitual. POr tal 
110tivo, loa objetivos de ••t• tral>ajo fueron: 

a) Eatablecar un llétodo adecuado de cuantificación para 
l•• rec¡ionaa polill6rficaa de hatarocroaatina conatitutiva de lo• 
croaoaoaas buaano• 1, 9, 16 • Y. 

b) Detarainar la frecuencia de lo• poliaorfismos 
cr-•óaicoa an Wla auaatra de la población •••tizo-aexicana de 
la ciudad de R•xico. 

e) Indac¡ar ai exiate o no una correlación entre ••to• 
.. rcadorea y pareja• de aborto habitual, en coaparación con un 
c¡rupo teatic¡o d• pareja• f•rtil••· 

d) contribUir a extender el conociaiento de la etiol09ia de 
los poliaorfieao• cro110aóaico• a nivel cit09en•tico y aolecular, 
aai coao au repercuaión •obre la capacidad reproductiva del 
individuo. 
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La eetructura y función del 9eno•a eucariont• •• ha 
••tudiado detallad ... nta en las ültiua d<k:adaa. La obHrvación 
al •icroacopio del contenido nucl .. r describe una tr ... reticular 
auy fina diatribuida en toru hetarQ96naa, lo qua indica la 
ex.latencia da r99ione• aapeciallzadaa para realizar una función 
daterainada. Bllpero, no •i91'ifica que loa nücl- d• todaa laa 
linea• celular•• y aün da cada .. pecta preHnten •l •iaao aapecto 
-rfol69ico, por lo que M ha poatulado una relación entra la 
viaualiaación nuclear en intarfaH y la expresión 9an•tica. 

Zl término •cromatina• fué introducido en 1882 para designar 
la porción teAibla del ndcleo, al describir la tranatorución del 
.. tarial nuclear en haca• lonqitudinalaa. La oroaatiaa (Cr) as un 
co•plajo da nuclaoprotaina• conatituido por icido 
da.oxirribonucl•ico (!:*A), icido ribonucl•ico (RJIA) y proteinaa. 
La• protaina• intaractllan coordinada y aincrónica•ant• con loa 
icido• nucleico• y entre ella• para controlar y raqular la 
actividad 96nic:a. Las proporcione• relativa• da la• protainaa, 
DKA y RJIA d• la cr varian de acuerdo al tejido, aapecie y ••todo 
da preparación. Durante al ciclo celular, al DllA tiene que Hr 
replicado, condaneado y aa9raqado a cada una de las c•lula• 
daacandiantae, con lo cual .. perpetda la aapacie (l). 

La condanaación del DllA dependa de la praaancia de protainae 
bAaicaa que IM'Utralizan la• c:arqaa ft99at1vas (grupos fosfato) de 
loa Acidoa nucléicoa. Aai, la ralactón DNA/IUIA-proteinas 
determina la aatructura da la cr. La usa da Cr contiene casi el 
dobla da proteinaa qua de DIJA. La• protainas son de dos tipos: 
"•to ... , qua .on llUY b6aicaa y ao Jaiatoaaa. uaualHnte hay un 
poco 114• de biatonaa que da DMA por peso. La proporción de las no 
hiatonaa, con respecto a la• histonaa, •• ligeramente •enor paro 
de aayor variabilidad. La cantidad de RJIA ea aenor de 10l del DNA 
y tal vez co•prende cadenas l2s: ~ qua no han sido liberadas, 
ein descartar la poaibilidad que exiatan aoléculas con funciones 
eetructuralea. La interacción DHA-hiatonaa eatA bien 
caracterizada, pero aique en duda ai las no histonas tienen una 
función estructural en la co•pactación de la cr (1-3). 

J 



l'lllr .. tudiOll en ~· politénic:o• de Dro•P¡!hila •P· •• 
utablecl6 lniclal8ente qu .. taban fonada. por .Ultiplu hebra• 
dupla da mrA (ftelria pollnmaica) • •o owtant•, 1XP9rlMnta. por 
autorradl09rafia • lnterca9111o da croa6tlda• baraana• (IC8) 
._traron qu cada cn.Atldll comprende una •ola aolecula da DllA 
(ftelria uniMalca) (1,3,4). 

&l fu••• poaibl• .. dlr la 10119ltud del DMA del 9anoaa 
~.MU t:andria aproxiuclamenta doa .. tro •• ln_lntarf ... , un 
n~l- con un dlAMtro da 5 )11 contl- uta extraordinaria 
centldad da mrA. &l lo CG1111Ar1110• OrcJanhado en 46 e~•. 
cuya talla en Mt:afaM • da 2-10 ,,., debar6 contener •1',000 J19 
da mrA •l ~ ... paquallo y -73,000 )11 •l ... CJl"and•· Da 
uta -ra •l utarlal 9enético, an •• .. tado a6a co.ndaMaclo, 
tandr6 una coapactacl6n da -10,000 vaca• (1,4). 

La• bl•t- - prota1na• b6aica• con carcJa poaitlva y 
pruentu en toda• la• ~lulu eucarionu.. son rica• en arcJinina 
y llaina y por la cantidad relativa da cada uno da ••toa 
.. i~cidoa .. claaificen en 5 tipos (1-5). 

La• biatona• 81 t191111l un paso aolacular da 23,000 daltones 
y aon la• a6• Malea• (30t da llalna). La• 81 d•·-ifal'Oll .. Un 
muy relacionada• an aacuancia. Ad ... a, axl•t• una variante (85) 
•n avu, reptil•• y clartoa anflbioa y aparentaaanta ••U auMnta 
•n lavadura• (1•5). la.• otr .. bl•tonaa, H2A y HZ& •on li9eraaante 
rica• en llaina, •l•ntra• que 83 y 84 aon rica• en arcJinina. 
Tienen un pe90 aolacular da 11•16,000 daltonaa y carca da Z5t da 
aus .. ino6cidoa aon b6aicoa • lnt•ractdan con al DllA para formar 
al primer nivel de OE'l)ani1aci6n di la Cr (1-3). 

La• bi•tonaa aufran llOdificacione• durante al ciclo celular, 
tal•• coao acetilaci6n, ••tllaci6n, foaforilaclón y ADP­
riboallación. La ••lección de un ptquello ndaero de rea1duoa de 
cada biatona indica que la reacción •• ••pacifica, lo cual •• 
relaciona con •tapa• de 11duración (1). 

La pr•••ncia d• la• cinco el•••• de hi•tona• en lo• 
aucariont•• •u9iara un avento antiguo, que ha evolucionado por 
divarqencia de Mcuencia• duplicada• y repre•entado inicialaent• 
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por una aola protaina da unidn al DHA. su axiatencia iltplica una 
9ran aatabilidad aatructural. ta• biatonaa rica• en arqlnina aon 
laa 114• conaarvadaa avolutivaaanta. La• li9ar ... nta riQa en 
liaina paracan babar evolucionado ... r6pido qua laa antarioraa y 
laa rica• en liaina en un orden da .. qnitud aún 114• r6pido (1-5). 

La• protainaa no biatonaa co•prand•n una proporcidn 
ligar ... nt• ••nor qua la da hiatonaa, con un paao .. 1acular da 
10-110,000 daltonaa. lluaatran una taaa d• recambio auparior a la 
da laa biatonaa1 alguna• paraiatan aacaaoa •inutoa y otra• aon 
tan ••tablea como al DllA. Participan activ ... nta en funcionaa da 
aintaaia y raparacidn del DlfA, aintaaia y dagradacidn da IUfA y 
protainaa y •~adiando o ali•inando grupoa acetato, ••tilo o 
foafato. Tallbi6n, participan como co•ponantaa estructural•• da la 
c•lula (actina, •ioaina, tubulina y tropo•ioaina) (1,6). 

El contenido ndclaar asta organizado en una aatructura 
lla•ada •fibra d• cro•atina•. Al iniciara• la condanaacidn 
cro!IOSÓllica, cada crom6tida conatituye una fibra enrollada o 
OrGllOD ... (1). Varioa modelo• han tratado d• explicar CODO esta 
fibra (:Z0-30 nm d• di6•atro), •• or9aniza para tonar un 
croDo•o••· La• •icrografiaa alactrdnicaa la describen co•o 
nudoaa, irregular, binchada y abultada. Si la ... a pro•adio da 
una fibra equivale a -5.95xlo-16 g/)111 ~ 29t y la ... a saca da un 
linfocito hu.ano a -45x10-12 9, entonces una fibra de cr tandr6 
-7.6 cm por ndcl- (4). El alto grado da a.paquet .. ianto del DllA 
hace suponer qua la fibra b6sica d• 30 nm posee un nivel da 
orqanizacidn supraastructural. 

Estudios con difraccidn de rayos X y •icroacopia alactrdnica 
confiraaron la presencia da una estructura periddica en la er 
(cuerpos •nu•). Esta particula fue 11 ... da Duol-•oaa y contiene 
-200 paras da bases (pb) da DlfA, con un dUmatro da 6-8 nm y 
unida• por filuentos de DNA d• 1.5 1111 de di6Jletro. Pero al 
ali•inar Hl, la particula central o •core• llega a contener -140-
146 pb y al filamento qua las une •• •l DHA d• unidn o •linker•. 
Tal estructura se ha observado coDo •cuentas de un rosario• 
(1,2,5,7) (Piqura 1). En cada particula central el DNA adquiera 
una nueva conforaacidn, qua produce una inflaxidn cada 10 pb y 
una hiperhelicidad al interaccionar con las histonas (3). 
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La utructura dal nucleosoaa fue inferida por ltornbarg y 
lllWJ en 1974, a partir de la• propiedades cro.atoqrAficaa de la• 
bi9tonaa. bta H compone por un oct4-ro da hiatonaa, rodeado 
por -200 pb da m!A. 11 ~ro conaiat• da do• 110li6clllaa da cada 
biatona (aacapto 81). Las hiatonaa 82A y 828 foraan d1 .. roa y 83 
y 84 forman tatrA•aroa (7) (Fi911r• 2). Alqunoa trabajos 
demuestran qua 81 H locali•a en al punto en donde antra y Hl• 
al mlA da la part1cula central. La función da 81 •• dar una 
utructura polar a la part1cula, lo qua permita l~ foraación da 
estructuras da ordan superior al condanaar la fibra da cr (Fiqura 
3). 11 arraqlo del OllA condiciona la estructura del nuclaoaoaa al 
enrollar•• cerca de dos vueltas sobre el octA•ero, con un 
di ... tro da -110 A y una altura de 55-60 A (3,7) (Fiqura 4). 

La 81 produce el auparrenroll .. ianto de la fibra de 10 nm en 
una da 30 nm y un uipaquatamiento da 40 veces au lonqitlld. Se ha 
visto que existe un arre9lo continuo de loa nucleo•o•a• 
11 ... do Hlemoi .. , con -6 nucleosoaaa por vuelta. Bato• qiran en 
foraa helicoidal y foraan un Anqulo da -60º entre la• cara• de 
nuclaoaomaa adyacentes (Fiqura 5) (2,3,5). 

La fibra de cr en loa periodos Gl y G2 foraa alternadamente 
aaaa pequellaa o •1oopa• y aaqmantoa extendidos, loa cuales 
ascienden a -1,000 por qano .. haploida. latos loopa •u•atran una 
apariencia nlldoaa, con un diAmatro de -20 nm y dado qua 15-lH de 
la Cr •• OllA, un nudo debe tener -2-2,500 pb (3). Se ha observado 
que al remover las prote1naa de un cromoaoaa en .. tafaae queda un 
araazón central o •acaffoldª rodeado por un halo de DHA. El halo 
consiste de •uchaa aaaa, cada una (35-100 Jm) anclada a la baH 
del araazón central. 11 anAliaia de la estructura central revela 
un predominio de dos proteinaa de 135 y 170 (topoiao .. raaa II) 
Silodaltonea, la• cualu foraan al parecer el eje central (2,5). 

Ciertos hallaaqoa auqieren que la localización da la• 
hiatona• •• indepencUente de secuencia. Ho obstante, ae ha 
observado en otras reqionea que existe un fenó•eno lla•ado 
•p11aainq•, donde muestra que loe nucleoeoaaa no ee ubican al 
azar. late reconocimiento no sólo ae da en secuencias altaaente 
repetitivas o aecuencia• en •tandea•, sino tambi•n en secuencia• 
dnicaa. QuizA alqunae de ellas ae hallan preferente•ente en 
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•itio• donde la• inflexiona• del llllA rodean al oct69ero, llientra• 
que otra• son excluida• (2,5,1). El •plla•inq• .. foraa en •itioe 
donde la unión DllA-~ro HU impedido por la presencia ele -
hi•tona• asociada• a una -.icia Hpecifica. Zllpero, no .. 
conoce •i el •pba•il'l9• H un evento fortuito producto de lu 
propiedad•• confo1r9acionalH del nucl- o •i expone cierta• 
secuencia• para interactuar con factoru de regulación (5). 

Sl comportamiento y di•tribución de la• bi•tona• durante la 
replicación alln .. ~ro. Zllpero, .. han propue•to tr•• 80d•loe 
que explican la se<¡reqación del oc:U.ero. Uno con .. rvativo que 
Htablece que loe ~ros prHxi•tentH peraanecen en una 
cadena y loe lk llllltQ en la otra. otro propone que el oc:U.ero .. 
con .. rva parcial .. nte, ...,req6ndose tetr6Jlero• y reorqaniz6ndo•• 
al adicionar nueva• bi•tona•. Y •l últiao, aenciona que el 
octllaero .. dill'Jl'99ª en hi•tona• individual••• la• cuale• •• 
inteqran al azar con la• nueva• para foraar el octáaero (1,2). 

La tran•cripción •• localiza particularaente en la Cr 
dispersa y participan hi•tona• aodificadaa, no histona• y RNA, 
con propiedad•• fisica• diferente• a la• reqione• condenaada• o 
inactiva•. Tanto lu .. cuencia• activa• coao la• inactiva• (85t) 
.. tán orqaniaada• en nucl-aa• y .. po•tula que la• histona• 
inactivaban la• aecuencia• codificant•• (3). Eapero, la• 
ob••rvacion•• en 9ana• ribosóaico• de Qro•pphila sp y l&noRlla •P· 
confiraaron que •l .. A •• encontraba coapletaaente "de•nudo•. Sin 
eabar90, cuando ••to• 9en•• aon tranacritos, el. núaero de 
nucleo•oaa• •• noraal. De iqual aanera, en 9enea de 9lobina y 
ovoalbúaina d• pollo, tanto la• ••cuencia• activa• coao la• 
inactiva• poaHn nucleosoaa•, lo que !aplica que ••to• últi­
aon d••plazadoa al pa•ar la RNA poliaera•• y reor9anizado• 
inmediatamente deapu6a (2,3). 

Taabi~. •• ba vi•to que exi•ten •reqionea hiperaen•ible•• a 
DNasa I, localizada• en •itioa donde la enziaa tiene una alta 
probabilidad d• corte (100-200 pb). Eatas 9eneralaente flanquean 
el extreao 5'(1,000 pb) de 9enea activo• y pueden eatar presente• 
aá• de un aitio por 9en (2, 5). Al parecer la -tilación rec)Ul• la 
expre•ión de lo• 9ene•, ya que 5t de loa r••iduoa de citoaina son 
aetilados. Priaero, por la adición de un 9rupo 5-11etil a la 
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cito.inll que altera la interacción llllA-proteinaa (represores o 
activador-1 y ~. porque las secuencia• ricas en quanina y 
cito.inll (GC) modifican la conforaación del DllA B (DllA 1) (5). 

Por otro lado, al inicio de la división celular ciert­
sa99antos o cr0110•0••• •• tiftan _.. intan••••nta qua otros, 
debido a que esUn nlativ-te ... condensados. Este fenómeno 
da contraccHn diferencial fue definido - llletaropi-•i• y 
Mto9 fueron 11....SO. bataroc~•· •iantras ciu• a aqúll­
que aa tillan anifo~ta aa lH llamó aucromoso .. • (9). 

Por lo anterior, la lllatarooromatiaa (HC) aa dHiCJll& c:o.o 
aquellas re11ionas del mk:lao que muaatran una uyor condensación 
y tinci6n (bateropicnoai• positiva) , en interfase, -~ro no an 
talofaae. u -~tiaa (IC) se da•iCJM - la• aona• da •nor 
grado da condensación y carant.. de bataropicnoaia. Adaiaia, la 
IC aa condensa an matar ... y anafaaa y la HC adquiera una Mnor 
condensación (10-lJ). a.ta asincronia entra aatoa dos ciclos fue 
u ... da alociclia (U, U). En interfase, ciertas zonas puedan 
forur agr99ados da .. terial qenetico danS&Mnta taftidos 11 ... dos 
ol'ClllDOaatroa, algunas v.caa asociados al nucl6olo. •i•ntraa qua 
en •tafaaa, •• visible un qr6nulo muy taftido o o~ -
parta integral del c~ (1,2,U). 

Loa aatudios da •icroacopia electrónica revelan que al 
contorno nuclaolar .. incoloro (nuclaopl••-> y .. t6 constituido 
por fibrillaa fina• (IC) con a9r99ados danao• (cr0110Centroa). U 

HC consiste da la• •i-• fibru da nuclaoproteinaa qua la ac:, 
orqani&adu da tal .. nera qua panitan astados alternativos en al 
aipaquatamianto da la c:r entra interfase y •itosia (1,2). ~cbo 

aa bable da qua al mlclao durante la intarfaaa H ancuantra an 
reposo. zato .. arrólwo, ya qua .. en ... -nto cuando aa 
realiaa la principal actividad 96nica: la aint••i• prot6ica. 

Se ba confiraado qua la Cr tiene un orden dentro del nllclao. 
En intarfaaa, •tafaH y talofaH ••t6 unida a loa co11¡1lajoa da 
poro nuclear•• (laainilla anular) • Paulatina•anta la nueva 
envoltura nuclear foru una estrecha asociación con vaaiculaa 
plana• y cr-. Aai, loa era.oso .. • •• condensan en la 
profas• hacia al interior da i.a .. llbrana nuclear por •llltiplaa 
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aitioa de unión a laa luinillaa anular••· otras observacionaa 
•UCJiaren que eatoe aitioa en loe cr090aa.aa aon eapecificoe y con 
unidad .. funcional••· cada una con un patrón de unión distinto. 
Una o doa l .. inillaa anulares .. ban encontrado incorporadu a 
laa aHa de un c~ro. Por otra parte, •• ba llegado a la 
conclusión de que cada cromó9ero participa en la dietril>ución de 
la Cr de -ra oro¡ani&ada daapu6a de la telofaH. La M9brana 
nuclaar far.a con la• luinillaa anulares puntos d• iniciación de 
replicación y prvv.. la orientación c~ica de telofaM a 
interfase. Ad••Aa, la •••brana nuclear puede proveer a loa 
Cr090S09lla de une unidad funcional, el aiaetocoro (4,14). 

La BC .. adhiere a la ..-brana nuclear inerte o •1 .. ina• y a 
laa porcionaa intranuclear•• de la .. triz nuclear. Eata unión 
parece exclusiva de laa aecuenciaa ricas en adenina y ti•ina (ATI 
(cro•óaeroa) para interactuar con una proteina no histona 
especifica, la cual pudiera aer la reaponaable del 
auperrenrolla•i•nto. Actual•ente •• postula que el DNA de 
replicación tardia •• qen6tica•ente inactivo (RC) y que •• 
condensa en la superficie interior de la aembrana nuclear inerte, 
en la l .. ina y alrededor del nuc1"olo. El DNA qen6ticaaente 
activo (EC) •• localiza centralaente unido a la •atriz 
intranuclear y asociado a un complejo de ribonucleoproteinaa 
(RlfP). Por ello, loa cromoaomaa preferente•ente heterocroa6ticoa 
H ubican en la periferia (X inactivo• y cromosoaa Y) durante la 
••tafaae. Ad••Aa, exiat• una asociación de la He con loa 
cromocentroa y cromó-roa. Tambi6n la RC ea importante para la 
atracción y alinea•iento de cantró•eroa (cen) con cen y de 
telóaeroa con telóaeroa por la• fibras del huso acro•Atico (14). 

La Cr sufra caabioa en au .. paquetuiento durante el ciclo 
-lular al adoptar diferentes niveles de oro¡anización, con un 
grado de co•pactación de -50 veces. Dado que el qrado de 
empaquat .. iento de un croaoaoaa es -7,000, aon necesario• por lo 
-nos dos órdenes a6a de condensación de la fibra aolenoidal (2). 

Estudios con cromoso•a• de condensación prematura (CCP) 
evidencian la existencia de un ciclo de condensación cro•osómica 
durante el ciclo celular. La eatructura de los CCP revela que en 
la etapa de Gl se establecen los cambio• confonnacionales de la 
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cr. Aun cuando la cr no H condensa durante el periodo S, se han 
ob9ervlldo cromo90llas pulveri&ados con r99ionee no condensadas 
correapondientea a sitio• de replicación. Por lo tanto, hay 
diferentes tiellpOS de replicación cro110a6aica, siendo el cen el 
1Utiao sitio •n replicar••· l!n G2 loa CCP son lsrqo•, su 
condensación inicia poco deaputs de la replicación y alcan&an su 
llAllillO en .. tafaH. l!Sto demuestra que el ti .. po de condensación 
de la cr .. dependienta de eecuencia (15). 

Diversos factores, cOllO la actividad de la fosfcinaaa de Hl, 
H han •tri.buido que repercuten con el inicio de la condensación 
de la Cr. Otros, aon por un caabio conforaacional de la 
diatribución de las bistonaa ricas en li•ina, las cual•• .. unen 
a reqionea AT. latudioa de la interacción entre DllA e. bistonaa 
confiraan que la• colas ricas en lisina son las responsables de 
la formación de estructuras de orden superior. Asiaisao, la 
proteina AZ4 (interfase) sufre una conversión a H2A (aitosis) 
durante la etapa Gl. otro factor atribuible es la transición 
reversible de qrupos SH a puentes s-s que ayudan a la 
condensación de la cr (3). 

Se ban propuesto varios aodelos que explican la c-pactación 
de las fibras solenoidalea a l•• diaensionea de un croaoaoaa. El 
modelo lla.ado de •1a fibra doblada• (Du Prav, 1966) aenciona que 
antes de la replicación, cada croaosoaa conforaa una larqa fibra 
da daaoxirribonuclaoprotain•• (DNP). Este fibra se plieqa al s&ar 
rapetid ... nta sobra si •i•aa en foraa lonqitudinal y transversal 
basta conforaar la crollAtids. l!ata últiaa, replica durante el 
periodo S con uno o llAs replicones, lo que da luqar a dos 
croa6tidas har11anaa unida• por raqionaa no raplicadaa. l!n 
profasa, aabaa crollAtidaa aa doblan para foraar los croaoaoaaa 
unido• por al can. Loa can replican antas de la anafaae y •• 
produce la aeparación de las croa6tidas. En profase y aetafase 
la• fibraa hijas ae doblan en foraa reproducibla de una 
generación a otra. Y en talofaaa, las croaAtidas se desdoblan 
para adquirir au posición nativa en la interfase y unidas a la 
aeabrana nuclear (16). Esta aodelo ha aervido de base para 
proponer nuevos llOdalos da la estructura croaosóaica, a pasar de 
qua arróneaJl8nte planteaba la replicación del cen en la anafase. 
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Stubblefield y Wrang (17) SUC)irieron que la conatitución 
croaoaóaica eataba formada por aúltipl•• aol•cul•• de DllA y 
unida• por la parte centromrica; no obatante, ute y otroe 
--s-1- poli~icoa aon ya obaoletoe. 8lllt y cola. propuaieron qua 
l•• croaitida• tianen una orqaniaación auy aancilla. El doblado y 
enrolluianto an aaaa forma una .. tructura cilindrica, hueca, 
re9ular y lar9a, con un di6aatro de -400 na llaaado 
•auparaolanoicle• (11). 

otro aiodalo propone qua en una croútida la fibra de cr aa 
plieqa en aaaa para formar loa crollómeroa (cromoaoaaa •1ubruah• 
de anfibi-) • En un cr- alarqado, loa cromó-roa - bacan 
a6a paquallos y dal9adoa. En cubio, cuando - contraen, aumentan 
de taaallo y .. aaocian entre ai haata no diatinquiraa. Al parecer 
toda• la• conexione• entre croa6tidaa hermana•, incluyendo •l 
cen, aon aaaa autuaaente extendida• y anclada• en la croaAtida 
beraana opuaata por unionea aalinaa, puentea s-s o enlaces 
modificado• durante el ciclo celular (4). 

Adolph y cola. (19) deacubrieron que loa croaoaoaaa da 
~lula• Bel.a aantianen au eatructura d .. pu6a d• r .. over hiatonaa 
y no hiatonaa. Laa proteinaa raaanentea (lt) rapreaantan un 
•armaaón central•, que conaerva la .arfoloqia da loa croaoaoaaa, 
al cual •• une el DHA. Al tratar con nucleasa aicrococal aata 
armazón .... para del DNA, formando una aatructura fibrosa con 
-noa da o.1t de DlfA y aparante .. nta ain biatonaa. 

Paulaon y Lauali da.aatraron qua loa croaoaoaaa librea de 
hiatonaa adquieran una forma expandida con aaaa da 10-10 )UI a lo 
larqo de un armazón central, loa cual•• foraan un •halo• de 
fibraa danaaa longitudinalea (20). No obatante, llaraden y i:.a ... 1i 
propusieron un aodalo 11 ... do de •aaaa radialea•, donde la fibra 
d• DNP se dobla en aaaa y en foraa radial con la• baaaa 
nitroqenadaa coao •1• central. Pero al tratar loe cro80aoaaa con 
h•xi1'n glicol •• obaarvó una eatructura radial y ai .. trica 116• 
co11pacta, con fibra• da -50 na de di6-tro, l•• cual•• continúan 
unida• al araazón central (21). 

Sin aabarqo, Okada y Coainga aencionaron qua cuando loa 
croaosoaaa se aujetan a cualquier aanipulación, la• fibra• 
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central•• tienden a aglo•erarae. Deapués de tratar con 
etilandinitrilotatracetato dosódico (ED'l'A) cr090ao .. s aislados y 
~11llaa aitóticaa, las ltllP .. tiften llnicaaente en la periferia de 
loe Cn90- y sin observar ninqün az·-zón protéico cuando .. 
aliainan laa hi•t- y .... para el DMA (18,22). 

Canfor.e loe croeoaoaaa •• condensan, las bases nitrogenada• 
de las asa• quedan en el interior. A aayor distancia entre una y 
otra, .. foraadn cr096aero. cada vaz úa qrandea . para producir 
al patrón da bandeo. La condensación final •• da en el centro y 
an laa aaaa parif6rica• (aodelo de aaaa cra.olléricaa) (18,22). 

Maica99Jlta axiatan 3 tipos da aodaloa para la estructura 
croaoaóaica: 1) un armazón central prot6ico que aa~tiane la 
continuidad da loa aisaoa, 21 cr0110aoaaa donde la continuidad •• 
aantenida sólo por al DllA y 3) estructuras interaediaa donde la 
asociación de ciertas prote1na• (hlatonas o no hiatonaa) ayudan a 
conforaar al c~- (3). En algunos niveles da or11anización 
croaoaóaica, la• estructuras dependientes de secuencia •• 
aanifi-tan por la patr- da bandeo. 

Loa procacliaiantoa da Unción para producir un patrón da 
bandeo c~ico paraiten su identificación individual. Bata• 
bandas .. ori9inan por variaciones locales y reproducibles da la 
ultraestructura, ya qua tratuientoa con diferentes reactivos 
producen un ai11110 patrón de bandeo. Pea• a que •• conoce poco de 
la foraación y ori9en evolutivo da las banda• cr~aicaa, .. 
ban propu .. to variOll llOdeloa: 1) una distribUción diferencial del 
D•A y un aayor aapaquataaianto de la Cr, 2) re9iones que 
contienen o carecen d• ciertas secuencias o concentraciones 
variabl .. de rA9ionaa AT o ce y 3) producto de las variaciones en 
la asociación del lllA y las protainas no histonas (1). 

Bl aecani.-o da bandeo está detarainado por una ca.posición 
difaranclal da pb y una extracción preferencial de protainas 
c~c!llicas (23). Al parecer la naturaleza altaaente hidratada 
da las f lbras da cr rapraHnta sólo un aoaento an el aecanisao de 
bandeo. Da los ~• úa C011pactos (aatafaaa) hasta los ús 
larvoa (profa .. tardia), existe una división de una banda an dos 
y la aparición da otras an raqionea que careclan de ellas (18). 
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TIUlbi6n n ha viato que cada e~ an •tafan ti- una 
ncuencia idantificabl• da crGlldaaroa grandaa y paq11allos 0 En loa 
ero.o-. bimal\09 a11iat• un total da 500 cromdmaro• y 320 banda• 

ob9curaa y clara• por g•n- baploida. C:.da banda obscura/clara 
tandria un promedio da 200 g-• ntructural .. , ai aauai- que 
al ba.br• tiene -30,000 g._ .. tructura1... Bl anlliaia con 
autacionaa inducida• augiara qua •l nllMro total da gana• n caai 
ifJWll al ~ro da cromd9aroa. Laa banda• poaitivaa (croaóllaroa) 
y nagativaa (aapacio• i11tarcroaoa6ricoa) aatln en la· aiaaa 
proporción y M .. tiaa qua 55t del vol~ cro.oa6aico •• fibra. 
haato qua loa croaóaeroa aon aatructura• qua •• aaocian 
flcil .. nta con loa crClll69aroa vacinoa, l•• agrupacion•• entre 
utoa peraltan la viaualisación da la• bandaa .. tructural•• (4). 

Quial la viaualiaación da alguna• banda• aaa producto da un 
arreglo oblicuo d• crol1611aroa para foraar fibra• longitudinal•• 
an npiral. Rn baM • la utructura fibroaa da loa cro-•oaaa, M 
han propuaato traa bip6t••i• para la producción de la• banda•: a) 
diatribución diacontinua da la cr en laa croaltid•• y regulación 
da cro86Mroa, b) afinidad•• quiaicaa especif icaa diatribuidas a 
lo largo da laa cr.-ltidaa qua puedan coincidir o no con la 
distribución da loa croaóMroa y e) ragionaa reaistentes a la 
axtracci6n por difarantn 99911taa qua son reaponaabl•• d• la 
C011P11ctaci6n diferencial (4). 

·Yunia y cola. propuaiaron un aodalo qua explica la 
.. tructura cro.oa6mica baaado an la diatribución da la HC. La 
llet-~ ooaatltutlva (BC C) , foraada por granda• ir••• 
obacuraa, M coepona da -ncias alt-nta rapatitivaa. Bata, 
.. localiaa an ragionaa da .oaatriooi6a prt...rla (can), reglo••• 
•• ar,aalaa•oras auolaolaraa (BOR), regiones da ooaatrlool6a 
.. oaaearla (b) y posiblaaanta an regiones taloa6ricas o 
intercalada con la ac. Las llOR, aacuancias duplicadas •an tand .. • 
da loa ciatronaa riboadllicos 11s y zas, aa evidencian cOllO una b. 
otra• b M encuantran eapaciadaa por Be y tal vez repranntan el 
sitio de otroa g-• en tandea, tal .. COllO loa dal DHA riboa6aico 
(rDllA) 5S o loa da laa bistonaa (11) (Figura 6). 

CoaincJs explica qua la aatructura croaoa6-ica •• una babra 
duplex de DllA (20 1 de diiaetro), la cual interacciona con la• 
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1ti.e:- para prollDcir la •tnlCt.ura Matea de la Cr en interfaM 
(100 A ele cU.lm9tro). r. fibra .. cmipacta basta loqrar i&na 
.. tructura aolenoldal da 200-soo A. Posteriormente, 6ata aa 
orplllsa en .... o cramdlleroa producto ele la aaociactón antra 
revi- AT (nplicaciélft tardia¡ y protalnaa no biatOlllla da la 
•tru M1Claar. 81 mA que n -tra entra l•• ..... ..u 

· ~to prlactpal-ta por recilona GC (rapUcaclón ca.pr->. 
h probabla qua croll6aaroa pequeftoa ae ••ocien para formar 

5Hroa ~ ( ........ G) en 109 Cl•H-'I •taf6ai009 (JJ). 

A au vea, Yunta propuao qua aaaa y fibra• ele cr .. pliegan 
para for.ar loa Cl -· p-Uf6aicoa. Sn prof ... tardia, lu 
fibra• _u.,.... inAr--• u- una o ua bandas crmatidic:aa 
dellAS y fotMn ele a-u para coutltuir una ban4a ~·· ltataa 
llelldaa -u- un nm.ero ahilar de .. tructuraa ª" aaa que 
nprnant.an a laa bandas C poaitlvaa (H). Debido a que •taa 
ütt.u replican tardl-ta y - ricas en mA llOderadulenta 
repetitivo, .. PMibl• que la me iatenaiar no ,_.. una tuncHn 
.pnica (23,24). Por otro lado, laa bandas claras (G neqatlvaa) 
- altl• prefarentaa da bl.bridac16n con m -jaro (.alfA) o 
con a•• pracuraoraa, por lo qua la• f ibraa airtendidaa an 
intarf... no •t6n ordm\adaa al asar y repreaentan lu uidadea 
1nf_1_1_ (24). 



n:r. • a 1 • 1 • o r. 1 e v r. a a • • 
• • ~ • a o e a o • a ~ :r • a. 

A. Aln'ECEDDrl'U RIS'l'ORICOS. 

DI L a 

Al principio, tanto en planta• cceo en anlaoal .. , llniCAllellt• 
fueron observada• ..... de Cr tellida• inta-te. Su natural•&• 
y función no fueron entendidos h••ta que Heita (25) elucidó que 
••tas •rea• eran rec¡i- que permanec1an condensadas durante 
aitosi• (1). 116• tarde, H vió que la HC duplica tard1aaente y la 
zc no. otro• trabajo• revelaron la pre .. ncia de do• tipoa de RC: 
una localiaada en posición id6ntica en lo• croaoaoaaa hoaól090• 
11._da •beterocr09lltina constitutiva• y otra que varia en au 
••tado de condensación en diferent.. tipo• celular•• y ••tadio• 
de d ... rrollo U._da ·-~-tlu f-1tati•a• (HC P). Amba• 
son •i•ilare• en ••tado condensado durante •l ciclo celular y 
••incron1a en la replicación. Empero, tienen auy poco en coalb\ y 
.. consideran independiente• (t,26). 

La conden .. ción y la alociclia •• aanifie•tan de diferente 
forma de acuerdo con el tejido o .. tado funcional del orqaniaao. 
Por consiguiente, •• eapeculU»a que la HC •• 114• que un ••tado 
una •u•tancia que pod1a potencial .. nt• transforaar•• de EC a HC o 
vic:ever•a. Adeai•, .. propullO qua toda• l•• 1onaa croaoaóaica• de 
duplicación tardta eran de He. Empero, •• obHrvaron raqion•• 
con •1nteai• aaincrónica da DNA que no eran heterocroll4ticaa y, 
al contrario, hab1a RC •in replicación tardta (12). 

Sin eabargo, no fua ha•ta que Brovn propu•o en definitiva 
dos tipo• d• Re: 1) la Re e que aparece desde la• pri .. raa 
divi•ione• del ci9oto y H diatribuye an foraa equivalente en lo• 
cra.osoaa• ho116l09os y 2) la HC P que •• ori9ina en ••tadioa al90 
••• avanaado• de la eabrio9•n••i• y que reaulta de la 
inactivación da uno d• lo• doa croaoaoaa• X en laa heabraa (10). 

La localización de la HC ea aiailar en loa croaoaoaa• de 
difarent•• e•peciea (cen, telóaeroa y adyacente a laa NOR). Se 
encuentra taabi•n en lo• cro•o•o•a• aeicual•• y croaosoaa• 
aupernuaerarioa. Entidade• individuales de HC al9una• vece• ae 
coabinan unaa con otra• para foraar a9lo.eracionea aaorfa•. En 
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e:~• .lndi•idllalu, COl9Wmente c:o11prende qrandu bloque• o 
•epento• e•pac:iado• por IC. Por el contrario, pequeño• 
fr~ de BC pueden hallarse en la EC ( 10) • 

111 c:roaoaoaa Y y el cen de lo• deaA• croaoaoaa• de 
prqwopbila •P· ••t6n fomdo• por HC. lata• regiones son 
1-riu para su Y iabilidad, por lo que .. supuso que la HC 

era 9en6ticaaente inacti•a (10). Pero el ballasgo de gene• 
intercalados en ..tu 6iwa. y el ~nociaiento "91 •efecto de 
posición o varle9ac:i6n•, J11U90 en duda la noción de la inactividad 
qP!ca (10,U). •o obetante, .. definió a la BC e como un tipo 
diatinto de Cr y H ad'udicó el téraino estructural para evitar 
ul aabigüedad. Poateriol'98ftte, con loa inlcloa de la biologia 
-lec:ular N elucidó que la BC e ataba foraada por Diia .al~t• 
repatltlyo, principalaente, D•& ••téllta (DllA aat). l•to• 
reaultadoa fueron corroborados a6• tarde por bibridaclón J.D aitll 
en preparacionu de variaa especie• aniaal•• (11). 

A partir de ••t• aoaento un 9ren nllaero de técnicas 
citogen6ticaa, autorr.dioqr6fica• y, principal-nte, -l•culare• 
ban contribuido en descifrar el c09p0rtaalento y la co.posicl6n 
de la BC. Lo• r••ultado• indican que po••• ••cuencia• 
g8Mti-nte inactivH y que no ti- un efecto directo aobre el 
fenotipo. Sin ellber90, no seria •orprendente encontrar que 
pudiera tener una función auy iaportante en la requlaclón de la 
expresión 96nica ~ sabiente en toda• la• especies. 

• • Bl'f lllOCllOllATillA 
oaIG!ll. 

FACULTATIVA: PROPIIDADBS, PUllCION Y 

11 concepto de la HC P aurqió de la necesidad de definir el 
coaportaalento de uno de loa croaoaoaaa X de las hellbraa de 
... itero• y de la inactivación del coapleaento haploide de origen 
paterno en alguno• insectos (cóccidoa): en alabo• casos, lo• 
procesos de beterocroaatini&ación tienen grandes aiailitudea. se 
aanifieatan durante la eabrioqén••i•, eapecificaaente afectan a 
uno de 109 bcm6loqoa y e•t6n relacionado• con la deterainación 
aexual. Dada• aetas analogiaa, loa croaoaoaaa condensados 
resultantes en a.boa fen69enoa se identifican coao HC P (12). 
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Los prt.era trabaj08 llObr• la HC r - enc.ainaron a -tudiar 
la conatituci6n cro•o•6•ica da una aabandija •acbo. Lu990 
introdujeron el concepto de •companaaci6n de do•i•• para 
aplicar la expnai6n 9'1lica U9ada al c~ X en Drp•mbil• 
ap. Sin embar9o, cuando la •yor atenci6n -tuvo enfocada al 
~ X da ... uar- (10,26), condujo a la bip6ta•i• da qua, 
en c6lulaa r-inaa, uno da loa cremo-• X H inactiva durante 
loa pri-roa a•tadi- Ulbrlonarioa para c:ompenHr al doAja da 

loa ~• HJNal- entra allboa -- (Lyon, 1961) (27). 

uno de loa fen6-noa ••• conaptcuoa reaultado d• la 
batarocrcmatiniaaci6n, .. la condenaaci6n de la HC r. En l•• 
b•mbraa de ... tferoa, el cromoao•• X •• un acü•ulo 
bataropicn6tico p09itivo, el cual - llaudo •cromatina aexual• 
(Cr S) o •cromatina x• (Cr X) • Se idantific6 al ob-rv•r un 
•l•-nto danaamente tellido en •l nücleo de l•• c6lul•• nervio••• 
da un 9ata. zata cr a o •corp119cu10 de aarr• reault6 -r un r•S9o 
caractar1•tico de laa c6lul•• r-ninaa d• ... 1reroa y no del 
9rado d• actividad celular. En 9eneral, auel• adherir•• a la 
....,rana nucl .. r, taner di .. naionea de 0.1-1.1 ¡,aa y formar 'una 
-tructura bipartida unida por una r99i6n central d• EC. La 
frecuencia da Cr X en l•• c6lulaa varia de acuerdo al tejido y 
-taclo funcional da la c6lula. El nümero da corpüaculoa equivale 
al nü••ro de cro•o•o•a• X ••noa uno (nX-1), aunque tambi6n 
d•p•nd• del nivel de ploidia. Por conai9uiente, lo• ••choa 
norul•• (XY) de ... 1fer09 que tienen un aólo cromoao .. X carecen 
da cromatina -...Ul. En tanto que l•• hellbraa normal•• (XX) 

poaHn a6lo un corpüac:ulo (12). 

En ... 1reroe, la inactivación de uno de lo• cromoao•• X 
neutrali&a la doble cloei• de 9anea li9adoa al X d• la• hellbraa. 
Varios ••tudioa c:oapruaban su exiatencia: entre eatoa - .. nciona 
que loa producto• 96nic09 da la 9lucosa 6-foaf ato d••hidr09enaaa 
(G6PD), foafo9liceratocina•a, •-2-•acr09lubulina, factor•• 
antihemol1tic08 A y B y otr08, li9adoa al cromoao .. X, •• hallan 
en cantidad•• ai•ilar•• en ambo• aaxoa (12). 

Vario• •odalo• han tratado de explicar •l procaao da 
inactivación del cromoao.. X: •) la axiatencia da un factor 
epiaómico, b) la praaancia da uno o -'• 9anea en al X qua 
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controlan au actividad 96nica, c) la preaencia de un 9en 
autoadaico '/ dJ l• ccaibinaci6n de .ol«:ulaa activacloru y un 
aitio ~tor en al CJ: •:•- X (12). 

.. aparición d• la cr X ••ftala •l proceao d• 
beterocrc.atinluci619 durante la ..tlriog6neaia. En el bClllbre, el 
oorpllaeulo apa~ entre loe 12-1' di••• una vea que el buevo u 
u illplaat:.-lo. Admú, .. u aparici6n no .. •iaalUnea en todos 
109 tejidoa, •ino .- en al~ (pl•centari•I .. !1168 p~& que 
llll otroa (bf.gado, inteatino, WllC\llo iuquel•tico y cardiaco) ... 
cr X .. c:uali~ de lu ~lulu amAtlcaa, paro no da lH 
pn11nal•, ya .- loa dos crema•-• X de la hembra .. Un 
elonqadoa, lo CUlll lndlca que Ulboa ..un actlvoa (U). 

Al~ .. tudloe enalútl- indican que la lnactlvacidn del 
X ocurre en lo• pri•eroa eatadio• ellbrionario• ante• de la 
diteranclaci6n tiaular (mórula). J.oa prl9eroa evento• aon aa el 
trofoectodanlO, 9eCJUiclo por el endodanlO primitivo y, finalMnta, 
por el ectodenlO. otroa uflalan que la 1nactivaci6n en tejido• no 
embrionari- no •• al aaar y que el X paterno .. el que .. u 
preferenci•lMnte inactivo. ..ta 1Utbo inicia la repllcaci6n "'8 
tellpr-nta que el X activo, lo cual • opu .. to a lo encontrado 
en «:6lulu .amau-. Al pa~r ute -.ni- varia de \lft 

tejido • otro. Al911no• dato• contradictorio• en c•lul•• 
9emina1.. b- (actividad de la G6PD) •UCJieren que uta• 
derivan d• c•lul•• ellbrionari•• con. X inactivo y que la 
reactlvac16n .. inicia al •1- tiempo que la .. toai• (26). 

Cierto• 9enea, tal•• como X9 y STS (51, utili&ando la 
ectlvldad de la ••t•roid• aulfat••• y G6PD eacapan de 1• 
inactivaci6n total. Ad••••• •• b• de•oatrado en •ujere• con 
Dlatrofia lalacular da ~ (U911da al XJ que ••ta noJldn no 
••t• aujeta a la completa inactivacidn. Wo obatante, •• ba 
81199rldo que •1 centro da inactlvaci6n .. u loc&li&aclo entre lH 
Rbandaa Xq11~2-q21.l (26). 

Co•ill9• au9l•r• la unión del cro•o•o•a X a un aitio 
eapecifico de la ..-rana nuclear c:cmo un factor r..,ulador da la 
actividad 96nica. Este crOllOaOlla .. mantiene funcional, •i•ntraa 
que todo• lo• de••• X ae tr•n•forman en beterocro••ticoa • 



inactivos (23). Aa1•i1ao, la .. tilación acoplada a un •i•ta9a de 
retroali .. ntación .. ha propuesto ~ un .-canill90 reciulatorio. 
Loa llOdeloa úa recient.. H basan en hechoa comipl-ntarioa 
tale• - aberrecionea c~icaa, unión a 8allbrana, prote1naa 
no bi1tonaa, mlA Z y .. tilación del DlfA (Z6J. 

La •ayor1a da la• bellbraa da •a•1feroa presentan un 
e~ X da replicación tard1a, aipero en alqunaa eapeei .. 
(lllall!:m) p!aede baber COlllSulAción ain replicación tard1a. 1111 la 
...,ri~nuia (96rulaJ de conejo, el cromoacaa X pueda carecer de 
condensación y replicar tard1 ... nte. si bien la condensación y la 
replicación tard1a 90n doa propiedadaa .uy coincidanta1, hay 
ca-, COllO en 1- anteriores, en que auelen .. r independientes 
(12). Bn mucboa -1faroe, el cr~u X representa cerca da 5t 
del COllPl ... nto baploide y en alqunoa caso• baata un lOt (h ... tar 
dorado y chino), 15t (Microtu• oreggniiJ y 2ot (Micrgtya ~) 
del ge-. &atoa ban conservado al X original a partir da un 
anceatro ~. sua granda• di .. nai- .. explican por una •aria 
de duplicacionea durante au evolución (28J. 

El inicio da la replicación del X inactivo H retraaa tanto 
que aUI banda• a (replicación temprana) coinciden con la• banda• 
G de otroe crcmoao.11a. Una vea iniciada, la taaa ea .. yor que al 
proaedio en la c•lula. Reportea reciente• evidencian qua la 
99CUancia de replicación, con raapeeto a la1 banda•, no 1i .. pre 
.. la ai- en 1- cromosou1 X inactivo• de la• diferentes 
~lulaa de un •i•ao individuo. Algunoa eatudio1 aobra perfil•• de 
raplicación da croaoaoaaa X anoraala1 en diferantaa tejido• 
taabi•n indican variacionea dependiendo del tipo celular (26). 

Diveraoe .. tudioa aobre la BC P de•11e•tran que, a diferencia 
da le BC e, no e1t.t tora.da por aecuanciaa altaaente repetitivas. 
Esto no ai911ifica que la Be P excluya la existencia da RC c. Por 
el contrario, H aaba que loa croao1ou1 X da la .. yor1a de 101 
... iferoa po ... n una pequeAa región de BC c. Pero en otro1, coao 
L. ABUll. st del .. terial del X ea da HC e (121. E1 poaibla que 
el proceao de beterocroaatinización facultativa i•plique un 
callbio da tipo prot•ico y/o da IUIA aaociado al DNA (12). 

Por otro lado, 1e ha visto en ave1 y serpientes que el 1exo 
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-1ino .. '-"J..,.tico (ZZ) y el f-ino beteroqa.tot:ieo (Zlf) • 
La úniQ especie en av .. que ~nta cr X u GAl1l&a dQM•ticua 
lapero, loa resultados son contradictorios, puesto qua al 
corpú8culo lo ban identifiQdo en beabraa y no an .. cboa. Bn 

alC)llM• Hrpientea H ba observado que la cr X .. atribuida al 
c~ •. DI anfibi09 y s-=aa no .. ba visto aún un ra8CJo 
•i•ilar a la Cr x. Pero en varia• especias de insectos y 
crustáceos H ba po9tulado au exiatancia (12). 

Pinal•ante, •• aau.. que toda especie cuya• ci6lula• 
pnHnt:an corpl19cllloa aiailaru a la cr X posean t.ulbHn RC P, 
aunque al911M da ellu - H ajuta a la definición clAaiQ. 
Tanto an Hrpientaa - an ave• .. i9J10ra al -nto de au 
aparición durante la evolución, ui - su probat>l• ~aociación 
- al f~ de ~ción da doaia. Me.U, la probabilidad 
de qua exi•ta Re P an la .. yoria da laa ••peciaa •• todavia una 
intarroo)anta, ya que 1- -ltadoa son confu- y .. desconoce, 
en all)Una• de ellas, cual u al - batarc19ami6tico (12). 

c. l'llOPIIDlllJU DB La Uf&IWICllQllA'l'IllA COllSTI'l'U'l'IVA. 

La Be e tiana una aari• da propiedad•• tala• co•o 
condanaación, diatribución particular, inactividad 916nica, 
dupUQción taEdia y ~ncia a aaoeiarae con otra• regiona9 da 
llC. E•ta• .. ban 911Pleado para definirla y diferenciarla da la ac 
r. Me.u, Mtudioa bioquimicoa y molecularaa d-atran qua .. ta 
campueata por -ia• corta• repetidas •an tandea• •ilaa de 
vaca• (D•A aat). Por conai911iente, la ac e adquiere otra• 
propi~ illportantea que .. diac:utiran .u adelante. 

a. Condanaaci6n. 

toe cr~• bimanos parecen C090 fibra• haterocroaatica• 
que var1an en CJl'adO de plec¡uianto y condensación dapandiando dal 
tipo celular. Se upacula qua la 8C IÍ• una auatancia y no un 
utado y qua la fibrilla condanaada de HC •• la unidad citológica 
fund ... ntal da la HC e y no el ·cromocantro (12,29). 
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cultivos de tejidos -•tran que -· c6llll•• tienen 9\ly 
pocos cro.ocentros, aientra• qve c6l11l•• no Cllltiv•da• po-n 
qrand•• bloquu da Be. Por bibridación .in ~ M ha .S-trado 
qve •l mlA .. t H localh• an loa cro90Calltroa de lH aegundas y 
••U di-inado en el nücl- da la• c6l11l•• activas. llO obstante, 
la dbtribuci6n y la cantidad de DllA Ht de aJlbos CJ1'Upos .. 
aiailar. Adeús, la -yoria de los sllbtipoa de DllA .. t aparacan 
an la c:r condensada de la• pr1-ras y en la no condensada de las 
aegundaa. Esto indica qve la BC e pierde Sil identidad citol69ica, 
pero no Sil identidad q111aica (12). 

Por otro lado, en c6l11la• de la 9l6nd11la tiroid .. de 11... 
UEMU, la ac: e foraa qrandu bloqu .. betaropicn6ticos. gapero, 
deapu.. de utiaularl•• con tirotrofina bipofiaiaria, la BC e 
pierda condanaación y la b•t•ropicnosis (12). Taabi•n, por 
aicrograf 1•• electrónica• avastran vna asociación con n11cl•olo• y 
llM capa de c:r condensada Clll• anvualve a la -abran• interna 
n11elear, lo que pueda traur•• da la aisaa estructura (30). 

b. Di•tribllción en •l Genoaa (Heterogeneidad). 

le ba daaostrado an difarantu especies vegaul•• y aniaalaa 
q119 la HC e po- llM di•tribllci6n batarog•nea en el ganoaa. En 
allJllM• de ella• H localha preferanci•l-nta en loa can y 
talóaeroa. Inicialaente .. deterainó •11 llbicación an baae a la 
diatribllci6n de la• b, allllqll• pronto H obHrvó que no toda• la• 
b correapondian a HC e y vicaver .. (12). 

Pard11e y Gall (31), al eaplear por pri .. ra vez la t•cnica de 
hibridación .in aai&. ragiatraron llft patrón ua exacto da la 
diatribución croaoaóaica d• la BC c. Sin eabargo, aólo ae 
••tudiaron al911na• eapeci•• debido a que laa t•cnicas eran 
coaplejaa y relativaaente costo•••· Al perfeccionarla•, se 
obHrvó llM coloración positiva en la• regione• foraada• por DNA 
aat. Eatas, por •1 becho de encontrar•• preferente-nte en lo• 
cen recibieron el noabr• de balldaa e (32). Esta ultiaa pronto •e 
adoptó coao rutina por au facilidad y bajo coato. i. llbicación 
teloallrica e intersticial es poco frecuente en auchas de eaus 
••pecie• y a6a que una regla, conatituye una excepción (12). 
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Trablljoe panleloe con otroa •todoe de tinción (tienda• c-
11) indicaran que la dl•triJNc:ión bateroq6nea prev•l-. MA• 

tarde, •• ob•ervó qua la 11ran banda e dal cro•o•o•a 1 •• 
citold!Jl~ta heterogénea '/ con do• entidades diatintaa: e-u 
poaitiva '/ c-11 ne9ativa. Aunque ••taa aon con•tante•, la 
diatribuci6n relativa y proporción varia en diterent .. cr0909Cllaaa 
1. Tal beteroganeidad tallbi•n .. b& encontrado en la banda e d•l 
cro11CJ•- 1, al COlll'&l:'ªrae loe patronea de laa bandalJ C, C-11 y 
~ (dilñ&lllcina A,/4'•6-di .. idin-2-fenilindol) J26). 

a. evidente que vari- cremo-• axbJben beteroganeidad al 
aipl-r varioe .. todoa de tinción. Por otro lado, con al uao da 
endonuclN... de r .. tr1cci6n .. ha corroborado taabi•n la 11ran 
bataroqanid.ad de la BC c. La correlación entre la l~UsaciOn 
citol69ica y lo• ra•ultadoa •olecularea ••tablee• que ••t•• 
r..,iona• poaeen aecuanciaa 1111y betaro.,6neaa ubicada• en reqion•• 
particulares (centra.érlcaa). El 91:ado de varlüilidad, por lo 
tanto, pueda conaid•rar99 eepecie-eapecifica (26). 

c. Inactividad Gllnlca. 

J1n Jl.. Mlenpr11Yr, el an6llaia genético 1111eatra qua la 8C C 

del X H halla caei libre d• .,._ (llOlo contienen un 11•n u ... do 
•bobbed•, el cual afecta al t ... llo del vallo da la -ca> • Jrn 

contraste, 1- doa tarcioa reatantaa contienen •• de un centenar 
da 9anea q11a controlan loa ra..,oa fenot1picoa. Por otro lado, •l 
uia y otro. vegatalaa poseen cro.>aoaaa aupernu.erarioe: ••toa 
aon pequ911oa, batarocr096ticoe y puedan variar an cantidad entre 
.. peciaa, •in CAllbioa fanot1picoa (12). 

11 efecto de poaición, la indiscutible iaportancia dal 
e~ Y pan la fertilidad y el balla&90 da algunos .,.,,.. 
activos inaartadoa en regionaa da HC, augiaren qua eatoa aiti09 
no ••t•n carente• por coaplato da actividad 9•nica. Por 
consiguiente, eata fenOlleno pueda ••r reaultado de callbioa en la 
aaociación da un 11•n con otros y no de la vecindad da dicbo q•n 
con la HC. Puaato que •l cr0!80aoaa Y de IL. aelanoqaater contiene 
paquaAaa cantidad•• de DNA alt ... nt• repetitivo, •• poaible que 
al factor de fertilidad ••té controlado por una r99ión da EC 

intercalada en la HC e y con actividad génica (12). 
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Por otra parte, les variecione. en le cantidad da HC e eln 
efectot1 tenotlplc:os indican su ese&N o nula actividad 9M1c:a. 
otroe deSCldlriaient- revelan que no sólo caraca da 9-· .tno 
que, .iD xm, el D11A altaaenta repetitivo no H traMCrille (U). 

d) Replicación Tardia. 

Por autorradioqratia .. ba ob9ervado que la Re e en el 
Al~tee 'I en •l centeno .. de replic:acldn tard1a, lo que 
demlleatra que ea un tandlaeno 9aneral. Mo obstante, otroa estudi­
en diterent .. especi .. (aosco, rana y rata da laboratorio) han 
revelado que: a) uistan 6rua da replicación tardia que no 
correapondan a ac e, b) la He e no aieapre •• de replicación 
tardia 'I c) existan b tanto de replicación teaprana coao tardia 
(éstas torwadas o no por HC C) (U). En conclusión, .. aauae qua 
le rapliceción tardle ea una propiaded frecuente, pero no 
conatante ni exclusiva da la Re c. 

La replicación y le condsnsación no aon estado• fijos. Se he 
visto que loe cambios en el croao._. X durante el desarrollo 
qerainal 4IOll aodificacionea de lea hiatonaa y no biatonaa. Aai, 
cuando linfocitos buaanoa aon eatiaulados 24 horas con 
fi~9lutinina, la ac .. daacondenae y la zc .. condensa 
conaidereble .. nte. Pero durante lea priaera• hora•, la 
ac:atilación de le• biatonea auc:ada por un caabio en la expresión 
DllA/bistonea y, por lo tanto, una aodific:ación estructural da la• 
llllP, .. decir, el lllA c-ien&a a trenacribir (34). 

e. Asociación. 

En aucbaa eapeciea, 1• ac •e distribuye en lo• can en forae 
de corp4•culo• de teaello vari•ble. l:llpero, lo• n4cl•o• 
1nterf6eicoa auestran -u• de aayor taaatlo y aenor n4aero. En 
rlbroblat- de lllla • 11cylya, 1- cm-H praHntan bloquea de 
He e nivel centr-erico, pero en intarfeee, 9610 •• obHrven da 
3•6 aaaae de HC de teaallo aayor. Zata propiedad peralte auponer 
que lo• croaosoaa• H asocien durenta intarfaae por aonaa de Re. 
Diche asociación peraanace beata profe•• y daseparece en 
-tafeH. No obstante, paraiate la asociación entre croaAtidaa 
heraanas a nivel de los cen y basta la anafase se produce la 
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dleoclacl6n ca1Pleta. Aunque no ha •ido ~robado, en casos 
-r991.. paralsta la aeoclaclón da la BC 4• algunoa cromo&OIMl• 
daranta .ar ... 'I _,_ dando 1119ar a una no disyunción (12). 

Se sabe que loa cr..-i•-• "-61090• 4• diptaroa H asocian 
dlarante toda la lntert... 'I la pror... 'I que eata apareuianto 
-tre bcmdl090ll M debe a la aaoeiac16'1 da la HC: cantro.ilrica. 
Al~ .. tudloa - que uta apa~ianto no •• al asar. 
ot.raa lnwMti9acl- an dlf•IWltM a.pacl- da l"Oa!'oraa -tran 
patronu da aaociación ~ica tajid-pecifica (121. 

htudioa actual•• ban ca11prabado qua ~· dle6ntric:oa 
y 911ltle6ntric:oa en o61ulaa L 'I t11110ra1 .. da ratón, exhiben sólo 
11111 sitio de for9acl6n clal cwtocoro aaocieclo al can •activo•. 
Loa can •inactivoa• -tran Mparaclón p~tura. &ata• Unaaa 
calularaa traudaa con S'-bro90daaoxiuridina (lkdu) 'I anticuarpoa 
anti-Brdv .._.traron que la llC parioAntrica inactiva e.plica .aa 
u.pr.- que la asociada al can activo. Al par- exista una 
relación ant.ra al t199p0 4a replicación da un can y al tiempo da 
rapUcaci6n de la ac parlcMltrlca. Por otro lado, la rapUcacldn 
da la llC aaoclecla a un - inactivo puada Mr la causa 4a .u 
a.parac16n p~tura y, por lo tanto, de .u inactividad (:JS). 

2. Tipoa da Secuanclu an al Ganc.a lllmafto. 

Ls uyor pu-te del 9- aucarlonta ••t4 concentrado en •l 
mk:l-. an vanaral, 1• cantidad da lllA varia eno~ta entre 
aapaclN, -tr.,.._ dUennciaa en tipo da aecuanc:iaa 'I an 
..maro c~ico, •1 cual no alapn .. propon:ional. Una una 
paqueAa parta del ~ yace an lo. orvanalo. (•itocondri•• '/ 
cloroplaato.) con •ariacldn en taullo y tipo da MCUenciaa. 

a. Contenido 'I lflblaro da Genu. 

uno de loe principalu obaUculoe an al aatlldlo dal va­
eucarionta, aa la unlpulaclón da una 91'an cantidad 4• Dl'A. 11 .,._da un procarionte (&lcllarls;hl• s;Qli), tiene -3.2 aillonea 
de pb, al ,,_ de un eucarlonte inferior Cll.. Mlanqgaetar) 
contl- -so v- ua mlA y al 9•- h11Uno contlana -1000 
v- úa o.A C-2. 7 x 109 pbJ que un procarionte. Si L. s;Qli 
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po9ee cerca de JOOO ci- inforuci-.1 .. , 1-~ de Jla. 
•l•Mquy.r y de bwno tandrian cerca de 1.5 y J aill- de 
9ene•, re•pectiva-nte. ain ellbar90, •• probable 1111• no -•• 
requiera tal cantidad de 9ene• en ••to• •i•t•aa•. Por lo 
anterior, .. ha encontrado que el ,_total de 1- eucariontes 
puede Mr eJ1Ceaivo, ya que exi•t• una aayor cantidad de mrA del 
1111• •• requiere para codificar lo• producto• nec••ario• 
(•paradoja del valor e•) (36). 

se ha coaprobado que un pequello porcentaje del 9enoaa 
eucariont• repr•••nta 9en•• eatructural•• y aenoa da 6t del 
911- de -if•ros aon tenea inforaacional••· Aataisao, 1- lllUIA 
citopl6-icos de aucllos eucariontes M tranacrlben d• aol-nte 
2' del ,_ total. Por otro lado, ~an parte de loa transcritos 
no aon traducidos. In -iferoe el RHA beteronuclear (llnJUfA), con • 
una complejidad ele 5-10 vece• Myor que la del llRNA, hibrida 
21.5' del DllA total de copia ünica. In c6lulaa da aacitia de 
rata, los HnRllA aon transcrito• de -12t del genoma, donde 25t •on 
de DllA repetitivo y 75' de copia llnica (36). 

zn .,._ral, M considera que la cantidad de DNA de un 
organisao •• proporcional a •u complejidad. Esto implica que un 
increanto en el contenido de DllA debe corresponder a una ucala 
filoge~tica auperior y que el auaento de taJ1allo pudo originar .. 
por la adición de nueva• ••cuenci••· Po•ibl•••nte exiate un 
taaallo ainiao de genoaa ••pecie-eapecifico que cuapla la• 
funcione• •••ncial••· hpero, alguno• or9ani•aoa tienen un 
contenido de DllA aucho aayor que •l ainiao de la eapacie. In 
avea, reptil•• y ... 1feroe M tiene poca variación con rupacto 
al DllXlJlll. In contraate, un extraordinario rar190 de variación .. 
encuentra en anfibios y en planta• aupariorea, donde loa 91noaaa 
generalMnte llegan• Mr diez vecea (lOn) a6• grand•• (1,2). 

I• dificil calcular cuanto• gene• posH cada eucarionte. 
Para ello •• necenrio emplear a6todo• indirecto• coao aon: la 
medición de aua producto• g6nicoa (HnRNA, llRNA y proteina•) y/o 
rango• d• autación. Adea.ia, •• indiapanaabl• efectuarlo en todo• 
loa tipo• celular•• y ontogenia de un individuo (2). La• t6cnicaa 
de biologia aolecular peraitir6n, en un futuro no auy lejano, 
aecuenciar pr6cticaaente todo el geno.. huaano, con lo que la• 
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penpectlY•• pen elucider un 9nn nim.ro de interr09entea llClbre 
l• Ol'IJM!laec16n y tunci-.iento del lllA - cMe. vea uyona; 

aritten y Kobne de.oat:reron que en verlo• 01'9•n1•-• 
-rionta Ml•tu ~i•• npetltivu (37). 11:1 bell••vo de 
••t•• ••cu•ncla• •• r .. ll•d a pertlr de enill•i• de 
.._.tas•lluol..__ttlnlt-l• ... -tri ~ le clMtlce 
de na110Ciacldn 11111 mA nfl•j• l• variabUlded de aua ._nciH 
y .,....._ Mr 4111p1 .. de per• C\IUltificer v-• y aua producto8 (lllA 
y prote1na•). IA renetureliaecidn depende de le coli•idn 
•l••tor1a de l•• ceden•• co•pleHntari••· Sate anA11•1• •• 
efect\la bejo cond1c1- .. ,_1.i .. d• concentreci6n ... line y 
tallperatura. Sl para-t:ro que le control• (anAli•i• Cot) .. u en 
función del producto de la concentrecidn inici•l del DMA 

(•olea/lt) y au tle•po de incubecidn (ae9undoa). S1 v•lor 
requerido pare l• naeociec16n de l• aitad del geno.e ea Cot\, en 
donde un valor Cot\ uyor bplice una necci6n •• lenta y 
dincteMnte nl•cionedo con la cant1ded de lllA (1,2,t,37). 

Por lo tanto, Cot\ de una naccidn indice l• complejided de 
un 9-, al -irar 1• cantidad de la• diferente• -enciH 
pnaent... Aa1, cualquier 9enoaa puede aer enaliaedo •l coaparar 
eu C:Ot\ con un lllA de CG91plejided conocide (L. ~) (2): 

CQt\<MA 4eeqlppqido> • rgeple1id1d 49 cualauier QW 
C:Ot\(L. SR.U> J.2 • 10, pb 

IA frecuencia de npet1c1dn de una aecuenci• -.. pec1tice 
deteni1111 au r&IWJO de Re90C11c16n. SecuenciH de repetición 
nlatlY-te alta naaocian ripiduente (valorea Cot bej-). 
•ientraa qua aecuenciu llnicea lo becen lent.eMnte (valor.. cot 

elevado•). Lo• eJrperi•entoa de renetural1••cidn del 9eno•• 
euc:arionte -tran qua n1•t•n l camponant•• ciMticoe b.iaicoa: 
1) de renatural1aec1dn rapida, 2) de renaturel1aecidn interHdi• 
y l) de nnat:ureliaecidn lenta (1,2). 

Loe eatudioe ruliaedoa en un gren nllllero de eni .. le• y 
vegetal .. ben eoatr•do proporcHonea reletivuaente conatantea de 
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aecuenciaa repetitiva• y •-clu lbdou. En ... iferoa, la• 
pri-raa constituyen -30-40t y i.. H1911ftda• C011¡>renden -60-70t 
del CJe- total (29,37). an el 99no.a h~, la• cantida.S.. 
relat1vaa aon •i•ilarea: 35t y 65t, raapectiv ... nte (38,39). 

Las MCUencia• repetitiva• ae subdividen en doa claaea: 
.. cuenciaa altamente repetit.ivaa (DllA .. t) qua constituyen -1ot y 
._1.. ao4era4-ate rapatitiTaa que coaprenden -2ot. X.a 
pr1-raa M ancuent.ran de 500 •il a 1 aillón de v-• y laa 
H1911ftda• M repiten de 100-100,000 vece.. l!ataa aa encuentran 
extana-te intercalada• con laa aecuenciaa '1nicaa que eaUn 
presentes de 1-20 vec:aa por CJenou baploide (31). 

otra claae da ..wenc1aa aon la• de repetlolóa laYertlcta o 
palindrdaicaa. In el bmbre conat.ituyen -n (DNA da orden caro) y 
coaprenden CJrupoa o •cluatera• de 2 a 4, diaperaoa no al aaar en 
todo el .,._. Se encuentran intercalada• con la• altuiente 
repetitivaa y la• da copia única. Ad..,.a, ae localhan en el 
BnJUrA, paro no en el lllUIA. Loa palindroMa cortos aon sitio• de 
reconociaianto para endonuclaaaaa de reatricción, l)tilea en el 
an41ieia aacuencial del CJ•- (29,31,40). 

El patrón de arra<Jlo aacuencial .. deacribe en tél'llinoa de 
lon9itudee aproxiaadea cinéticaaante definid••, al exaainar 
eec:uenciaa de diferente 9rado de repetición. El patrón de periodo 
corto eo11prenda aecuenciaa repetitiva• corta• ¡o.a-0.4 Kilobaaea 
(Ja>)] y no rapatitivaa (< 2 lb) alternadaa en el 9enoaa (S2'). 

T..a>ién, ae ba detectado (Qroaopbil• ap.) un patrón de aacuenciae 
larqaa no repetitiva• (> 20 lb) intercaladas con repetitivas de 
larqo indefinido (20t). 11 patrón de periodo corto fue eatudiado 
en l9DQJllUI ap. y en eriao de ur, aunque éstoa taabién tienen 
secuencia• no repatitivaa larqaa alternadas con repetitivas de 
larqo indefinido. En el hollbra, ae ha encontrado un patrón de 
interpoaición de eecuenciaa repetitivas, no repetitivas y de 
repetición invertida en sot del qenoaa. Los da periodo largo aon 
del CJrupo de secuencias cortas o DNA aat y constituyen la parte 
principal de eecuencias altaaante repetitivea (31). 

c. Fraccionaaiento por Gradiente de Deneidad. 
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11 fraccionamiento del DllA nativo por 9radiaata da daaaidad 
en CaCl ba permitido una aajor caracterhación del 9enoaa 
eucarionta. lata aetodol091a aur9ió cuando •• encontraron 
ccmponentee _r.. que diferian en aua densidad.. de flotación 
con rupecto a la del DllA total. btoa fueron llaaado• DllA sat y 
corresponden a aecuenciaa cortas de 6-30 pb repetida• 
inintarnmpid-..te au .. de vecea. Pilaron obaervadoa por priaera 
vea en el ratón, Cll}'O, ternera y canl)njo. Loa valorea cot en 
-1feroa van de 10-5 a 10-2 (36). 

In el ~ de L. ea15l!!lua, en adición a la banda principal 
de 1.101 91ca3 de aed1-ntaci6n, .. encuentra una banda adjunta o 
aaUUte (8') con densidad de flotaci6n d• 1.6!10 9/ca3 (41). El 
~•diente de denaidad en A4+ ca2so, revela una banda PS:incipal y 
variae banda• aaUUte. In el conejillo de indiaa una banda 
nt6Ute peaada y doe U9eraa u oburvan con reapecto a la banda 
principal. La velocidad del DllA aat an aaboa 9radientea •• 
distinto y la campoa1c16n da aua HCllenciaa rar ... nte correaponde 
al valor ••parado de densidad de flotación en cacl (1). 

Loa 9radientea de danaidad en cac1 han d-trado que el DllA 
nt de ratón e«1ti- recJionea AT. Loa trabajos de Pilipaki y 
cola. evidenciaron que el DllA de ternera H aepara en trae banda• 
en CaCl (l.697, 1.10• y 1.709 9/ca3) que representan 50, 25 y 
1ot, reapectiv ... nta (36). AaiJliaao, Yunia y cola. identificaron 
laa aee11enciaa npetitivaa del DNA nativo. La t6cnica coaprende 
la hibridación de un RNA aarcado radioactiv ... nte (RNA*I a partir 
de HC11enciaa repetitivas a una aola cadena de DllA nativo y la 
determinación de laa danaidadea de flotación de loa hibridoa por 
9radientea en CaCl neutro. 11 uao combinado de 6ata y la 
aeparaci6n en A4+ ca2so,, ba permitido el fraccionaaiento del .. A 
buaano en eiete caaponentea principal••: 1. 691, 1. 700, l. 702, 

1.705, 1.701, 1.711 y 1.715 9/ca3 • Loa coaponentea ' y 5 
coaprendan, rupec:tiv ... nta, -25 y lOt del DNA total, •i••o• que 
H obaervan en otro. -1feroa (29). 

llarx y cola. encontraron que el DMA huaano libre de 
aecuenciaa de repetición invertida contiene ue11enciaa aoderada y 
altaaente repetitiva&, que aediaentan en 5 f~accionea diferente• 
en cac1 (Cot 1). Trea de 6ataa "(6t del genoaa) poaaen propiedades 
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-jantea al lllA aat, l•• reatantea aedi8entan a 1.703 y 1.714 
g/ca3 (7 y 9' del ge,_, reapectiv ... nte). cada una conaiate de 

una cuarta parte de aecuenciaa alta•ente repetitiva• y trea 
cuarta• partea de secuencia• que renaturaliaan con Cot\ de 14 y 
1.2, reapectivaaente (29). Corneo y cola. reportaron 2 
componentes con aecuencia• rapetitivaa de rapidez interaedia 'o 
interaediario lento que difieren de lo• encontrado• por Kanc y 
cola. JU pri8ero conaiate de frar¡aentoa de 24 Kb (-jante a la 
fracción del mi& .. ti y el segundo, tiene frar¡aentoa de 600-1100 
pb eapaciad08 con aecuenciaa ú• coaplejaa. !ate •• encuentra 
disperso a lo largo del ge- (29). 

llediante la combinaci6n de gradiente• de Ag+ ca2so4 y cac1 
ea poaible obtener 4 componantea -yorea, 4 componantea .. norea y 
3 ••t•lite• del DllA bu•ano. La denaidad de flotación y la 
cantidad relativa de loa subcomponantea del componente principal 
dél ge,_ de -iferoa -eatra diferencia• eapacia y tejido­
eapecificaa. En loa componentes .. nores, ea posible que uno da 
elloa corresponda al rDllA y otro al DllA •itocondrial (•tDllA) (29). 

La .. yoria del mi& altallente repetitivo puede ser aislado en 
fo~ de DllA aat. En insectos y cangrejos cada DllA aat parece ser 
b09096neo. uaual .. nte, una unidad de •ecuencia corta correaponde 
caai aie.pre a mi& aat (90t). In ll... ~ exiaten 3 diferente• 
tipa. de !llA aat, aai co.o un DllA aat criptico (DllA alt ... nte 
repetitivo que no se separa coao un lllA aat) • Toda• ello• poaeen 
una lonoiitud de 7 pb y repreaentan -40t del geno•a. En ll... 
••lanpqaater bay 4 diferente• DMA aat preaente• en grandes 
bloquea. •o bay variación en la cantidad de loa DllA aat l, 11 y 
IV, con un rango en el nimero de copias de 400 ail a 1 aillón de 
veces (5.2, 2.6 y 3.H, reapectivaaente). El DllA aat lll tiene 
una secuencia compleja de 371 pb con una variación considerable 
(0). En algunoe cangrejoa, el lllA aat tiene una longitud de aólo 
2 pb (-AT-1 y comprende -30t del ge- (1,2,12). 

En roedorea, la• secuencia• qua comprenden cada DllA aat 
•ueatran divergencia• entre la• unidad•• •en tande••. La 

digeatión con enzi-• de reatricción •uaatra que el DllA aat del 
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conejillo de india• poa- tra• aecuanci•• difarent... Do• da 
eeta• (11 y III), difiaran en proporción con aua componente• 
wrea (U). Por otro lado, cuando al DllA aat d• ll&. •!l.IC!!lua H 
cortado con EcoaU, exhibe WWl .. ria da banda• que incluye una 
-.cuenci• predoainanta de :Zl4 pb (60-70' del DllA aat total). zata 
repr~ -10• del 9- y contiene aecuencia• de haata 300 pb, 
en la• qi¡e las bellaMricaa son la• ú• frecuentH (:Z,12,42). En 
el cobayo, por ~adiante de denaidad an C.Cl, .. han idantificado 
:z f.ailiaa de mrA eat. Sl empl- de AllJ++ y 119++_ ba peraitido 
identificar t -1•• heUll6rica• diferente•, con un bajo 
contenido da AT. Sn la rata canciuro (Qh1Qdowye smli.I existan l 
DllA eat diferentee con 11RCUenciaa de 3, 6 o 10 pb (12). 

Al9UJ1a• fracci- da eecuanciaa repetitiva• no ~ Hparan 
por ~adientaa de deneidad. Bata• aon •bilare• al DllA Nt, paro 
•• compleja•. En 'nm'tm!• aqrariua al DllA Ht ti•ne una 10119itud 
de :zoo D y l• unidad repetitiva identificada por reaeociación 
(330 pb) .. en raalidad llA• corta, debido a loa efecto• de .. 1 
aparea.ianto. Sn el DllA de temer•, tDll>i•n .. observa Hte 
fendMno aWI con una 10119itud -cho llA• corta (17 D). Bata• 
aecuenciaa son •bilaree a la• del DllA •at, con .. yor diverc¡encia 
e interdiaperea• con aecuenciaa Wlicaa (U). 

En el 9eno.a bu.ano •e ban reportado 1 f .. ilia• de DllA eat, 
cuatro de ella• fueron d .. 19"•da• cronol69icaaente COllO I, U, 
III y IV por eo~ y col•. (43) y otra• cuatro nOllbradaa A, a, e 
y D por Cb11an9, Saundera y cole. (t,40). 

cabe Hftalar que no todo• lo• DlfA Nt raportadoe fueron 
ai•ladoe da -trae •bilaree y por loe aieaoe procediaientoe. 
U.U.lllmlte J diferente• ~lente• da denaidad fueron utilisadoe: 
C.Cl, 114+ ca2so4 Y 119++ ca2so4 con DllA total o previa.ente 
fraccionado. AdellA•, ae eaplaaron fracciona• de cr obtenida• por 
cro.at09Z'afia RIUt o por an611•i• Cot (40). 

1116eicaaente el D•A eat ae caracterisa de acuerdo a eu 
comportamiento en 9radiantee de CeCl neutro, en C•Cl alcalino, 
donde puede analisar .. cada h•lice por ••parado, y en C•Cl neutro 
dHpu•a de reaaociar bajo condicionae definidae (40) (Tabla 1). 
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Tela 1. Denaidadu en CaCl del llllA sat a-no (9/81) (U). 

carac:teristicaa llllA 
.. t l .. t ll .. t lll 

-----------------------------------------------------------------
••tivo en C:.Cl neutro 1.617 1.693 1.696 1.700 
DanaturadO por T lJISSC 1.703 1.704 1.715 1.716 

a.-turadO • cot. 0.1 l.6H 1.696 1.703 1.706 

Clldana8 ...,arada a en 1.707 1.7H l. 740 1.730 
C.Cl alcalino 1.731 1.750 1.754 1.742 

cadellUI Hparadaa en 1.649 
cac1 neutro 1.712 
Diferencia d• denaidad 
entra cadenaa ffpar•da• 0.031 0.010 o.ou 0.012 
cantidad relativa ,,, 0.500 2.000 1.500 2.000 
Poaic16n en Al¡+ ca2so4 l19aro pesado li9aro paaado 
Sluai6n en columna• llllJt tardia tq¡prana tardia t91111rana 

Al anali1ar la banda principal del DKA da raaaociación 
rApida, H ban obaarvando d08 fraccione• dlfarantea 11•-da• a: y 
a. El componente ac u- una densidad da 1.703 9/al (7' dal 
~), H Obtl- del '*A da bajo paao -lac:ular y .. encuentra 
interdimperwo entra la• aac:uanci•• ünicaa. El c01tpOnent• a tiene 
una danaidad da 1.707 IJ/al. (10• del CJ•noaa), .. obtl•n• dal lllfA 
da alto pe- -lac:ular, al parac:ar •• rico en HC e y H localiza 
en C)randaa bloquea a lo larl)o del IJanoall (43). 

La• fraccionaa A, a, e y D aün no aatAn bien caractari1adaa. 
•o •• ba obaarvado una adecuada daanaturall&ación y aua 
proporcione•, en •1 llllA total, no ••tan bian daflnidaa. El lllfA 
aat A tiene una danaidad da l. 712 CJ/al. Laa cadena• no 
daanaturall&an en CaCl alcalino (l. 775 C)/al) '/ H rico en CC 
(53.&•I· El DMA ••ta tiene una d•n•idad en Al)+ ca2so4 y en CaCl 
neutro da l. 726 C)/al. Al parecer tiene propiedadH de rDllA y 
aapaciador••· El DllA ut e •• obaerva, en Al)+ ca2so4 collO una 
banda li9era con una densidad de 1. 703 IJ/al. El DllA aat D poaH 
una denaidad da 1.72 CJ/•l en CaCl neutro y de 1.782 CJ/•l en CaCl 

/ alcalino (40). 
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J. ••lacion entre 
con.titutiYa. 

DllA Repetitivo y Hetarocroaatina 

8n lll)cl- 1nterf6aleo11, .. potilble Nparar la HC de la ZC 
por lllH:odo9 fid-. La ntraceiOn de la fracc:iOn hetarocralitica 
-.tra una .,ran cantidad de IMA aat. Sin eaba1"90, •1 DllA aialado 
a'An requiere purificacldn y la BC no aiaapre equivale a la BC c. 

i- m1:0doa -1ecul-, - loa de hlbrldaci6n J.D aJ.m, M 
pueden aplicar en loa cr011oaoaaa aetaf,aico• para localiaar 
-iaa alta y _..ra~ta rapetitivaa, ••1 - tranaeritoa 
(aUA) d• repetltividad interaedia y de copia a1Utlple. La 
t6cnlca -l•te en bibridar -lmalaa de UA* con el DllA de loa 
croaoaoaaa en -t•f•••· lnicial-nte, la• preparacionea •• 
•o-ten a diveraoa trataaientoa y concUcionea ••Peciflcaa 
(tiempo, concentraciOn y teaperatura) para d .. naturalizar el DllA. 
LUecJo, .. p~ loa htbridoa con el JtlfA*, loa cual• tandrú 
una localización .. pecifica para cada aarcador nplaaclo (44). 
Seta Mtodol01J1• ha panaitldo •l eatudio de la HC e an n-~ 
grupo• de organiaaoa, tale• coao inaactoa, anfibio•, avea y 
-1f•roa, lo qua 9U11iere que uta llltiaa potiee una gran cantidad 
de IMA altaaante repetitiYo, en ••pecial, IMA aat (12). 

a. Localización crom.dmica (l*A Sat). 

Loa priMroa .. tuclioa para elucidar el tipo d• •ecuenclaa en 
el DllA .. realizaron al purificar y fraccionar, por gradiente de 
denaidad en cac1, mk:l- de ratdn, encontrindoaa IUl8 elevada 
cantidad de IMA aat. 116• tarde, Yaaaineh y Yunta obMrvaron que 
la llC de l•• ~lula• de h1pdo y canibro de rat6n ••t6n asociada• 
a INClÑloa y conti- 70t de IMA .. t (11,29). 

Pardue y Ga1l -tra-, por hlbridaclon J.D ai1J¡, que laa 
_, .. NUlite del ratdn ••tú confinada• a la HC e (cen) de 
toclo9 loa cr-•-•· a -cepciOn de una cantidad ainlaa en el Y 
(ll). Sn intertaae, eataa aecuenclaa •• aaocian a loa 
croaocentroa (BC perinucleolar) que parecen foraarae por 
a9re9aci6n de la BC centroa6rica. R••ultadoa aiailarea aa 
obtuvieron en el e.A del conejillo da india•, ternera, L. 
~. rata canguro, canqrejo y hosbra. Sa concluya qua al DllA 



Nt 9ener•l-nte corresponde a -1ot del 9- y que exieten 
diferent .. tipoe, dada au ci.,.tica de reaaociaci6n (11,29). 

Al9\lftOS trabajos con el .,.,,_ de L. ~. H encontr6 
que :n •• mA aat I y 6' .. mA aat II, pero ain correapondencia 
con la cantidad de BC e (-20t). Al caracteriaar laa -nclae 
repetitiva• de la RC e .. observó que no eólo contenta llllA .. t, 
aino temblé -nciaa moder~te repetitivaa (15t) (11). En 
otra• eapecie• (lla. peppaylyenlSJI• y lllpblua lu\eacena), la 
cantidad de BC e .. -nor y ••ta• variaclonea aon a expensa• del 
llllA alta (2 y 1.5', reepectiv-te) y moder~t• repetitivo 
(lt en laa doa .. peci .. ). Por lo tanto, la RC e ta.blé contiene 
otro• ~tee adeala de llllA .. t (11). En vacunos, .. ban 
identificado 4 mtA aat. Uno parece ubicar .. en loa can de todo11 
loa autoacaaa; loa otros en al9Uft08 can. Zl cro.oilOU Y, al iqual 
que el del ratón, carece de mtA aat en la HC centroHrica (2). 

Zn la• r991on•• teloúricaa • interaticiale• de loa 
croaoaa.aa, rrecuent.-nte .. ballan cantidad•• ainiaaa de HC c. 
Zllpero, en alqunoe ... traros (baaater cbino y sirio, IL. ASl.D:Jlti, 
etc.), braao• croaoaóaicoa coapletoa pueden ser de HC e, 
princlpal•nte loa de loa .. xual••· En otra• eapeciea (ratón 
•ilveatre), la BC .. anc:uentra en allJUllO• autoaoaaa. AlCJUfta• 
excepcione• H ob .. rven en tia.atar cbino, donde la HC de Xq y de 
loa cr-• 10 • Y, no contiene DNA altaaente repetitivo. i. 
diatribución de laa aecuenciaa aat4'lite en avea y aerpientea 
perece Mr de varios tipo• y en aaboa bibrida en la r99ión 
beterocra.ttica del croaoaa.a v. En alguna• avea de corral, la 
HC C ae balla en loa aicrocroaoao .. a y en el 9orrión (EAUll: 
dQM•\icua) en loa can d• loa .. crocroao•OH• (2,9). 

i. blbridac16n J.p ai.tll en lnaectoa (Diptera) aueatra que el· 
DMA aat •• localice en laa r•9lonea centroa4'rlcaa, MOR, 
teloa4'ricaa • intercalar•• de loa croaoaOHa. En J2.. .. lanoqaa\er, 
loa • DNA aat tienen una distribución especifica: el DNA sat I en 
•l croaoao .. 4 • Y, •l II en •l 2, l • Y, •l III •n •l X • y y •l 
IV en el 2 • Y. i.a r99ionea oc: y 11 d• la Be e bibridan, cada una, 
con aacuenclaa de diferente 9rado de repetitividad (2,29,45). i. 
aayoria de laa aecuencia• aodera.sa..nte repetitiva• ae localisan 
en la HC 11 y •lCJUfta• eat6n diatribuidaa en loa croaó-roa de 
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tocio• lo• cr-•oaa•, principal••nt• en •l x. En al erizo 
mrvali-. •l ... ~ repmtitivo po- zn del ~ y 
..U tllJicado en la 9C intercalar y banda Q po11itlva• (H). 

lln al llombn, al mA Mt d• lom c~• -tafuicom .. 
localiza -ial....te en la llC e (cen), en la• b y cercano a la• 
•oa. Aun cuando lo• r••ultado• •on confu•o•, asi•t• 9ran 
-rdancia en la localbaci6n de lom lllA nt I-IY de 1-
AIJi- ,.ri~dcH de variom cr -• '/. A1Ji6n di.tal 
de los braaom larwaoa del ~ Y (Yq diatal) • lkt otMotanto, 
por blbridaci6n iD aJ.t1i da varia• fracci-• ~i-, al mi& 

alta•enta repetitivo no ••t• ra•trln9ldo a cro110•o-• 
aapaclflcom. sa~ pa~ locallsarae en lom can y talmeros y 
r..,lonaa lnteratlcialM. sato 4-tra que •l lllA n~ltivo no 
e• ucluaivo de lH AIJi- da llC e (41). El lllA aat • a.u en 
la• llOa da lo. acroc6ntricoa y la locallzaci6n d• loa re•tantn 
(IMA Ht ... e y D) ba •ido poco ntudiada (36). 

El IMA nt I tiene una di•trlbución cr090116alca di•pern. Bl 
flfA aat II .. u concantrado en l•• r.ciione. pericentrica• da loa 
cr-• 1 y u (biltridacion da padodo corto). Por axpoeición 
a periodo• ... lar9oa, la RC del cro•o•oaa 9 ae ob•erva 
notabl-U ... to podria intftpretar.a c:o.o ua indicador del 
mm.ro relativo de -.iciu pr-taa en la llC e, ya qua lom 
c~-• l y U poMan M• da .. u. aacuencia• que el 9 (47). 
-.ro, ul•to una 9ran afinidad da ntaa -ncl•• por la HC 
del croaoao•a t y pr6ctica .. nte niftlJuna bibrldaclón con lo• 
croao.-• l y 16. lldallia, la HC de lo• cromos-• acroc»ntricoa 
all:biban una cantidad conaiclarable da ucuencla• aat•llta. En 
concluai6n, la BC da lom cr-• l y 16 contiene -Y poco IWA 
aat y de un aólo tipo ele ucuancla (41). 

Hau y col•. fraccionaron el 9eD01U1 buaano por crOlllltOl)rafia 
da eluai6n Unica y l- aacuanclaa repetitiva• encontrada• •e 
emplaaron para bibrldación iD aitJ¡; la• •i911iente• concluaiona• 
fueron: a) la HC e ae compone da vario• tipo• da aacuenciaa donda 
caai toda H cantrciMrica y da un aólo tipo, b) allJUDo• a&C)aantoa 
de BC (cr090m098 t) par9Can tanar una coapoaición 114• batar09~ 
en 11ee11anciaa qua otroa (croeoaoma 1), c) laa fracciona• del DNA 
repetitivo ee locali1an en loa cen, teló•eroa y re9ionea 
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interaticialu, d) lu aecuenciaa mioder..sa..nte repetitiva• M 

distribuyen en tadoa loa ere.o•-•· aiendo ligerwnta _yv.._ 
en loa telóaaroa y e) la• fraccione• repetitiva• con aayor 
contanido da GC tienen aenor afinidad por loa cen (4!1). 

Por bibridaci6n iD ailJ¡, 7 autosoaa• con banda• e no parecen 
taner ninguno de loa 4 mrA Nt convencionelu (cnmoaoma• 2, 3, 

4, 6, 1, 11 y 12). ,.ro exi•ten crc.oa-. C090 1, 9, 13, 14, 15, 
20, :n, 22 • Y, que poaean grandea cantidadea de uno o 116• tipoa 
d• •ecuenciaa. r-~• 9 • Y contienen loa nivel•• 116• 
elevado•, aientra• que loa reatante• contienen cantidad•• 
intarmedi••· b intereaante MAalar que el croao- 16, a pe•ar 
da tener un gran aegmento e, aolo contiene una pequella eantidad 
d• l*A Nt u. Sato penite auponer que el l:llA Ht total (6-10•1 
representa adlo una porci6n de la BC C total (-20') en el genoma 
bu.ano (26,45,50). 

r- reeultedoe de bibridación iD ailll con BC e en diver­
laboratorios aae•tran contradicci6n. Por ejeaplo, Jone• y cola. 
reportaron que el mrA .. t III •• encuentra principal-nte en el 
c~ 9 y, en -nor cantidad en loa cr-o•o-• 1, 16 y 
acr~tricos. •ientra• que moer y cola. adeaia lo reportaron en 
loa ~• 7, 1, 10, 11, 17-20 • Y. Por otra parte, los 
crc.oaoma• 9 y 15- axbiben aarc:a con llllA coaplwntario (cRllA) de 
6 de loa 1 mrA .. t y en el Y ae .. rc:an 4 de ello• (40) (Tabla 2). 

La localiaaci6n da los diferente• DMA aat en loa croaosoaaa 
acr~ntricos ae ha utablecido por -dio d• tranalocacionea 
fuiliaru, encontrinda.. en brazos cortoa, cen, MOR y aat1Uit•• 
citol6gicoa. cabe aellalar que la cantidad de aecuencia• aat6lite 
preaenta un amplio rango de variación en loa croaoaoaA• de cada 
individuo. toa aat6Utea citol6gicoe aon auy heterog6neoa en au 
contenido de DMA aat. Alquno• loa poaeen, otroa no y aon 
independiente• del U..llo • intenaidad d• fluorescencia (51,52). 

Boar y cola. (1975) obaervaron por autorradiografia que la 
aarca del cariotipo humano en la hibridación .iJl aill •• 
dependiente de l• tea¡>f!ratura de incubación. Ello d .. ueatra que 
lo• reaultadoa para del DNA aat humano no aon definitivo• (57). 
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Tabla 2. Lrx:aUsac:i6n Cu•a•69ica del DllA sat Huaano por 
tibridaciéln Ja &Lb (36,40). 

-----------------------------------------
mi& Nt CI: HXZH PriacipalU 

I 

n 

III 

IV 

A 

• e 
D 

' ' 1,J,1J,14,16,21 

'·' 14,15,21,22 
1 t,16 

' ' '·' 1,15-17,21,22 

' 1,16,9ZUP09 D V G 
1 
t,15,1 U,14,20-22 

1,1-11,u-22,1 
1,J-5,7,t,10, 
u-11,20-22,1 

1 
t,15,I U,14,20-22 
•o localhaclo 
llllel4olo (ac:rocútricoa) 

' 9ZUP09 D V G 

' 

Referencia• 

5J 
54 
55 
n 
5J 
55 
56 
5l 
55 
57 

52 
5J 
55 
51 

5t 

" 60 

i:. locaUsaciéln Ja &Lb de laa aacuanciaa BOdaradaMnte 
rapatitivaa .. ba utülaoido an ll... wlu-11yr, L. HDali V 
erho da ur, ancontrúidoaa en uta llltt.o en la BC interc.lar 
(11, H). Bn el hallbra, H locaUsa - laa banda• Q poaitivaa. Aun 
c:uando no H ban encontrado en la llC intercalar, lo• crollOaCIBlla 
u v 11 poaean 9ruldea banda• G poaitivaa v cantidad•• 
intardlaparaaa da mlA repetitivo. i:.a aacuanciaa paUndrdBicaa aa 
diatr.lbu)'an por todoa loa cr--•· i:. hibridecidn Ja &Lb 
uaando tranacritoa da repetición intar&adia urc.doa con ¡125, 
indica que uta DA nuclear da bmjo paao -lacular aa evidencia 
an laa rationaa e da loa bra1oa cortoa de loa acroc•ntricos (J6). 

SVidani-nta, la RC e conti- 11Ucbo lli• DllA qua DllA aat. 
oAl9UJ1118 da aataa aacuanciaa taJlbi•n H han localizado al utilizar 
endonucl .... • da rutriccidn an al 9anoaa h1111ano v aon aiail•r•• 
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a alC)Unaa fraccionaa Atélita, pero difieren en el sitio de corte 
de la ensiaa o en .u. densidades d• flotación. En conclusión, la 
BC e conaiata ele -.nciu aat6lit• aiaplu y coaplejaa, aai 
- ele otras -.cuenclaa tipo aat6lita (26). 

:rr-r y cola. 91111learon aondaa -rcadaa con Brdu para 
localisar el mi& aat lll buuno. La Hnaibllidad y exactitud de 
la t6cnica H COllprobó usando ca.> sonda un segmento de 2. 5 &b 

del - Y. zata procedialento u ripido y re¡iroducibla con 
una sensibilidad aiailar a la da bibridaclón in aJ..t¡¡. 11 aarcado 
H obaervó en daa 1W9ionu e del~ 9, an dos can y brazos 
cortos da loa acroc6ntrlcoa y en al can y reciión distal da Yq, 
aai - en el can da loa ere.oso.a• 1, 16, 17 y 20. lata• aondaa 
puad9n Hr lltilu para detectar tranacritoa y localiz~r DNA da 
copia llnica llObra loa~• buaanoa (61). 

Ultiaamente, emrpleando l:llA biotinilado da 2 DlfA aat, clonas 
d• DNA repetitivo, clonas plluR 91 y 195 (upacificaa para loa 
cro110aoma• 9 y 16, reapactiva.ente) y clonas Y-especificas (pY-
3. 4A) , H ba caracterizado a loa crcmoaoaas bu.ano•. !atoa fueron 
•i-ltánea9anta teAidoa con DA/DAPI para identificar la BC e de 
loa ere.osa.a• 1, 9, 15, 16 • Y. Se obHrvó qua la clona pBuR 195 
bibrida en la BC da loa ~• 1 y 16, la clona pBuR 91 en la 
del cr090aoma 9 y la clona pY-3.4A en loa cr0110•09ll• 9, 15 e Y. 
La distribución de la• 3 clona• corresponde con loa difarentu 
tipos de aecuanciaa da la BC. 116• alln, la• clonas pBuR 91 y 195 
pueden explicar la• prop1adadea fluor-nt•• sobre la cual H 
baaa la claaif1caci6n cit09an6tica de la BC (62). 

b. Localisac16n ele otras Secuenc1aa Repetitivas. 

Lea aecuenc1u del lllA At no aon ablpl-t• aecuenc1aa 
repetitivas, aino que cada una contiene una .. scla de aecuenciaa. 
AlCJW18• da •llaa pertenecen a una aola fuilia, •i•ntraa otras 
aon diversa• y dan una reacción cruzada. Diferentes !lit.\ aat 
tambi6n tienen aacuenciaa •i•ilarea y reacción cruzada (26). 

11 estudio da laa aecuenciaa repetitivas ba permitido 
deteninar au qran complejidad (26). Coolte (63) y Scbmidtlte y 
lcbllid (H) con Ba•III aislaron doa Hcuenciaa · diferentes y 
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eapecifica• del cr_o_ Y. Allba• comprenden -70' de la región 
c. Una ee un fraci-nto de 3.4 Kb y M localiza en toda la BC e y 
la otra ee de 2. 1 Kb que .. ubica en la pan:. tenú.nal de la 
región c. lk:Kay y cole. encontraron que: a) en l• fracción de l.4 
Kb (Fr Y 1), la cantidad ee proporcional • la longitud del 
•el)IMlnto tluoreecente de Yq, b) la cantidad de l• eecuencia varia 
ein c...,ioe en la aieaa, c) el DMA f-nino contiene eecuencia• 
de taaal\o variable y eiailaree a l•• del cr_o_ Y y di el 
fral)Mllto de 2.1 SI> (Fr Y 2), puede Nr independiente da l• 
Mcuencia anterior, aún en el cr0110e09.a Y de taaa~o noraal (65). 

Boetoclt y cole. identificaron otra eecHc"cia eepecifica del 
Cl'090- y en l• fracción eatfUte III '!l diil!:"ld• con BHIII. 
Lo• reeultadoe au9ieren que el fraC)llento de ).5 Kb, incluido en 
la BC C, comprende cerca de 15' del DNA del cr-oeoaa Y. Se 
localiaa en la banda qU y en ta porción no fluoreecente 
edyacente a ella. Dlpero, exiete un incr-nto deaproporcional y 
•nor de eete fral)Mllto en individuOll con Y largo• (66). 

cantil y cole. (1989) analizaron por hibridación in .úll 
eecuencia• repetitiva• darivada• del croaoeou Y (eondae DYZl y 
DYZ2). La autorradiograf1a en •tafaeee con banda• G IM>•tró que 
a.ba• eondaa hibridan en Yq. Con 6lcali, el aarcado con DYZ2 M 
redujo baatante (51-82t). E•to• hallaz9oe deaueetran que la BC C 
de Yq contiene, por lo Mnoa, do• fraccione• repetitivas con 
diterent- Hnaibilidada• al 6lcali '/ que oyzz aapea en Yq dietal 
'/ puede aer no heterocroa6tico (67). Una localización auy 
particular de frac¡Mntos clonados de DtfA altoide (pHS05) a partir 
de Pat I, auestra una hibridación pericent~rica en todo• los 
cr--.s. Diferencias siqnificativaa intercroaosdaicas entre 
individuos .. detectan con respecto al n\laero de copi••· La aaror 
parte del a.arcado (-27t) •• obaarva •obre la región 
pericentr09érica del cra.os09a 3 (61). 

El anAlisis del DtfA buaano con endonucleaaaa de reatricción 
ha revelado varia• r .. 111as de DNA repetitivo. Una de ella• (DllA 
sat OC) co1111rende fra999ntqs repetitivos en tandea de 340 o 610 p.. 
Las aonda• de un tra1J119nto a clonado da 340 pb (EcoRI) y de uno 
de 2 Kb (BaaHI) de la región peric6ntrica del croaosoaa X 
aue•tran, en alc;¡unos croao•osas (3, 4, 21, X e Y), que este DllA 
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•at oc. H OE'9anba en un nimaro 11-ltado de d-ini-. Ad ... •, 
•ubtipoa d• .. ta 80bre cro90aoma• individual•• difieren entre ai 
con respecto al •ltlo da corta y 9rado da aacuancla• 
relacionadas, organhindoaa aapaciflca..nta en al can d• cada 
cro•o•o•a (69). Aai•ia•o, Delattra y cola. al aialar una 
secuencia aat6Ut• ••pacifica de 635 pb, ballaron qua consista da 
l. 7 IM>lld9aroa de mlA aat a da 110-111 pb cada uno • l:librida en 
lean da una reglón d• 2,750 pb en tand .. (BlndIII y TaqI). !ata 
aacuancia ba divergido y sufrido una aapllficación daapu4a da 1• 
aapeciación buaana. La uipllficación penita un f6c11 -nitorao 
al blbrldar la región lean con una sonda no radiactiva (70). 

Grei9 y col•. caractari&aron un •iaüro da la fa•llla del 
tllA aat oo. La sonda •• ••pacifica para célula• •autlcaa hibrida• 
y penita la detección da dominios en nllclaoa interrtaicoa. La 

hibridación in .a1til indica que esta clase de DNA aat oc. (D16Z2) H 

exclusiva del cnmoao.. 16 y ast• or<)anizado en una ••ria de 
dt.aroa (l40 pb) en tand.- d• 1.7 JCb de unidad•• repetitivas. El 
D16Z2 total comprende -1,400-2,000 JCb del DNA centroa6rico y aua 
••cuanciaa son alt ... nt• variable• (71). 

La hibridación del mu. bu.ano con tres •onó••ro• da 61 pb d• 
la r .. illa saulA, indica la coexistencia con un bloque sau3A da 
unidades div•r<J•ntaa da 11aCUencia• no relacionadas. El an61isia 
da •atoa fra999fttoa (con una longitud total de 1900 pb), •ueatra 
la pr•••ncia d• •cluatera• saulA con diferente• 9rados de 
divergencia y dos ragionea d• -100 y 291 pb, no relacionadas a la 
f .. ilia. Una secuencia constante deriva d• lo• 24 •onómero• sau3A 
identificado• entre la• re9ion•• alta•anta variables y dos 
variante• da 1 y 10 pb, reapactiv ... nta. El fragmento d• 291 pb 
no relacionado a SaulA, utilisado -- sonda y di9erido con una 
bateria da enst.aa d• restricción, define una •nueva• raailia da 
DNA repetitivo. !•ta, tiene periodicidad con HaeIII (faailia 
HaeIII) y una ••trecha relación en •U• •ecuencia• con Sau3A (72). 

Al~unos'acroc6ntricoa con brazos cortos 9rande• (Dp+), 
contienen secuencias Y-especificas que probablemente son producto 
de tranalocacione•. La relación de é•ta• con al DNA •at ea 
incierta, pero tal vez pueden encontrarse en lo• ORA sat I, III y 
IV. Se ha encontrado otra secuencia (853) derivada del DNA aat 
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llt (SoollI) y clonada en :rqtV!S. Estudios de hU>ridación in ~ 
asando c:JlllA, revelan que M localiza en la reqión lqb. Bl aarcado 
- ~ crc.o•a.11s (9, 15 '/ 16), .. alln desproporcional a la 
cantidad de DMA aat e inconatante en diferentes sujetoa (26). 

Reportea de otras aacuencias particulares han aostrado 
tallb14n cierta b09olog1a con las secuencia• satélite. Por 
e'911plo, M ba ~trado q119 -i•te una .. trecha relación entra 
la bf.llrldac10n r el taaafio del ~to lqb. ~ NCUencias, 
aisladas de DllA aa.culino y BSJ, son especificas del Y '/ del 1, 
rNpactlv-ta. otra aecuancia da HO pb de la fracción satélite 
(lliCOIU), M localha en la BC e de loa ero.oso.ea qua no tienen 
l*Aa Nt convenci_.1... oa. fra91M"toa adicionalas (ScoRI) de 
176 r J52 pb, auestran una denaidad de flotación siail~r al DllA 
eat IV, paro difiann entre ellos. Una secuencia ús da 2 llb da 
DllA buaano digerida con 9aJlllJ (clonado en p8RJ22) se localisa en 
al can del cl'OllOS09ll X (26,45). 

Otras secuencias repetitivas qua han despertado aucha 
poluica an la 1Utl8a década 110n las secuencias Blm. ruaron 
iclantlticadaa inlcial-nta an l .. serpientes (l!ynqarua Caaeiatu) 
- un DllA aat Mnor. Batas, junto con al DHA aat IV, se 
iclantifican en al -- w. Poatario~nta, al~ ballas9oa 
revelaron qua las secuencias llQ .. tAn en Ulbo8 Mxos. Bn aves, 
aunque al cr- W contiene la tuUia lllal, su constrlbución 
parece Mr -r. 8n ... ifaroa, las HCUencias llQ al parecer M 
localisan en la ret;rión aucroa6tica del ero.oso.a Y y pudieran ser 
lndispanaablN para la datarainaclón del sexo (73). 

c. Lacalisac16n da las llOR. 

Las llOR son loe sltloe 90rfol6t;ricoa da los nucléolos qua se 
foraan al final da la división celular. ruaron identificadas C080 

b no taAidas da lo• cl'OllOso .. a acrocéntricos a partir de au 
aaociaci6n an aatafasa (rosetas) (74). coaprandan copias 
múltiples da loa v•••• rflNlll6aiooa aayoras y se han encontrado en 
plantas y aniaalaa. Aa1 ·por ajeaplo, las llOR de 506 espacias 
difarantaa fueron identificadas da un total da 717 croaoaoaaa a 
partir 4• 34 faailias da entra sonocotiladóneaa, dicotiledóneas y 
ort;raniaaoa qua van desda laa algas hasta el hombre. En 86,, la h 
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•e encontró en lo• brazoe corto• y la localización de ••to• gene• 
en relación al cinetocoro y a lo• telóaero• •• la •i•aa, 
indepenclient-nte de la ••cala filogen•tica eucarionte (75). 

La hibridación J.n a1t¡¡ •• ha eapleado tAllbi•n pera localizar 
1- gene• riboll6aicoe que codifican para 1011 rRMA 5S, llS y 28S 
en ~ Mlanoqa•tcr y ~ mm (74). Se encontró que 1011 
genes para lo• rRMA 5S de ~ walanoqaater •on •cluster•• en una 
sola banda del brazo derecho del croaollOal 2. En contra•te, loe 
rlltlA 5S de &a. mm ae localizaron en la• reqione• teloa6rica• 
de lo• brazo• largo• de casi todo• lo• croao•oaas. ·su 
localización •• diferente a la de laa NOlt, pero en una linea 
cultivada, la hibridación•• detectada carcena a 6sta• (76). 

Lo• eucarionte• aue•tran una ••trecha hoaologia en la 
diatrubución de los ci•trone• 18S y 28S, aientra• que los genes 
para el rDHA 5S •e distribuyen en diversos •itios del genoma. -El 
núaero y la posición de la• NOR varia entre especie• y la 
cla•ificación de lo• cariotipo• depende de •u patrón de 
di•trihución. COrollia oenpicillata tiene una •ola NOR en el 
croao•OINI X, aientra• que en 11... ~ •e distribuye en vario• 
autoeoaa•. Aunque las h en general •on"•itios NOR, otras NOR no 
coaunea son terainale• fcricetulus ~ y Corpllia caatanea) o 
centroHrica• (11... DIClllua y 11.. ll!U:Uli) (74). 

Los ciatrones ribosó•icos en el humano (de 50-300) se han 
localizado por hibridación .1D alli con un proaedio de 213 por 
genoaa haploide. Lo• gene• que codifican para los ribosómicos 
•ayor•• taabi•n se hallan en las NOR. Asi, los genes que 
codif icen para lo• rRNA 18S y 28S fueron asignados a los brazos 
corto• de los croao•oaa• acrocetricos (grupos D y G) (36, 74). 
Adeú•, H conoce que en las NOR la• ncuencia11 de rDNA estan 
e•paciada• por HC (36). Lo• gene• rDHA SS, que constan de -2,000 
copias por genoaa haploide, est.tn ,..plia pero no exclusiva.ente 
localizados en tanda• en el extreao distal de 1os brazos largos 
del croaoso11a l (banda lq43). En interfase, estAn frecuentemente 
asociados al nucléolo (36,44). Al hibridar estas secuencias con 
u3-cRNA en una colUlllla de hidroxiapatita, se observa una unión 
preferencial con la HC de lo• croaosoaa• l, 2, 3, 9 y 16 (44). 
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D. ASPICTOS EVOLUTIVOS Y ftlllCIOHAL!S DEL DtlA REPE'UTIVO 
(lllA SAT) Y LA BftUOCidAIATIJIA COHSTI'l'UTIVA. 

Bl probl- d• .. tablec:er co- doa ••pecie• pueden ••tar 
rel•cionadaa filogerMtiCllJlente .. todavia discutido. Empero, la• 
difennciaa -ist:ente. entre el genoaa de uno y. otro organis-, 
.. po•ibl• entenderlu •1 -- a fondO la organbación y 
función de cada una de lu diversa• aecuenciH illpllcadas en la 
eapeciación. Sl aignif icado del DMA altaaent• ~apetitivo •• 
obsc:uro y •u función alln .. deaconocida. Ho obstante, nueva• 
perapectiva• •on propue•t•• para deacubrir la naturala1a 
lntrinseca de loa ge-• eucariont ... Una aanera de abordar .. te 
probl••• •• coaparar por an•li•i• Cot el DMA de eapecie• 
relacionadaa. Aai, M obMna - la• secuencia• ban _caabiado, 
el alA M ba diversificado o M ha aant•nido en cantidad•• 
alailaraa y la• proporcione• de laa ••cuenciaa repetitiva• y no 
repetitiva• .. ban alterado durante la evolución. 

1. Romologia de secuencia•. 

tn la actualidad, alguna• aaeveracionaa .. ban becbo acerca 
d• lo• origenaa del llllA aat b-no, el cur- da la evolución de 
loa prlaat•• y la naturaleaa ai ... da la RC c. ta evolución del 
llllA Mt b- .. atribuible en gran parta a lH diferencia• que 
axiatan con loa ganoaaa de priaataa. 

Gu .. eraon encontró en la• auparfaailiaa da priaat•• 
cercopithec:ida• y Anthropoidaa que la aayoria de loa cUlbioa han 
ocurrido en la ca.poaición de lH aecuenciH rapatitivu (17). !n 
l• prhera, el baboon o gran •iaio de Africa y Aai• (bSWl llUiR) 
(PPA) y •l -no V•rd• de Africa (CercPPitheeu• HtlJlap•) (CU) 
tienen -so• aA• lllA repetitivo que •l -no ~ o pardo de la 
India (llaaa ~) (111111). Bata• diferenciH probabl-nte 
ocurrieron hace 15 aillone• de aftoa (a.a.) por adición d• nueva• 
••cuencia•, ya que el DMA •• poco div•rgente. Pri••t••. 
superiores, - •1 gibbon (Bylpbat11 l.U'.l (llLA), el chiapanct 
lbD troqlqdy!;M~ (Pl'R) y el bollbr• (llQB UPiwl (HSA), han 
p-ntado aeno• .adificacione• en •u ganoaa (50,71). El -no 



verde ti- un DllA ut (1.6!19 CJr/•l) que c:o.prende -aot del 
ge-. M..a., poeee otro. d09 mlA ut que vartan en c.ntidadu 
conaiderabl .. (1.711 y 1.111 9/al) y repreHfttlln •11' del l*A 
total. Bl bllboon tiene doll DllA At (l.700 y 1.1u 9/al) que 
conatituyen -5-lOt del 9enoaa. Bato• •• localisan en la BC 
cent~rica da la •Yorta da loe cr-• (50) • 

lll DllA de rHaociaci6n lenta (c:ot l a 100) contiene faailiaa 
de -1u de 10-1000 ai.-ro.. Loll a-inicia• tienen la 
tercera parte de aua eecuenclaa repetitiva• en eate ran90, 
aientraa que 1- Cercopithecid.aa tienen 116• d• 1000 copiaa. Loa 
Lorlaidae, - l.Qxia mili (LID), taabHn tienen faailiaa de 
aecuenciaa y unaa cuantaa reaaocian con cot 1 y 10 (50). 

Ciartae -nciaa altaaenta repetitlvu de priaatea eat.in 
auy conaervadaa y ae alteran 96• r6pidaaante en la evolución que 
laa de copia llnlca, tal va1 por tener aanoa funciones 
dependienta• de aecuanc:ia y tolerar caabioa. Bapero, una fracción 
(JOt) del DllA repetitivo buuno que reaaocia con la del CJibbon, 
ae coaporta - un DMA no repetitivo, por lo qua ha ca.biado a 
una tasa eiaUar a la del DMA buaano (77). Laa aec:uenciaa de 
difarentn· .. peciea ai aon eiailaraa foraan heterodupl•• con una 
aatabilidad ttiralca aaaajanta a la de laa hoaodupl••· En 
prtaatu, .. taa llltl•• revelan una sorprendente cantidad de DlfA 
repetitivo conaervada en foraa no diver.¡ent• durante un C)ran 
periodo de la evolución. En el aono .tUJu&a (5.65t de DHA 
repetitivo), una proporción no diver9ente ••hibe, en el 
betaroduplax con al DlfA de baboon y de huaano, la aiaaa 
aatabiU.dad qua el bamoduplex. l!•ta fracción decrece con respecto 
a la diatancia filOC)ell6tica. Aa1, eot d• la fracción •• coaún 
entre Xllaallll y baboon y sólo 50t entre J:hcalla y el boabre (50). 

Taabi•n, la conservación de laa aacuenciaa aoderad ... nt• 
repetitivaa (rDllAJ aa bien conocida. Por aj .. plo, 1- C)enaa rDNA 
d• inaect.oe torun h•t•roduplex con loa de anfibio• y ••t- con 
loa del bOllbre. La calidad de loa heteroduplex foraadoa usando 
rRNA, aueatra una reducción C)radual que va d•ad• la• bacterias 
haata 01'9ani- auperioraa y un increHnto en •1 radio GC/AU 
desde loa bollCJo• baata la• faner6C) ... • (50). 



La relaci6n entre la estabilidad t6raica del DMA y la 
exiatencia de un .. 1 apareaaiento ba aido lUlplia.ente eatudiada. 
En prt.atea, ~ divU9M1Cia dal r1IRA 215 en alCJUM• .. pecies 
(Tabla J). Bato fue deaoatrado, al coaparar loa tieapoa de 
reaaociaci6n (Tr), al bibrldar loa rDNA 21S de diferente• 
especiu. llllbo un ~to proporcional de loa Tr con r .. pecto 
a la diatancia filQCJ8Mtica. La reducci6n en la estabilidad de 
loa beteroduplas refleja claraaente l• diver9encia de laa 
especi-, -jente a la detarainada paleontol6C)ica9eftta. cuando 
.. ajustan a 1-~ de la divargancia -olutiva, .. ..tabl­
un valor caai conatanta, lo que sugieren que loa ciatronea 21s de 
loa priaatea diver9en con la aiaaa taaa esperada. Aai, la 
diver9encia d• loa ciatronea rDllA peraite calcular la taaa 
evolutiva antn loa 9"ll08 (50). 

Tabla J. Bvoluci6n de loa rlllA :ZIS en Pri .. tea (50). 

8SA-llSA 
BSA-Pl'll 
llSA-PPA 
HSA-ABP* 

Tr Difarencia ' Divar- Diveri¡en­
( •c) da Tr ( ºc) 9encia cia (•·a· I 

15.5 o.o o.oo o 
13.5 2.0 1.33 JO 
12.0 J.5 :z.33 60 
ao.o 5.5 J.66 90 

' Divargan­
cia (a.a.) 

o.ooo 
o.ou 

º·º" 0.040 

-----------------------------------------------------------------
• llono aralla o arbuataro de AMrica (~ ~). 

l.A prAHftCia de varioa tipos da DMA aat en el CJ- bimano 
baca suponer una nlaci6n c:on loa de loe prt.atea auperiorea. 
Zato t.abi6n ae corrobora c:on la t6cnica de bibridaci6n cruzada 
911Pleando cJllL\ Mt Jumano. l.oll caabioa del DMA aat c:on raapecto a 
la tasa dal IMA no repetitivo, ban aido eatiaadoa en •l rat6n, 
ori9in6ndoae baca -4 a.a. l.oll valorea eatiaadoa d• la adad del 
llllA aat aon div•r- y astan dadoa por un factor d• trea, 
aauaiendo que la .. yoria de loa caabioa an laa aecuenciaa 'llnicaa 
c:orr..pondan a la tarcara baae d• loa codonea codificantes (79). 



u .. ndo un fector de .. 1 epar ... iento c1.6·c • lt) e• po•ible 
obt•ner 9rende• diferencie• en la divergencia de 3 de lo• 4 DKAs 
.. t huaeno• convencional••· Esto indica que au orden de aparici6n 
(edad progresiva) ea DNA set lI, l y 111. AsiCJn&ndO un valor para 
la ta.. de sustitución de las be••• en el DtrA .. t, •• posible 
eati•ar las edades absolutas repreaentadaa por estas 
divergencia•. Ellpero, sólo •• han eati .. do loa valorea derivado• 
de lae divergencia• del DMA de copia Wlica durante la evoluci6n 
de 1- priaatee (79) (Tabla 4). ltohne obtuvo estos datoe u•ando 
un factor de .. 1 apareaaiento de 1 •e • l. st, loa c:ualea •• 
llOdificaron después al utilizar un factor de 1.6'c • 1\ (80). 

Tal>la 4. An6li•i• CQllPllrativo de la Divergencia del DNA sat en 
loa Pri .. t .. (79). 

DlfA 

Coeparado 

HSA•Prll 
HSA•HLA 
HSA•CAE 
HSA•llllU 
BSA•CCA 
HSA-G4la90 

l de cambios 
(Divergencia) 

1.00 
2.u 
4.10 
4.00 
6.96 

21.60 

Tiempo Total de 
Divergencia (a.a.) 

30 
60 
90 
90 

130 
160 

l Divergencia 
del DNA Sat Hua. 

1.2 (U) 

3.7 (I) 

6.2 (III) 

La divergencia del DMA aat lII de ~ capu1inu1 (CCA) ha 
sido •i•ilar qua la del hombre, con un tiempo de diverqencia 
paleontol6C)icaaente aatiaado de 130 •·a., por lo que el valor 
a6xi•o para la edad del DMA aat III humano es de 100 a.a. Eapero, 
suponiendo qua la tasa actual d• divergencia de una secuencia 
satélite •• 3•4 vece• a.ta r6pida, •• eapararia une edad de 25-30 
•·ª· para eate aatélite (Oligoceno). Cálculos siailares estiman 
una edad de 20-25 a.a. para el DNA 1at I (Mioceno Temprano) y de 

/ 9-12 a.a. para el DNA aat II (Plioceno). De acuerdo a ésto, al 
chimpancé y •l hombre divergieron hace 4•30 a.a. (79). 

Los aétodos de aecuenciación de aminoácidos, han aupuesto 
edades aás recientes. Ea interesante referir que si el DNA de 
copia única del hombre y chi11pancé divergen en s6lo lt, el DNA 
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.. t III debi6 ori9inarse ante• de la diveJr9encia entre •lloa. Lo 

.- 11U9iere que •l m& .. t de prbatea no .. upecie-•pecitlco. 
Al911MS c:amparaci- -tran que ni•te una diatribuci6n .U 
.-pUe de uta -i• en el cb~ que en el bombre • 
....._, •l cb~ c0nt1- otro DllA .. t en una proporción 
-ror que l• de 1111& ••t III b1111ano, pero con propiedad•• 
eiaUal'M. Sii el DllA de bepatocltoe de cbiJlpanc.l, en un 9radiente 
de deneidad de CaCl, pueden obaervar•• do• pico• aat6litea, 
llaMdoe & r 11. 11 cmpo1MN1te & .. •hilar al mrA ~t 111 ..__, 
difiriendo por eólo un 9rado, lo que apora fuerteaent• un 
-tro CD9W\ entre el hoabre r el cbhpanc6 (71) (Tabla 5). 

Tabla 5. An&Uela Ca.paratlvo entre •l mrA S.t Ill HUaano r •l 
ma sat a de Cbhpanc6 C71l. 

Propiedad .. DllA Sat llI DNA Sat A 

.. uvo 1.691 9/al 1.196 91•1 
Deenaturalhado 1.7U 1.715 
a.natural indo 1.706 • 1.703 • 
Tr (0.1 SSC) 6rc 69'c 
Teaperatura Tr 9'C lO'c 

& peear de que exi•t• una relación ••• ••trecha · entre 
cb~ r 9orila que entre cbiapanc• y hoabre, alqunoa trabajoe 
revelan lo contrario. Por hibridación cru1ada del cRNA* del DllA 
.. t III bu.ano aobre cr090aoaa• de priaate•, aa obHrv6 que ••t• 
reacci- con la• reqione• de banda• e del chhpanc6, 9orUa 
CliRdlla iWll&l (GGO) Y orano¡uUn CfRDU PYSMH•) (PPll) (71) y 
correlaciona con la• reqionea c-11 pomitivaa. En laa do• ~ltiaa• 
...,.el•, -tra una reacción cru1ada preferencial aobr• loa 
cr090•oaa• acroc6ntricoa, aientraa que en el chiapanc•, aobr• loa 
aetac6ntricoa. Por otra parte, lo• croaoaoaaa d• 9ibbon no 
parecen aoatrar hoaoloqia con •l reato del 9rupo (50, 79). 

Los ruultadoa d• hibridación en filtro aueatran que aw 
exiate 22-21t d• hoaoloqia entre laa aecuencias sat6lite del 
ha.tire y chiapanc•. La• reaccione• hollOduplex y heteroduplex no 
difieren aucbo. Loa heteroduplex del DHA aat III huaano/chiapanc6 
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y orangután decrecen en su estabilidad taniica en relación a la 
distancia avolutiva. No obstante, la collbinación cRNA hUllilftO/DNA 
chiapanca •• Hnos utabl• que la fracción homoduplex b\mallll. 
hto indica que las secuencias no aon idanticaa. Loa heteroduplex 
entre •l cRNA del DllA aat III y loa DNA de priaatea inferior•• 
(baboon) no difieren de lo. del DNA de ratón o bacteria. hto 
aiqnifica que la• secuencia• no eatan presente• en 9rand•• 
cantidad•• en eapeciea aáa lejanas que •l oranqut6n (50,79). 

Por la existencia del DNA aat I y II huaano en chiapanca, •• 
asume la posibilidad de que eataa aecuenciaa aparecieran a partir 
de una secuencia comm, via ai•ilar a la del DllA aat III. Tal vez 
•• oriqinaron por un mecaniaao fortuito, en •l cual loa DNA aat 
a11r9ieron por ciclos de .. lección, .. plificación y divergencia de 
aacuenciaa aatalite preexiatent••. De acuerdo a la edad del DNA 
.. t III y A, loa Cercopithecida• diverqieron de la •i••a ra .. que 
quia a loa Boainidae y Ponqid•• durante el Eoceno (36 ! 2 •·•·>· 
No •• coalln que loa aatalit• III y A astan presente• en miellbros 
del 9rupo de loa ai•ioa del nuevo •undo (Cercopithecidae y 
Cebidae), ai loa datos eatiaadoa aon correcto• (50,79). 

El DllA aat I reacciona liger ... nte con n~cleoa interf6sicoa 
de chi11PAnca, pero localiaacionea cromoaó•icaa no han aido alln 
ob .. rvadaa, incluyendo al cromoao .. Y. El DNA aat B d• chi•panca 
(l.693 9/al) repre .. nta teóric ... nt• el DHA aat I, aunqua au cRHA 
no hlbrida en aitioa definidos del cariotipo huaano. TilllpOCo hay 
una hibridación del cRlfA del DNA aat II aobr• loa croaoao .. a de 
chi•pa~ o de otroe priutea, pero a bajas tuperaturaa, •i la 
hay. Por lo que descarta la posibilidad d• una secuencia aatalite 
del chi~ .... jante al DNA aat II del hollbre. El cRNA del DHA 
aat IV huaano no hibrida sobre loa cro•oao .. a de chillpancé, lo 
cual parece Mr ••pacifico del hollbre y d• un oriqen aáa tardio. 
TUlbian, el DllA repetitivo cortado con RaeIII y aaociado al 
cromoaou Y, no •• visible en el del chimpanca. E• intriqante que 
el Y del 9orila muestre una Re e ai•ilar a la del Y huaano y •• 
posible, por tanto, que todos loa DNA aat de loa pri•atea 
superiores aean aecuenciaa relacionadas y oriqinadaa por aaparado 
a partir de •ecani•ao• aaltatorioa. Adem!a, loa componente• tipo 
satélite, aislados del DHA moderad ... nte repetitivo, hibridan en 
loa cro•oaoaaa huaanoa y reqionea de RC e del chimpancé (50). 
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Por cin6tica de rNSOCiación H sabe que lo• DMA eat I, II y 
III np..-ntan -1.50 y el DlfA eat IV -2', lo que hace un total 
de J.54' de ..cvenciu altamente repetitiva• adquirida• en un 
periodo de J0-'0 •.a. en •l vanos.a bmaano. La• taeaa de adición 
de DlfA no dive1:9911te a los c¡enOlllla de priaat•• expresan valor•• 
•i•ilar••· lll:obn• ••Pl•ó ••toa dato• para calcular la ta•a 
prOll9clio de evolución en primat- y u en el c¡enoaa buaano de 
0.07-0.0H/a.a. • partir de la aparición d• loa Anthropoidea 
(IO). ~rson obtuvo r.sultadoe aiailaru al uaar_croaatoqrafia 
t•naica, con una ta•a proaedio de o.o75-0.l5t/a.a. (77). La 
coincidencia entre loa valore• calculados y loa ••tiaadoa, con 
rupact:o a la taaa de adición del llllA aat en un periodo aiailar, 
auqi•r• qua uta. bloquu aon adicionados por un MCaniaao qua 
reside en la BC cantl'Olltrica (50,71,10) (Tabla 6). 

Tabla 6. Anill•i• c:o.parativo aobnt la Taaa de Adición de 
mcA a l• ~ de Pr111ataa (50) • 

&spKiN t s-nciu Ti...,a de t Adición t Adición da 
c:o.paradaa •o Dlvarqan- Divergen- da sacuan- lllA bpati-

tea <•·•·> cla <•·•·> ciaa/a.a. tivo/a.a. 

-----------------------------------------------------------------
llSA-Pl'll :a.as 15-JO 0.075-0.15 0.01-0.01 
HSA-llLA :a.35 JO 0.071 0.01 
HSA-c:A& ,.60 H o.1o:a o.ot 
BSA-PPA J.75 " O.OH 0.01 
llSA-llllU 5.17 45 0.115 0.09 
BSA-LIO 1.11 75 0.10, o.aa 

i.o. cariotipoa de ... de 60 upeciu diferentaa de prillataa 
fueron coapandoa por Dlltrlllawr, al 1111Pl•ar laa prlncipalaa 
t•cnicaa da bandeo. r.oa raaultacloa revelaron una ••trecha 
b090loq1a an el bandeo cra.oad9ic:o antn los aiaios y al bOllbra. 
Ea colllln qua la BC ... icl•ntica en toda• la• eapec:i••· Carca de 
70t da laa banda• aon ai•ilaraa entra aiaioa y laaliridoa 
(proda109). 1:11 el reato, dificultada• Ucnica• impidieron una 
buena valoración ain poder excluir una cowpleta analoq1a (11). 

Aproiclaadaaente, 150 rearregloa fueron identificados y 
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relacionad09 con 1- Cl'090S0848 b.__. zat- varian d• un grupo 
• otro; ui por ej91111lo, lu tranalocaciones robertaoniana• aon 
preponderant.. antr• 1- Leauridae, pero no entre 1- Plonqidae. 
Les Pi•ionea ~tricu aon frecuenta antre loa cercopit:Mcidae, 
pero no en otro• grupo• y l•• invenionea peric4ntricu (IP) en 
la evoluci6n de 108 Ponqidae y el hombre (11). 

Toda• la• variacion•• cuantitativa• y cualitativa• del 
cariotipo •ie1111n implicaron la BC c. Si la BC pericentrom6rica 
•• ezcluida, au cantidad varia .. noa d• lt (en PPA y IOIU, doncle 
.. ttt liaitada a loa croao-a equivalente• da RSA 15 y 22) baata 
ú• de lot en CCA o úa de 2ot en ~ cgrpnatu• (LCO) • Tal 
variaci6n puede preaanter•• en 1- bo-61090• y encontrar•• en 
diferente• individuo• d• la aiaaa población. Taabi6n, puede 
caracterhar diferente• aubeepeci•• coao Bapaleaur uJ.uu 
pccidtntalie (HGO) y L. Slllaua Slllaua (HGG) , eapeciea coao 
J:.. Htbipp• y i:.. ~ (CSA) y 96neroa coao GGO y P1'R DUia 
Pl'll y HSA. su apreciaci6n citol69ica parece .. r tan variable que 
puede teftir poaitiva o 1199ativaaente por casi toda• laa t6cnicaa 
de bancleo (C, Q, R y T). El dnico par4-etro estable para estas 
1r99ionea e .. •u replicación tardia (11). 

ZXi•ten al9U110• •itioa croaoaóai~ con .. rvado• en diatintaa 
eapeci .. que ban aido afectando• al aiaao tiempo. Bato• han 
perdurado por vario• a.a. y .. han detectado en grupos que estlln 
alejado• f ilogen6ticaaente. Por ejeaplo, exi•t• una di•tribución 
aiailar de la BC e en Jrythrpc•bY• ~ (EPA) y en CCA, pero la 
potencialidad de la HC pr•••nte no •• conatante. En CCA, .. 
observa una fuerte tinción cantroúrica, pero no en la d• HSA 12, 
Ponqidae y Cercopithecidae, o ••t• coapletaaent• ausente coao en 
~ giqriyittatu• (CllI). Bn cercgcebue tprquatua (CTL) y ~ 
qaleritu• (CGA), .. evidencia taabi6n la HC en este aitio, pero 
con propiedad•• de tinción diferentes. Aai, la HC e puede tener 
la aiaaa localización croaosóaica en especies auy alejadas 
evolutivaaente y estar ausente en otras o, por lo aenos, no .. r 
evidenciada por la ai•aa t6cnica (11). 

La localización de loa rDllA (MOR) taabi6n fue realizada an 
••te utudio. Lo• Leauridae no se incluyeron en el an6li•i• 
coaparativo, ya que sus NOR se localizan en los aicrocroaoaoaas, 
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'/ .. bpl9il>l• proponer alguna analoqia con la. aiaioe. En todaa 
laa especl•, l .. 90ll no ti.Aen con Gi-. Varian en nim.ro, 
ct.9de - (~ fU1R, llaala. c...........,,,. AU.lU> baata 1 
pan. (oraft!lllUn) • • lnt.wi4ad de tinci6n. bbibu una clara 
tendencia a abicarae en laa r99ionea h, pero con ciertaa 
uoepci- (AIWla t;rlyigg•b&I) (Aft) • i::.a •rori• d• laa JIOll .. 

localiaan en ~• acroc6ntricoe, en braaoa cortoa o laqos. 

SD •l cz - •- m u '/ m equivalente. en Prlaatea •• donde M 

encuentn.n con IU'JOr fncuencia (11) (Tabla 7). 

Tal:tla 7. Localiaaci6n de laa WOR en Priaatea (11). 

1 + 
:a , 

u + + 
u + + 
15 + 
11 + 
u + + + 
:a:a + + + 

• c:n • Cynopitbecua ni9ar • 
• CllJ • Cercopitbec\19 •lti•. 
• lll'A • llyopitllecu8 tala¡ioin. 

ppy 

:aq+ 
+ 
+ 
+ 
+ 
+ 
+ 
+ 

111111 
PPA 

CCA 

CU CCA 

CllJ~ Clfl 
EPA 

CYJf* ll'l'A* 

+ 

+ + + 

biete una estr9Cba nlaci6n, prbero, entra bllndaa G-11 y 
la presencia de loe DllA aat t, U, lll y 1V y, aeo¡undo, entre 
eataa locallaacionea aobre loa cro•o•o•aa hu•anoa y aua 
equlvalentN en loa Pongldae (Tabla 1). Zataa correapondenciaa 
aon tanto cuantltativaa coao cualitatlvaa. El 6rea d• tinci6n ata 
evidente con G-11 M locallaa en el croaoa- HSA 9 y aua 
equlvalentN en loa Ponqidae, aiendo loa principal•• aitioa para 
relacionar loa DllA aat de todaa laa aapeciea a11parantadaa. Una 
ucapci6n ea al equivalente del DMA aat ll huaano, al cual no 
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e•t6 pre-nte en el ch~. otra• diferenciaa conciernen a loe 
acroc4ntriC09 en cierta• especie• y a lo• allbMtac6ntricoe en 
otraa. Aaf., loa equivalente• el BSA 2 y 11 correaponden a 
ac~ntricoe en el oranguUn (2p, 2q y 11). &atoe poseen banda• 
G-ll y IMA .. t, pero no l- corrHpondientu b-o• (11). 

Tabla 1. Localiaaci6n de lu Bulda• G-11 C•I y de loe mA sat I, 
II, III y IV 8-noa en Primates (11). 

Ctwww BSA PTll GGO ppy 

l I,II,III,IV• III • III • 
2 2p • 2pI,II,III,IV• 2pI,II,III,IV• 
3 2qI,III,IV 2qI,II,III,IV• 
4 
5 I,III,IV • I,III 
6 
7 I,IV • I, III,IV• • • 
1 

9 I,II,III,IV* I,III,IV• I,II,III,IV• • 
10 IV • • • II • 
11 I 
12 I IV 
u I,III,IV • I,III,IV• I,II,III,IV• II,III,IV • 
14 I,II,III,IV• I,III,IV* I,II,III,J:V• I,II,III • 
15 I,II,III,IV* I,III,IV• I,II,III,IV• I,II,III,IV• 
16 II I,III,IV• I,II,III,IV• 
l7 II,IV • I,III,J:V• • 
11 I,III • I,II,III,IV• I,II,III • 
19 IV 
20 I,III,IV • I,III,IV• 
21 I,II,III,IV• I,III,IV• I,II • 
22 I,II,III,IV• I,III,J:V• I,II,III,IV• I,II • 

X II 
y I,II,III,IV* I,III,IV* I,II,III,IV I,II,III,IV 

-----------------------------------------------------------------
Por lo tanto, ae concluye que ban ocurrido p6rdida• o 

rearreqlo• del •eqmento heterocroa6tico o, al •enos, un caabio en 
•u• propiedades bioquiaica• y aoleculare• durante la evolución. 
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La• regione• po•ltiva• con banda• G-11 pr•••ntan una clara 
evidanc1a de conaervacidn, ya que la composición d• mu DllA Nt ha 
IAlfrldo poc;o9 caüi- en llAs d• 20 •·a. sin ..t>ar<¡o, cuando .. 
consideran fu111u llh alejada fllogen•tlcament.t (Bylobatyda• o 
Cercopithecidae), exi•ten diver<¡encia• d'J"ificativa• revelada• 
por la aU89DCia de banda8 G-11 en ella• (11) • 

l.o8 cariotipoa del bimbre y Pongida• difieren por un nimero 
pequeAo de rearregl- ~1C08 y 108 punto• de _ruptura no .. 
dhtrit>uyen al asar (invenl-• y fudon••). Al de8Cellder en la 
••cala filOCJ•n•tica, e• po•ible ••l'lalar lo• rearreglo• que 
ocurrieron en cada *11111 y quia& encontrar alguno que guia al 
or19911 d•l bcmllr•. r. filogenia .. ~tibl• con el proce90 
evolutivo, eapecia19119nte, en la adici6n o p6rdida de BC _(79,12). 

Se ••tudiaron cr--• •it6tic09, nücleo• interf6aica y 
.. ioai• .. aculina d• n ••peci.. de lo• 5 grupo• de vertmbrado•. 
La Ucnica de tinci6n Dt.tamicina A,/Ritruicina (DA/11) •xhibe ln 
patron.• de banda• •· Z•ta tinc16n revel6 la• region.. GC de la 
KC e en todos las e•pecle•. Zn la ••yoria, la HC e tiene 
propiedadH el• tincidn opuesta• ~ •ltr .. icina y quinacrina. r.e 
.ttruicina, .. rea int-te la• MOR en 108 c:arlotipom de 
pece8, anfibl-, reptUH y av.., pero no en lo• de ... 1feroa. r.e 
falta de tinc16n en la• MOR de ... treroa ea atribuida a un .. yor 
nWlero de secuencia• de r1lllA en aua geno.... Z•tudio• en varios 
e•tadoa •e16tlcoa de lo• vertebrado• de •angre fria (peces, 
anf ibi08 y reptil••) mue•tren que la presencia de DA,/K en la• llOR 
•• independiante de •u estado d• actividad (13). 

La• tranalocacione• 4- DlfA Ht a otras regiones de HC en 
cr-• no hOmólogoe, pu-ecan no ocurrir al azar. z.to .. 
apoyado por le pre..ncia de un DllA Ht particular en regionaa 
especificas de un 110lo cr- sexual. Aa1, ae ha facilitado el 
entendi•iento de la .,,olucl6n de lo• ••xocro_o .. • u be•• al 
DlfA repetitivo, principal-te en el hoabre (50). 

c. Aaociaci6n con loa Cro100aou• sexual••· 

Zatudioe nalizadn en serpientes y aves, han establecido 
una aaociaci6n entre DllA repetitivo y croaosomaa sexuales. Por 



otro lado, loa .. xocr0110•01M• de ... if•roa .. caracteriaan por la 
conservaci6n de loa patronea d• bandeo crOllOallaico, en relación 
con ciertoa qrupos de varte!:lrado9 (50). 

La• ••rpient•• priaitivaa (Boidae), coao la• piton•• y 
conatrictor conservan aWI 1- .. xoer090ao.a• ho--6rfiC09. Zn 
alqun•• ••P•Ci•• (Colubridae), el par aexual feaenino 
(h~rfico) puede .. r diferaneiado, ya que el cr090- V -u 
co11Pueato total .. nt• de BC e y •• alociclico, aunque 
-rfol61)i-nte H indiatini¡uibl• del 1. Zato hace aupon•r qua 
exi•t• un paao tranaitorio en la evolución bacia el par 
beteroaórfico, propio d• l•• .. rpient•• llA• avanzad•• (!lapida•, 
ViparidH e HydropbiidH) y donde el V .. ua pequel\o (21). 

El an.tli•i• da 1- DllA .. t en alquna• .. rpient•• aueatra qua 
lo• aexocro•o•o•a• feaeninoa heteroaórf ico• exhiben grand•• 
~ioa, pero lo• DllA .. t .. •eulinoa eat6n en .. nor proporción o 
auaant••· Por ejeaplo, l1Allha ~ (Colut>ridae), praaenta un 
llllA .. t tipo III conaptcuo en el r ... nino y •• baya fraqaentado 
en d- partea, uno de lo• cual•• •• tipo IV. Aabo• hibridan con 
el V, empero ••te ~lti- par- ••tar auaente en •l -aculino. 
otro DlfA .. t •-jante al IV (llka) •• encuentra en una especie no 
relacionada (L.. CA11Si•tua) • Junto con el DlfA Ht IV, •• poaible 
identiCicar •l er090llOIM V y determinar el qrado da conservación 
de la NCUencia de 1111ch•• Hpeci•• del auborden Opbidia. La 

cantidad relativa de la• llD penait• aauair que lo• l>NA ••t ••tin 
interdi•peraoa con otra• aecuencia• en el croaoao.. w y preaentea 
en aabo• aexoa de otra• .. rpient•• en cantidadH elevada• (21). 

La hibridación con cRHA del DllA ••t w de .. rpient•• •obre el 
DllA d• av- -tra dable .. turación con el DNA c ... nino, 
comparado ~ •l d•l -acuuno. La preaenci• de la faaiU• •m en 
•l m!A de avea .. explica por un anceatro C01Ñn (Archo .. uria) de 
reptil•• y ave•, no hace aA• de 200 •·a. , lo que d .. ueatra la 
con•ervación d• .. u aeeuencia y de lo• .. xoeroao-• (21, 50). 
Ad••6•, en varia• eapeci•• con cro•o•o•a• hoaoaórfico• la 
participación de ••ta• aeeuencia• •• iaportant• en la evolución 
del diaorfi•- aexual. Cromo•oaaa homollérficoa interaedioa, •ólo 
aueatran hibridación en el w, por lo que la coapoaición d•l DHA 
aat de 'ste precede a la evolución d•l di-rfisao sexual (50). 
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Laa ~iaa 81111 taJlbién eat6n presente• en roedores y en 
el bolK>re. cuantitativ ... nte no hay diferencias entre sexos, lo 
que indica ciu- la contribuci6n del cr~- Y •• pequeila. llo 
obstante, parecen haber grandes diferencias entre seicos al 
utili&ar vari .. enz!.au de reatricci6n (Soutbem blot) . El DllA 
ullCUlino digerido con BaeIII hibrida preferent-nte con le 
~ 111m•, •ientru que el lllA f-ino lo hace d..,il8ellte. &ata 

diferencia ea evidente ai digerir con lUuI (21). 

un p09ibl• mecani•- que explica ••ta• diferencia• ea que el 
mfA Ht frecuen~nt• tiene un patr6n de replicaci6n us tardio 
que el resto del ge-, asociado con supresi6n e interferencia 
durante el entrecruzuiento. Este, podria ser influenciado por la 
proic1-idad del DlfA Ht a tra..-a de un efecto directo en la 
sinteais del lllA o por una asincronia de 1• replicaci6Ít durante 
el apareuiento cro.oa6mico. i. IP del crmosou lf y, por lo 
tanto, del mfA nt durante 1• evoluci6n, guiarian a una ca.plata 
supresi6n del entrecruzuiento. Por lo que Nr1a menos colÑll que 
se intercalaran los DllA set de t•l•• cro•o•o•••· y otraa 
secuencias repetitivas, durante la .. iosis y •• conNrvaran por 
•ucbo tiempo. Loa "-6l09oe, entoncas, .. unten.trian aeparadoe y 
llegarian a ser hetera.órficos (50). 

2. Origen, Evoluci6n y l'llncionea Especulativas. 

i. preaencia de unidadea repetitivas en tandem en el genoma 
eucarionte plantea variaa interrogantes, tales c090 el porqué de 
la exiatencia de tantaa secuencias para realizar una func::i6n 
determinada. La inforuci6n acerca del DlfA Ht y de la RC e, en 
cuanto el origen, evoluci6n y funciones, es ••casa. 

a. lllec:ani..a. ele Aparici6n. 

llo cabe duda que las secuencias altamente repetitivas en 
cad& una d• l•• eapeci•• han conferido ventajas selectivas. su 
gran diversidad illplica que ban evolucionado r6pida••nte (14). Es 
dificil interpretar c6- la ••l•cci6n natural ha influido •obre 
los •iembros individual•• de este tipo de secuencias. Es probable 
que .. te actúe una vez que se hayan acumulado •utaciones, pero 
antes de que su cantidad ••• insuficiente para realizar su 
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aparente función. La naturaleza repetitiva del DMA aat pudo haber 
•ur<Jido por McaniHJOa que a.plificaron el nl19ero de copias a 
partir de Acuencie• cortaa anceatrelea, alqunaa vece• con la 
adquieici6n de periodo• ue la1'9oa. Do• tipos de procaeoe A han 
propueato para explicar eate a•plificación: la replicación 
aaltatoria y la recombinación deaiqual (1). 

El concepto de la rep11oao16D eal tatorla fue introducido 
inicial .. nte por Britten y Jtohne para explicar cd9o una eec:uencia 
particular, por un evento repentino de replicación, produce un 
qran núero de copiaa. La auatitución de baaea de la aecuencia 
anceatral (por •utación) no parece haber ocurrido con la •i••a 
frecuencia en todas laa posicione• (1). Posterior•ente, •• 
propuao le exiatencia de una aerie de replicaciones aucesivaa y 
diveraificadaa a travea del tie•po. La presencia de secuencia• 
peri6dicaa, en laa que cada una consiste de un nllmero de unidades 
•6• pequeñas (variantes), señala que cada evento puede oriqinar 
una unidad de t ... ño aayor (1,26,42). 

El modelo asume una· secuencia corta ancestral •a• que ea 
replicada eübitaMnte variaa veces hasta producir una unidad 
repetitiva en tand••· Después, durante alqunas qeneraciones 
ocurren mutacionu que producen variante• •b•, •c•, etc., •uy 
relacionada• a la aecuencia oriqinal. Esta diverqencia puede 
oriqinarae por una ai•Pl• austitución, deleción y/o inserción de 
baaea. Lueqo por otraa replicacionea saltatoriaa se amplifica una 
de laa aecuenciaa, incluyendo llás de una variante. M6s tarde, por 
otra replicación aaltatoria ae amplifica ,parte de la secuencia 
con •utacionea acu•uladaa. El tie•po transcurrido entre una 
.. plificación y otra puede asumirae por el qrado de diverqencia 
encontrado entre eataa eecuenciaa. toa componentes mAa cortos, 
deben correaponder a la aecuencia ancestral, aiendo adea6a la 116• 
co•ün. Variante• qeneradaa, previas a la primera replicación, son 
posteriormente la• 116s co•unes y asi sucesivamente. La naturaleza 
del evento •• inespecifica y vario• •ecanis•o• aon posibles, 
aunque ninquno ha aido comprobado (1) (Fiqura 7). 

/, Por otro lado, la• variaciones cuantitativas posible•ente 
ocurren durante la división de las celulas somáticas (1,12,26). 
Esto se produce por un entrecruzamiento desiqual en el DNA aat 
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cuando 1- doe cedenaa - desalinean. In el DllA .. t d• ratón, la 
f~i• de entrecrusaaiento duil)Ual .. cercano a 1 por cada 
15 unidadu r.petitivu de a•o pb (1). 

JA .-.-blu.o16a ... 1,..i provee un .. cani•- alternativo 
para la -olución del DlfA sat. El -4elo propueato por Saith 
••- que un entrecruzuiento d .. ic¡ual ocurre con qran frecuencia 
entre cn.Atidaa ha~. se ba viato que durante el Ial .. 
producan tranalocacionea de ..,.antoa equival•nte;a de llllA que 
uUn en replicación. cuando cierta• aecuenciaa •• repiten en 
alquna otra r911ión del cr090-, •• factible que ocurra un 
deaplasaaiento en el apar ... iento y que lo• interca.bioa queden 
reducido• a la• aecuenciaa repetitivas, por aer laa dnicaa 
re9ione• hoaolólo9aa. El resultado final •• la apa~ición de 
croaoa011aa deaiqualea, uno con un aeqaento repetitivo extra y •l 
otro carente de 61. !l taaafto de la región depende de la posición 
del entrecruzaaiento y eventualaente conaiate de una sola 
secuencia repetitiva. El croaoaOlla con uyor ndaero de ba••• 
tendr6 ••• poaibilidadea d• un intercaabio deai9ual en la 
siguiente generación que au boaóloqo (1,12). 

E•t• proceso, llaaado fijación por entrecruzaaiento, ee 
caracteriza por el ndaaro de generaciones requerid•• para la 
uniforaidad. El -4elo adUIA• predice que aecuenciaa cortas en 
tandea pueden ocupar cualquier región del DHA que no ••t• sujeto 
a una presión de selección. TimbHn, cualquier autante nueva 
aer6 eliainada o diveraificada para ocupar un sitio definido. 
Eventual .. nte, au recoabineción resulta en duplicaciones, donde 
la secuencia predoainant• ocupar6 un aitio en la población, o en 
delecionea, que reducen •l tauAo d•l orden y paulatinamente 
ll99an a •liainarae por ••lección natural (1) (Piqura B). 

Esto deaoatrar1a que el DHA aat consta de unidad•• 
repetitiva• uniforwea •in una tendencia de la selección por 
aecuenciaa particulares. Tal vez un balance entre la divergencia 
por autación y l• uniforaidad por fijación del entrecruzaaiento 
deteraina la velocidad relativa de loa do• procesos. Ellpero, 
cuantitativ ... nte ea dificil deterainar ai este modelo se acopla 
a la evolución del DMA sat. No obstante, cualitativaaente, parece 
que •i ocurrieran autaciones y entrecruzaaientos desiguales con 
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relativa frecuencia, podrian generarse pri .. ro y lueqo .. nteneree 
ordenado• en tand••· En alquno• DHA eat de ... iferoe, al parecer 
axiete una relación entre la longitud repetitiva de loe 
fra1J99ntoe y la longitud del DMA preeente en el nucleoeo .. (1). 

E•te modelo ee apoya en un gran número de eetudioa da 
planta• e invertebrado•, donde la. variacione• cuantitativa• eon 
eignif icativae. La recombinación ••iótica como ••canie•o de 
origen •• excluida, ya que lae regione• de HC ueual•ente 
permanecen dieper•a• ein formación de quiasaaa. Por otra parte, 
loe evento• eo9'tico• reeultantee en la •disainución croaatinica• 
en vario• invertebrados, aeqacromoao .. • de hibridos del tabaco y 
en ... iferoa (in ~l. proporcionan evidencias plauaiblea. Ea 
úe, eitio• de reconoci•iento por endonucleasas de restricción 
podrian ••diar un entrecruza•iento desigual que origine 
variaciones cuantitativas. Otroa poeibles mecanismos se explican 
por la existencia de eecuencias palindróaicas, puesto que· en 
condicione• naturalee ee posible incrementar con agentes 
alcalino• el entrecruzamiento desigual (26). 

otro modelo, llamado •circulo rotatorio•, que explica la 
aparición de eecuenciaa repetitivas asume que éstaa •• hallan 
unidae, por eua do• extra.ca, formando un circulo. Una de laa 
cadena• de DNA •• ábre y co•ienza a deaenrollarae, airviend~ de 
tuplado para la einteaia de una nueva cadena. A au vez, la 
cadena comple .. ntaria ae mantiene unida en circulo y actúa como 
•olde para una eequnda molécula de DNA. Por varios ciclos, puede 
producir•• un número indefinido de eecuenciaa repetitivas. Estaa, 
pueden ineertarae en regiones bien definidas dentro de los 
cromosoma• o eliminarse por ei•ple presión de selección (12). 

El modelo anterior ee baea en la exietencia de una eecuencia 
parcial•ente multiplicada, el DHA espaciador, que separa los 
cietronea riboeómicos 185 y 285 en lo• ovocitos de X.. l.Al!Jda 
durante la amplificación de los rDNA. Una amplificación aberrante 
de éeta pudo ocurrir y translocarse a la HC centromérica. 
Alternativamente, una s .. cuencia preexistente en la HC pudo ser 
amplificada, tal y como sucede en los cromosoma• B del 
saltamontes. Esto infiere que un incremento·.!tJl la cantidad de DNA 
sat de la HC centromérica confiere una ventirj'a s~l~ctiva, no al 
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individuo, •ino al cro110•oaa que la contiene. A.si, en Drosophila 
•P·, un can tiene diferente •fortaleza• durante la priaera 
anafaM. Un can •fuerte• desplazar• a un •débil• tri• coapetir 
por el buao de •U polo correspondiente. Al parecer no •• el cen 
•i•ao, •ino la cantidad y tipo de He la que alterará la firaeza 
de unión a la• proteina• del buso acroa6tico, reduciendo la 
probabilidad de una no disyunción y pérdida cromosóaica (84). 

Yuni• y Ya .. ineb propu•ieron un aecanisllO que.pudo ori9inar 
el DNA .. t. Un pequeño sec;mento pericéntrico o perinucleolar •• 
aaplificado o copiado durante aeiosia en un croao•oma y 
distribuido a otro•, dada la proxiaidad entre lo• cen y las NOR. 
Aunque el aecani•ao de·di•tribución •• desconoce, en el ratón el 
DNA aat está distribuido en la HC centromérica de ~odos loa 
auto•oaaa, incluyendo el croao•o•a X (29). Obno po•tuló que loa 
•exocroao•oaa• de a1111iferos se ori9inaron a partir de un par 
ancestral coaún y que el croaosoma X se ha conservado en su 
totalidad, aientra• que el Y sufrió caabios drásticos. Al parecer 
el DNA sat se ori9inó con o después del sur9iaiento del ratón 
como una nueva especie y el del X probablemente •• ori9inó en un 
autosoaa, a partir del cual •• dia9reqó a lo• otro• croaosoaa•, 
exceptuando al Y. Este aecanisao, •• aiaplificaria •i alc¡ün tipo 
de interconección •• estableciera entre lo• can, lo cual e• 
consistente con la tendencia a asociarse en aeiosi• (28). 

~urnit analizó profúndaaente la variabilidad que exi•t• en 
la HC e y el DNA •at. El •• apoya en un amplio nüaero de estudio• 
cito9enético• y aoleculare• de diversos 9rupo• tales coao 
proti•ta•, invertebrados (var1Des e insectos), planta• y aniaale• 
•uperiore•. Tal variabilidad implica que la HC e •ufre un 
intercallbio de•iqual durante la replicación aitótica (85). 

Las siquientes aseveraciones arc;iuaentan esta hipóte•i• (85): 
1. En la HC C las •ecuencias satélite •on a aenudo 

coincidente•. Estas entidades aparenteaente no •on transcritas. 
2. La HC e auestra un amplio ran90 de variación, usualmente 

•in efecto fenotipico, entre los miembros de una especie dada. 
3. El entrecruzaaiento aeiótico en la HC es raro o ausente. 
4. Lo• rearreqlos sil.~ de la HC e son raros en células 

aeióticas y están bien documentados en células mitóticas. 
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s. La •ito•icina e (llllC), un alquilante bifuncional, induce 
un alto grado da variabilidad en la HC e da ~lula• ao .. ticaa. 

6. La IDIC induce raarraqlo• aoa6ticoa del tipo ICll. 
7. Loa estudio• intar a intraaapeciea indican una alta 

variabilidad aoa6tica del DMA aat. 
l. La evolución da periodicidad•• cortas y larga• da las 

secuencia• del DMA aat •• explicada por un antracruza•ianto 
desigual. El an6liaia d• la• segunda• sugiera un •od•lo en qua •l 
avento da recombinación aat6 asociado al proceso da replicación. 
Eata últi•o puede co•prender unidades repetitiva• interdisper•a• 
que rac;iulen intervalo• correapondiente• a la• lonqitudes del 
nucleoaoaa o aún •últiplo• de dicha• lonqitud•• (85). 

b. Evolución. 

Durante la evolución de loa protiatas superiores, el tamaño 
del •aterial qenético •• incre•entó y probablemente fue neceaario 
au diatrubución en uno o varios fraqmentos (cro111osomas). Para 
realizar la• funcione• de orqanización, •anteni111iento y 
regulación, el qenoaa tuvo que recurrir a la aparición de 
•últipl•• aiate•a•, tales co•o sitio• de inicio de la 
replicación, deaarrollo de un nucléolo, etc. y de estructura• 
tale• c090 can, teló .. roa y HC, aai como de un DMA repetitivo. 

Un nucléolo rudi••ntario y algunas secuencias repetitiva• 
poaibl-nte aparecieron antes que al cen y la HC e, ya que 
ciertos aucariontea pri•itivoa (Cblaaydompnoa reinbordii) po•een 
un aolo nucléolo y DNA repetitivo, pero aus cro11oso111aa ••tAn 
daaproviatoa de cinetocoro• y de HC c. Al parecer loa primeros 
DKA aat ae oriqinaron da protiatas auperiorea, aunque no existe 
una relación con la presencia de HC c. En un principio, el DNA 
altuente repetitivo H produjo quizá por amplificación, pero 
listas pudieron codificar para un producto. Posiblemente ae 
aantuviaron durante la evolución por selección natural y por au 
utilidad co•o co•ponente• estructural•• (a•paciadore•) (29). 

Si •• considera que el DNA sat es especie-especifico y con 
una tasa mutacional relativamente alta, uno se prequntoria cóao 
éste es capaz de proteger regiones informacionales que sufren 
pocas o ninguna mutación. Esto podria entenderse si el DNA sat 
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tuera funcionalMnt• alterado, eliainado o intercalado en •1 
9en09&, pero - al ~ nuevo aurt¡iara en .. peci•• relacionada•. 
Sata eapecificidad pudo daraa aiapl•••nta por una ••lección 
aleatoria del aecpaanto duplicado. La diatribución da laa 
aecuenciaa M liaita a un corto aeqaanto, lo qua juatificaria la 
diferencia en la coarpoaición entre c1'090aoaaa boaóloc¡oa (11,29). 

Por otro lado, aauaiando al aurl)i•i•nto da nuevaa aacuanciaa 
Nt61ite, u poeilll• que la• aecuenciaa •viejaa• H.perdiaran por 
acumulación de un 9ran núaaro d• autacionea, ruptura• o 
rearr99loa Cl'090aóaicoa. Kiantraa otraa, llec¡arian a intercalara• 
en •1 9eno- y foraarian una 9ran porción de aecuenciaa 
aoderadaMnte rapetitivaa. Aai, la .. pecificidad d•l DllA aat y al 
becbo da qua le unidad duplicada aieapre aea a6• pequeña qua la 
nativa, bace caai iapoaibla la probabilidad da que aataa 
aacuenciaa puedan aar traducida• (29,14). 

Ea poalllle qua laa aecuanciaa aat6lit• hayan tolerado aejor 
la• autacionaa qua la EC, alln cuando pudieran dañar au aparenta 
función. Otra• aufrieron pocaa autacionea y llegaron a 
intercalar•• en pequeño• bloquea da EC o •• alojaron en la HC e 
(29). No aeria aorprendente que originalaenta una gran porción de 
DMA aodaradaaente repetitivo derivara del DMA aat y •• 
diatribuyera en la EC. Eate tal vez tenga funcione• aatructuralaa 
tal•• coao aitioa de raconociaianto da la• poliaeraaaa, da 
tarainación da la tranacripción, da unión a aellbrena nuclear, da 
apara .. iento y antracruzaaianto o da placJa•iento para aantaner la 
aatructura croaoaóaica durante la diviaión celular (11). 

El DMA aat da IL.. ayacylua parece habar derivado da 
aacuanciaa cortaa. La aitad da allaa aon rica• en AT y quizi 
derivaron de una aacuencia anceatral (GA5TCA). Exiatan 4 
aacuanciaa principal•• auy relacionada• y cada una •• encuentra a 
-100 pb. La aao¡runda y la tercera pudieron derivar da la priaara 
por auatitución da A por e o delación da A5 por A4• Aai, un buen 
candidato para la priaera unidad de replicación aaltatoria aeria 
una aacuancia da 4 o a6s unidadea ancestralea. Sus coaponentea 
aoatrarian •Ut da divergencia. Eata, ae observa claraaenta en 
la• aacuanciaa aattlite de laa diferente• especies de lllla (1,42). 
Por hibridación cruzada se sugiere que dicha aaplificación 

60 



ocurrió •i•ult6nea.ente con la diverqencia de la• ••pecie• y •u 
coaplejidad pudo .. r de -120 pb (-10' de diverqencia). Si no .. 
produjera una .. lección natural y •i l•• autacione• •• acumularan 
con la ai•aa ta .. que en otra• secuencia•, la t••• de diverqencia 
.. ria de -1 •·•· Entone••· lo• evento• de replicación .. 1tatoria 
babrian ocurrido hace l, 5, 10 y 20 a.a., re•pectiva.ente. E•to• 
c6lculo• •on aproxiaado•, ya que la• •ecuenci•• •atélite de cada 
••pecie po .. en •u propia pr••ión de •elección (1). 

Exi•ten, por lo aeno•, do• nivele• de orqanización de las 
••cuenciaa repetitivas: uno con•tituido por una •ecuencia 
repetitiva ••• larqa, donde lo• eleaento• •6• corto• •• 
relacionan uno• con otro•. Y otro, puede ••r •i11pl ... nte •l 
r••ultado de un proceso que 9enere aúltipl•• copia• de una 
•ecuencia en estadio• di•creto• (42). 

El or19en y di•tribución de diversa• secuencias •atélite en 
la población confiere una ventaja directa •obre los cromosomas 
que la• contienen, ya que •sobreviven• aejor a los procesos 
aec6nico• de la aeiosia. E•ta hipótesis se apoya en la presencia 
d• DNA .. t en reqione• de HC e y de DHA sat a del conejillo de 
india•, donde la ••cu•ncia •• simple y •e ha •ultiplicado durante 
la evolución. Se propu•o que no todo el DNA •at oe deriva del 
tetra.ero CCCT, el cual ••t6 pre•ente con la misma frecuencia y 
que TCCT, por ejeaplo, •• 10 veces ú• frecuente que cccc (84). 
El conejillo de india• posee l DHA •at. El II (que rea•ocia 116• 
r6pido) y el III tienen una •ecuencia •iailar. se asume que ••te 
últiao •• el ú• antiquo y •l que ha •ufrido ús cambio•. Al 
iqual que en el hoabre, la• ••cu•ncia• tienen un ancestro común y 
han diverqido durante •u evolución (42). 

Al hibridar c:JUIA de una especie con células de otra, •• ha 
podido e•tiaar el 9rado de hoaoloqla. El DNA repetitivo de IL.. 
~ hibridado con el del hauter chino, el del ratón de 
laboratorio y el del hombre, auestra una amplia diferencia. Esta 
e•peciación al parecer ha •ido r6pida y radical (9). 

IL.. ausculup tiene una dotación diploide de 40 cromosoaas, 
todos acrocéntricos. Mientras que IL.. poschiavinup (ratón del 
tabaco), una especie relacionada, tiene un número diploide de 26 
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cr-oua. LA reducción d•l nllMro diploid• ••· al parecer, 
producto d• fuaione• robertsoniana• comprobada• por banda• G y Q. 

la que ••ta• doa upeciM producen bibridoa con alC)Üll qrado de 
fertilidad, au relación M uperaria fuera cercana, a peur de la 
dr6•tica diferencia en au contenido y aorfolOCJia cro.oaóaicoa. 
toa puntoa de ruptura fueron cercano• a·1oa can, debiendo ocurrir 
en re9ionaa de Be e y, por lo tanto, •n el DMA aat. to• 
reaultado• por 9radiente d• denaidad aueatran que la• do• 
...,.ciu sio- la •i- fracción aatélit• y que la cantidad 
perdida en 11.r.. poacbiayinua fue ainiaa. Probableaente •l 
aurqiaianto de ••ta eapecie .. a un evento reciente (9). 

cuando la• célula• de 11... auaculy• caatan1u• fueron 
bibridadaa con CIUIA• d•l DllA aat del ratón d• laboratorio, el cen 
fue evidente, lo que indica una ••trecha boaolOC)ia entre ella•. 
De iqual aanera, IL. ceryicolor y IL. ~. poaeen una dotación 
croaoaóaica idéntica que IL. llJ!•culu•. pero una fracción aatélite 
diferente. Hibridacionea in ill1l al uaar el DMA aat de 11... 
ayacylu• no aoatraron aarcaje aobre lo• croaoaoaaa d• IL. 
ceryicolor. Otra• obaervacionea con banda• G di IL. sa.&:ill., 
taapoco aoatraron diferencia• con la• de IL. 11111cyly1, aunque la1 
faailia• de DllA repetitivo 11an coapl1taaant1 diferente• (9). 

c. l"Uncion1• E•peculativaa. 

Exiat•n grande• eapeculacionea aobre laa poalbl•• funciona• 
de la He e y el DlfA aat (9,12,26,29,30,45,85), pero ni~quna ba 
•ido coaprobada experi .. ntalaante. 

E• poaible que alqunaa de la• aecuencia• aoderadaaente 
repetitiva• for9en Be intercalar y ••tén diatribuidaa, junto con 
la1 Htélite, en la periferia del núcleo. Por conveniencia, .. 
baca referencia únicaaent• a la• aecuencia• altaaente 
repetitivaa, la• cual•• foraan la• bandas e (30). Alqunaa de •u• 
probable• funcione• ae .. ncionan a continuación: 

1. Inaal"\'lble. Alquno• lnveati9adorea conaideran al DHA aat 
coao el equivalente de loa •apéndice•• de la evolución 9enética, 
y de alqune aanera, lo refieren co11P •basura o chatarra•, ya que 
al parecer ea coapletaaente inútil (•Doin9 Nothin9") (9,30,86). 
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2. llalltaal.aiaato cr0110a6aloo (bousakeepinc¡). Eata ••iC)1'ación 
ba ••tado aujata a poluicaa. Aparent-nta, cubre una aultitud 
de funciona• e•tructurale• tale• coao organización de lo• 
aicrotübuloa del huao acroa6tico (BC cantre>Mrica), e•tabilizar 
la• regionea terain•l•• del croaoaoaa (BC teloa•rica) y dirección 
de lo• patrona• aapec1f ico• de plagaaiento croaoaóaico. Dado que 
lo• rearregloa croaoaóaico• úa coaúnea para la eapeciación aon 
lo• robertaonianoa, la CJr•n tendencia a aaociaraa por aecuencias 
aat•lita podr1a facilitar la• fuaionea ctntricas. Su ordenaaianto 
e• fijo y traacendantal en el funcionaaiento celular. La 

arquitecura nuclear •• establece aedianta la aaociación de 
croaoaoaaa y organelo• (nucléolo y aellbrana nuclear) • En astas 
intarconaxionaa, la presencia constante da la HC e •• iaportante 
en el aantaniaianto de la estructura nuclear (9,12,26,30). 

3. atracció• 4• lo• croaoaoaaa boaól09oa 4uraata aeio•i•. 
Al parecer, no •• una función coaün. La ec e puede atraer 
croaoaoaas homólogo• para iniciar el alineaaiento durante aeioaia 
y no hoaólogos para ••tablacer la proxiaidad entre regiones o 
croaoaoaas completos funcionalaente relacionados. !apero, en la• 
c6lulaa de ratón, por ajeaplo, todos loa croaosomas posean el 
ai•ao tipo de DllA set en su cen. Si estas secuencias son las 
ra•ponsables da la sinipsis 11eiótica, la iniciación de un 
aparaaaianto entre croaoaoaaa no homólogos deberla ser tan 
factible coao al aparaaaiento entra homólogos. Asi, la identidad 
da la• secuencias haterocroúticaa debe ser una obligación ais 
qua una propiedad (26,29,30). 

4 ... rraru 4• fertUi4a4. Es poaibl• que la HC e pueda 
establecer •barrara• de fertilidad" que provean de aedios para la 
divar•idad y aspeciación da loa organisaos. Además, crean sitios 
gen•ticaaente no ••encieles para lo• raarreglos croaosóaicoa 
(12,26,29, 30). Asi, ciertas especies o subespecies que tienen 
de•cendientes h1bridoa, presentan un fenómeno de infertilidad. 
Pese al contenido siailar en sua secuencias satélite, durante la 
recoabinación genética a independientemente de su dotación 
cromoaóaica, un aal apareaaiento heteroduplex persiste. !ato 
lapide el estableciaiento de nuevas especies que puedan aer, 
quizi, eliminadas ficilmente por la selección natural. 
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5. Sllpeelaol6a. otra función i11¡><>rtante, y que· de lllquna 
-r• u la contra parte da la anterior, as la da participar en 
la eapeciación. Be ha observado qua la He peric•ntrica de los 
acroc•ntricos •facilita• la evolución da los cariotipos, 
en la cual sa 9anaran tuaionas ~ntricas para dar crcmo&Ollll& 
•vialllu•. Aai, •una cierta cantidad da He as avolutiv ... nte 
~la - un factor da ...,uridad, con un -yor ~ado da 
variallilidad qua al qua daria un sista•a inflexible compuesto 
aol.-nta da se•. a.to sa ba observado al ae1JUir la evolución da 
alqunos -.1faros. Aa1, las f .. ilias del orden Rodantia (Kuridaa, 
Cricetidaa y Kicrotidaa) , qua tienen una qran cantidad de He 
cantr.,..rica, -utran una amplia diversidad da cariotipos y da 
espacias. En ca.bio en la f .. ilia Palidaa, qua tiene cantidadaa 
ralativ ... nta pequallas da Be, existan sol ... nta unas cuantas 
espacias y sus cariotipos aon si•ilaras (29). Esto tÁ.biü as 
apoyado por Dutrillaux, en donde analiza 150 rearraglos 
crcmosÓllicos da diferentes pri-tas y encuentra qua la He e 
siaapra ha astado presenta a lo lar9o da la evolución (81). 

6 ... tarla prl.&a para la oraaol6a de au .. oa t••••· Es casi 
iaposibla •rcJWM1ntar en contra da asta hipótesis, paro taapoco es 
posib~a encontrar un soporte para elle. En ausencia da salacciOn 
natural, las mutaciones puedan afectar la secuencia activa y 
acumular copias redundantes. Aa1, se crearian nuevos 9enas con 
una función pravi ... nta inexistente y que sólo podri• adquirirse 
a partir de una nueva sacuencia activa. !aparo, las oportunidades 
da una copia redundante qua sur9• triunfant ... nta coao un nuevo 
9an son •iniaaa, ya qua coaúrmenta le esperarla la d89enaración. 
Para evitarlo, una sacuancia daba adquirir una nueva función qua 
beneficia al organisao en un periodo relativ .. anta corto y asi, 
quedar bajo la protección da la selección natural. !ata ülti-, 
protege las nuevas secuencias para evitar la acumulación da ... 
autacionas aleatorias. En asta llOllAnto, la selección natural 
lleqa a ser un contribuyente activo da la evolución, ais qua una 
fuerza consarvadora. Puesto qua una copia redundante no puede ser 
ignorada por ella, los genes participantes como ancestros coaunes 
tienen un grado liaitado da divergencia funcional (30,86). 

7. wuarsa caat~rloa. La He pericentroa6rica puada proveer 
da una fuerza centroa6rica que asegure una adecuada separación de 
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lo• croaosoaas durante la división celular (29). Brovn asu.a qua 
la HC contribuya dirac:taJtanta en la oriant.ción cantroaerica. Sin 
..t>arqo, au afecto •• tard1o en al ciclo celular y puada da 
alguna •anara reflejar al ••t•do f1•ico da la• ragiona• 
adyacant•• al can. Se supone qua un incr .. anto en al nU..ro da 
•ecuanci•• d• la HC cantroaerica puada iaantanar la ••tructura da 
lo• cro•o•o•••· !•to ••, protegerlo• durante al proca•o d• 
diviaión (no disyunción) o, diractaaanta, d• alc¡Un ••caniamo 
.... jante a la varieqación, tal y COllO ocurra en el .. 1z (84). 

8. ~tecoió• da regio••• gaa6ticaaaata acti•aa. La HC e •• 
•uy ••n•ibl• a la acción d• •ut6gano•, carcinógano• y 
cla•tógano•. Por tal •otivo, •• •ugiare qua la HC C puada 
protajar (hipót••i• ••alvavidas• o bodyguard) la• ragiona• 
gan•ticaaenta activas. !.•to ••· •u•le recubrir, en interfa•e, la 
•uperficie interna da la •embrana nuclear y el nucleolo, para 
proteger la• ragiona• dispersas centrales (EC). Alrededor da las 
NOR, la HC e puada ••rvir co.o un espaciador para preservar los 
ci•trone• ribosó•icos 18S y 28S de •utaciones y entrecruzamiento• 
desigual••· Tal función es esencial en la conservación de astas 
••cuancia• • trav•• da la evolución. Ya que ••tos citrones •on 
.. cuenci•• llOdaradaaante repetitivas, la perdida o mutación d• 
1tllo•, no dabar1• alterar la aaquinaria celular. Si lo• qan•• 
ribo•ó•ico• nace•itan protección, genes de copia llnica la 
nece•itan alln a6•. Probablaaente la HC as inefectiva en contra da 
la penetración da radiaciona• ionozantes, pero ante la presencia 
da agentes qui•icos y virus es una excelente barrera. De iqual 
manera, protegen al cen, al 
acro•6tico. Sin ••bargo, 
aecanisao para ••ta función 

cual provee el sitio de unión al huso 
todavia no se ha propuesto alglln 
protectora (9,12,26,29,30). 

9. apareaaianto croaosóaioo. La hipótesi• llá• aceptada •• 
la relación de la HC (DNA nt) con •l apareamiento cro•osómico 
(12,26,29,30,45). Esto se basa en estudio• realizado• en 11.... 
aelonogaster y tL. auscµlus, aunque los aecani••os meióticos del 
priaero difieren entre sexos. En el macho, la recombinación no se 
llevo a cabo ya que no hay formación de quiasmas, mientras que en 
la hembra si. Por manipulación de la HC se demuestra que al DNA 
sot RU u no repercute en el reconocimiento entra boaóloqo• 
durante la meiosis (45). Sin embargo, dos subespecias del ratón 
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(L •tsHlU WUICl!lQ y L mu•culu1 aolo11inu1), contienen la 
•i•aa fracción ••télite, pero difieren en cantidad. LO• 
bataroduplex entra ••t•• dos 1ube1pecie1 tienen croaoao••• 
bomól09os con un c91111l ... nto genético coaparable. Loa re•ultado1 
mue•tran que no 1210 hay apareaaiento y meio•i• noraal, •ino que 
lo• bibrid- - fértil••· Por lo tanto, la HC no •• un factor 
fundaaental para el aparaaaiento da hoaól0901. E•to •• un 
poderoso arv-nto en contra da quienes aclaaan que una de la• 
funcione• del llllA Mt u actuar ~ barrara de fertilidad entre 
orqanisaoa auy relacionado• filoqenéticaaente (45). 

10. b~nauinto o~aclaico. otra aparente función de 
la RC e •• •u relación con la recoabinación genética 
(26,29,l0,45). Alguna• evidencia• indican que el entracruzaaiento 
de planta• y aniaal•• ea -no• frecuente en la HC que la EC. 
Raqion•• condanudae pueden atraer croaosoaaa hoaól0901 al inicio 
de la -ioei• y ésta• probable .. nte •SICJllren el aparaaaiento 
intiao que •• necaeario para al entrecruzaaiento (29). 
ObHrvacione• en C1'0901oaa• bivalentes de varia• especies de 
... iferoa indican que la HC ••ti virtualmente libre de qui11aa1 
(26). otr- trabajos realizadoa en aaltaaonte• y R.. .. lanoq11ter 
auaatran qua, con re•pecto al t ... 110 del bloque de HC, hty una 
•inapsi• raqular a pesar de la• ••laetri•• aarcadaa en la aayoria 
de los bivalente• en la• poblaciones hibridaa estudiadas (45). 

En alguna• especie• de erizo de aar, el patrón de 
entrecruzaaiento puad• aodificar•• radicalaente por la presencia 
de 9randee bloquea hoaoci9otos de HC terainal. En especie• 
relacionadas, en donde lo• bloque• e no aon hoaoci9otoa, este 
afecto .. u aUHnte y rara vez ocurre entrecruzaaiento. En R.. 
aelanpqa•t•r la• alteraciones en la cantidad de HC de un 
croaoeoaa no aolaaente son capacea de influir sobre las 
propiedad•• de ea te croaoaoaa, sino también de al ter ar el 
potencial da entrecruzaaiento de otro• aieabroa. En concluaión, 
estos descubriaientoa auqieren que, a pesar de que la existencia 
de arreglo• secuenciales dentro de la HC son variables, esta 
ültiaa •• capaz de reducir la recollbinación de la EC adyacente 
(26, 45). Aunque existen evidencias circunstanciales, de alquna 
aanera .. ta• bip6teaia explican el porqué los 9enoaaa eucariontea 
contienen cantidades tan elevadas de DNA repetitivo (30). 
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A. AJITECEDEllTES • 

cao•o10•1co1 • 
L& 8S8ST:IC&. 

El hoabre aieapre •e ha preocupado por establecer sus 
diferencia• y caracterizar sus virtudes con respecto a otras 
especie•. Para ello, se ha valido de estudiar y analizar, por 
diferente• útodos, su evolución a partir del DllA. lfo obstante, 
la caracterización de cada 9rupo (taxón) y aún de cada individuo, 
se ba•a en a11ltiples aarcadore• o aist-• poliaórf1cos que le 
confieren una identidad dentro de la especie aisaa. 

rord ( 1940) introdujo por pri•era vez el concepto de 
•Poliaorfino• (PM), refiriéndose a una variante 9enética que 
ocurre dentro de una población con una frecuencia aayor que la 
producida por autación recurrente. "81, el téraino PM se ha 
eapleado coaunaente para definir laa variaciones aorfológicas de 
un croaoso•a. Estos son facilaente reconocibles, observandose con 
frecuencia en la población, por lo <¡\Je se ha recoaendado el 
término •variante• (Var) (32). Recienteaente, se ha adjudicado el 
téraino •Heteroaortiaao• (llM) para de•cribir la• desviaciones de 
la .Órfoloqia de un croaoaoaa norwal (78). Antes del adveni•iento 
de las técnicas de bandeo se reconocieron, entre los croaosoaa• 
huaanos, alqunos hoaól09os que axhíbian diferencias •orfológicas 
consistentes. con la ventaja de laa técnicas de tinción, se ha 
incre .. ntando el número de •itioa heteroaórficos y se reconoceran 
aún 116•, dado lo• últiaos adelantos en biol09ia molecular al 
eaplear, principalaente, enzi•as de restricción. 

Lo• sisteus poliaórficos deben presentar las •i'lllientes 
propiedad .. para validar dicha identidad (87): 

1. Poseer un patrón hereditario bien definido. 
2. ser estudiados con facilidad y utilizar una cantidad 

ainiaa de auestra. 
J. Ho ser afectados por agentes externos. 
4. Presentar variaciones ai9nificativas, en frecuencia, 

entre 9rupos raciales y aún entre poblaciones. 
5. El locus o reqión estudiada debe contener alelos o 

secuencias alternativas. 
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6. Detectarse desde el naciaiento, sin presentar variaciones 
durante la ontogenia. 

7. El polt.orfi..o debe ser selectivaaente neutro. 

Dentro del cariotipo llmuo, la presencia de alteraciones 
croaosóaicas, tanto estructurales coao nua6ricas, es bien 
conocida. Sin Ulbarc¡o, a partir de la sequnda mitad de este 
si9lo, los adelantos citogen6ticos y aoleculares han peraitido 
reconocer variaciones aorfol69icas, expresad~• de aanera 
diferencial aún entre croaosoaas hoaólogos. 

Loa •oliaorfisaos croaos6aicos (PM C) corresponden en 
•-ncia a la ec e, por lo que •• localizan en las reqiones de 
constricción priaaria (cen) de todos los croaosoaas. humanos, 
re9iones pericentroa6ricas (h) de algunos croaosoaas aeta y 
subaetacentricos, sat6lites, brazos cortos d• los croaosoaas 
acroc6ntricos y parte distal de los brazos larc¡os del croaosoaa 
Y. son ten variables d• un individuo a otro que pueden ser 
caracterizados y eapleados coao una tarjeta de identidad 
excluaiva, ya que son consistentes dentro d• 61 (excepto cuando 
se presentan en foraa de aoseico). Su existencia•• continua, no 
discreta. Su aodo de herencia es llendeliana, aún cuando puedan 
presentarse coao Ver de novo. Se distribuyen en la población 
noraal de acuerdo a la ley de Hardy-Weinberg. A aenudo, no hay 
una relación directa entre un ••teroaorfisao cromosóaico (1111 C) 
identificado por una t6cnica y el aismo identificado por otra. 
Todos contienen cantidades variables de diferentes tipos d• DllA 
alt ... nte repetitivo (OKA set). S• ha observado taabi6n que no 
tienen repercuaión elc¡una sobre el fenotipo; sin eabarc¡o, datos 
en la literatura llan reportado upli ... nte que pueden tener un 
illportant• sicinificado clinico (26,87-92). 

B. VAJUACION ESTRUC'nJRAL Y ASillETRIA LATERAL. 

El eapleo de tecnicas de bandeo, tales coao Q, e, G-11, NOR 
y R, contribuye a una ••jor elucidación aorfológica d• los 
croao•--•· La caracteristica principal d• los l'M e es su uplio 
rancio de variación estructural. De hecho, estos sitios variables 
se han subdividido en regiones o unidades especificas, cada una 
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110•trando una variación indapendienta, ~ la a•i-tria lateral, 
lo qua aumenta al mUlaro da Pll po•ibl•• (19,90). 

1. Variación htruc:tural. 

Se ba Ob .. rvado qua la lol'llJitucl ele la Be e •• afectacla por 
al 9raeo •• ooatraoolda oroao•daloa dapanclianta del ciclo 
celular. llaclan y Bobrov encontraron que la raqión ele BC e del 
croao•- 9 pe~ ralativwnta COlllltanta, a axpanaa• da la 
raqión da l!C (93). Raaultaclo• •iailares .. han reportado al 
••tudiar la HC C ele la parta cli•tal da lo• brazo• larc)OS del 
croao•oaa Y (94). Da i9ual aanara, Scbaiady y Sperlinq 
confiraaron qua lo• •eq.antos e del cr090•oaa l .. contraen ca•i 
so•, aiantra• qua al aatarial croaosóaico ra•tanta •olo 25t (95). 

Balicak y col•. aaplaaron un aétoclo el• aadición lineal para 
••tudiar al taaallo da lo• bloque• e an relación al qraclo da 
contracción cro•o•óaica. Lo• ra•ultado• ao•traron qua, al 
auaentar al 9rado da contracción, la HC C decrece en .. nor 9rado 
qua la• raqiona• da l!C. !aparo, por la exi•tancia da diferente• 
.. todo• da evaluación baca clificil coaparar lo• resultado• con 
lo• ele los otro• laboratorio•. A91, para caractarizar a la HC e, 
al afecto da la contracción daba ••r aliainado (96). 

Scbaiacly y Sparlin9 •ur¡¡iaran qua la lon9itud da lo• 
•ll<J88ntos e varia con•idarabl ... nta dentro da una población, por 
lo qua un conociaianto detallado de •u 9rado r•l•tivo da 
contracción •• un prarrequi•ito para •u cl••ificación exacta 
(95). l!•to ha •ido un problaaa, pua•to qua lo• diferentes 
••tudioa no puedan aar coaparadoa aiantraa no axiata una 
daf inición uniforaa. Por ello, •• nacaaario utilizar loa aiaao• 
aatodoa da tinción, corrección y •n6li•i• estadiaticos para 
valorar y cuantificar las rac)iones de HC e, a•1 coao de EC. 

Hoahn y cola. an diferentes tejidos y tiaapos da cultivo, 
encontraron que al proaedio de laa variaciones e no auestra 
cambios sir¡¡niticativos en todos los cultivos. Sin eabar90, la 
desviación ast6ndar (DE) exhibe un incr .. ento en 11u lonqitud con 
la edad del cultivo. En la EC y la HC e, se especula que una 
frecuencia elevada de entracruzaaientos desiguales ocurrieron en 
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la BC. Al par-r ~i09 en •1 patrón da banda• e no •• una 
r9111la 9&ft&r•l en 109 difarantu tejidos da un aiallO aujato (97). 

llrdtaann y cola. aostraron qua al coaf icianta da reqraaión 
(CR) entra la región e y la da EC (lq-b) d•l croaoaou 1 no 
aiaapra praaanta al aiaao 9rado da contracción. La taaa da 
contracción da la BC y da la EC varia da 2U y 42', 
raapactivaaanta. Al aaplaar un aniliaia da ra9raaión lineal 
computarlaado para corr91Jir al error, au9iara qua _loa datos aon 
-Y batar096neoa debido a la auaatra y •• necesario un aejor 
a6todo da corrección para la variación (90). 

Priaclricb y Tbarkalaan afiraan qua al radio da HC y da EC da 
109 cr090ll0all• no puad• aar utilizado para correc¡ir la.variación 
en lOncJitud da la b, debido a la diferencia en al 9rado da 
condensación. La• b da loa croaoaoaaa 1, 9 y 16 ae contraen en 
aanor 9rado qua laa ra9ionaa eucroaiticaa y au condensación 
diferencial varia con al ta.afio de la h. Adeúa, existe una 
correlación line.111 entra la• loftCJitudea da HC (qh) y da ZC (p+q). 
Taabi6n, loa ca da qb/p+q aon aayoraa para laa h aia 9randea qua 
para laa ai• paquetlaa. Por lo tanto, al aaplaar un buen a6todo da 
co~acción da la• luncJitudaa da la• b, ea poaibl• aproxiaaraa a 
una definición objetiva para avaluar la• reqionea de HC e (91). 

2. Alliaetria Lateral. 

La incorporación da Brdu a loa croaoaoaaa aatafiaicoa 
aodifica laa propiedad•• da tinción. En c6lulaa qua han 
coaplatado doa ciclos da replicación (M2), una croaitida tilla 
aanoa intanaaaanta con Giaaaa qua la otra. Lin y cola. 
daaoatraron una tinción diferencial en loa cro110aoaaa da ratón 
con sólo un ciclo de replicación (Ml). Alliaiaao, encontraron qua 
la HC cantroairica auaatra una aaiaatria lateral con el colorante 
fluoraacanta Hoachat 33251 (99). Puaato que al DNA aat da ratón 
(rico en AT) aati confinado a aata región y las cadenas contienen 
difaranciaa en cantidad da tiaina (45\ y 22\), •• suqiare una 
distribución daaigual da raaiduoa de ti•ina en ambas croa6tidae. 
Zato aiallO aa ha postulado para explicar una •levada frecuencia 
de aaiaetria lateral en la• regiones lqh y Yqh hWllanaa al tetlir 
con la t6cnica Brdu-DA/DAPI (89,90). 
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La t•cnica da colorante• nuoraacantea y 9i•••• (PPG) 
par.ita revelar una aai .. tria lateral da allJlllMI• raqionaa c. Por 
aja11plo, •l cro-•a.a 1 aidliba una tracuancia reducida, lo cual 
puada ••r un nuevo PIC. La banda e d•l cro-•oaa 9 rara vea 
-••tra aai .. tr1a. En contrasta, 100• da aai .. tr1a lateral ea 
observada en •l cr-oa. 16, una clara diferencia da tinción 
entra la• crollitidaa da Yq, las raqionaa e d• loa .acroc•ntricoa 
(9rupo D) y loa can da loa cro-aoaaa del 9rupo B (100). 

A paaar da qua axiata una relación entra laa banda• e, las 
bandaa c-11, la aai .. tr1a lateral PPC y al DlfA aat, no •• posible 
explicar alqunoa avantoa. Aai •l croaoaaa 9 qua contiene 9rand•• 
cantidad•• d• loa 4 DlfA aat y •• G-11 poaitivo, no •uaatra 
tinción diferencial aiqnificativa. lliantraa qua •l cro-aoaa 16 
paH a contener un Sólo tipo da DlfA aat (U), tiene una .. rcada 
aai .. tria. Ya qiie sólo hay una pequeña diferencia an el contenido 
de ti•ina total en aabaa croaitidaa del croaosoma 16, •• probable 
que ••ta altera las propiedades de tinción. Sin eabar90, esto no 
acontece para la HC e da loa cr090aoaaa 1 y 9 (100). 

An9al y Jacoba al estudiar la HC e (111 con Brdu) , 
encontraron que laa croa6tidaa •• til\an •i•tricaHnta an al 
cromo.o.a 9, paro an loa cr-•oaa• 1, 15, 16 a Y, aa notoria una 
aai••tr1a lateral. Ad••••• al9unoa cro•o•o••• 1 •oatraron 
aai .. tria lateral co•puaata, con .. tarial dan ... enta tañido en 
&aba• croaitidaa. Esta patrón conatant• revela un nuevo tipo de 
Ftl (101). Obaarvacionaa poatariorea au9ieran que probabla .. nte 
axiata aai .. tria coapuuta an al croaoaoaa 9 no detectable por 
la• t•cnicaa aaplaadaa (102). 

sa ha obaarvado que la polaridad da las aecuenciaa aat•lit• 
no aa conaarva aiaapra. Esto ••· la expresión da la ••i•etria 
lateral refleja la existencia d• dos o 114• aacuencia• diferentes 
en la HC e de loa cro90aoaaa 1 y 9. Probabl ... nta, loa PIC e de 
aai .. tria lateral d•l cra.oaoaa l se daban a un antrecruz .. iento 
deaiqual y por la frecuencia con la que ocurre an la evolución y 
el 9rado de variabilidad, no aeria sorprendente que hubiaaen 
eventoe dtl 112:tQ en la• diferentes f .. iliaa (102). Asi•is•o, se ha 
visto asiaetria lateral an la banda 6ql2. Aunque su presencia 
implica DNA sat, as intereaante ael\alar que la raqion 6q12 no 
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801-te no bibrida con •llJUn DHA Ht convencional, mino que 
puede contener un coaponent• ••nor diferente. Por e•o, l• 
corr~i• del DllA At y banda• e 11ACJ•tiva, e• una nueva 
cat..,or1• expr...U en ••te ero- (103). 

Por la t4cnlca nic, H detactaron doa regione• diferente•, 
u1 - lu detectada• por ~DlPI (!10), de a•iaetria lateral en 
loa barsoa largos del c~ Y. La priaera corre•ponde a l• 
banda Yq12 y l• M9unda adyacente • lu banda• qll y q12. En lo• 
cr-• Yq no fluor.•cente•, e6lo H detectó una reqión de 
••iaetr1• l•teral en la parte distal. Zato •119iere que el DllA 
At .. diferente al de l•• banda• q11-ql2 y al de otr•• reqionea 
c. ...,.ro, .. poeibl• que otroa factor.a -n reaponasbl•• d• l• 
t:inci6n diferencial FPG y d• l• HiMtria lateral (104). 

Una a•iaetr1• lateral aiaple y coapue•ta ea poco coalln en la 
región e del croaoaoaa 1. La .. yoria de lo• cromooaoaa• 11, 15 y 16 
auutran t:inción palida y alguno• con una aaiaetri• •iaple. En 

la• region•• 3c•n y 4cen (region•• AT) •• ob••rv• sot d• 
a•iaetri• lateral aiaple, aunque •in detactar alguno de loa 
cuatro DllA ••t convencional•• (105). Taabi6n, una fracción 
Ht:4lita. aialada y el eapleo de Hoecb•t 33251 y EcoRI H observa 
un .. rcaje en el en.o- 3, pero •in evidencia an •l cr-
4; •• po•ibl• que contenga otra• ••cuencla• repetitiva• (45). 
Adea6•, en ocacionee •• notoria la ••i .. tria lateral en lo• cen 
de lo• croao-• 2, 5, 7, 13, 14, 17, 20, 21 y 22 (105). · 

Lá ••1-tria lateral •iaple del croaoao .. !I evidencia una 
.. rcada diferencia entre la HC con l•• banda• G y aqu6lla con G-
11. Aunque ••t• •• obaervó •ólo en croaoao•a• con bloque• 
grande•, oca•ionalMnte -tró ••i•tria lateral coapueata. Se 

••pecule que •l croaoaoaa !I ••ti coapu••to de 5 bloque• 
••P•r•do• de BC con diferente• concentracione• d• tiaina, 
evidenciadoe por 3 bloquea tetlido• en una croutid• y 2 en la 
otra. Eat:oe ballasgo• pueden repr ... ntar l• naturaleza general de 
eate croaosoaa y no un artificio de laa t6cnicaa aapleada• (106). 

En conclu•ión, la longitud d• cada región de HC varia 
continua • ind•~iente .. nte. La pr•••ncia de ••i .. tria lateral, 
evidenciada con banda• G-11, hace po•ibl• la detección de un HM e 
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equivalente: •i•pl• y coapue•to. Le ••i-tria •i•ple no •• 
pneenta an cualquier c~ con HC e y l• frecuencia de 
ui•tria ccmpu••ta no .. correlaciona con •l tauAo d• la banda. 
C•d• patrón •• ••table y b•redado, aunque con al911n•• 
modificacionu -todold!Jica• .. ~ detectar .. toe IDI (90) • 

c. BVAIDACION DE lDS HBiWRPISW CllOllOSOIUCOS. 

La HC e quh6 repnMnta el •i•~ polimdrfico M• notable 
en lo• or9ani••o• eucariont••• debido • •u ••plio ran90 de 
variacidn. Loe IDI pueden .. r evaluadoe de diferente• foraa•, con 
una uipUa 9- de cla•ificaci-• • influenciad•• por factor•• 
•ubjetivoe que edlo llOn ac•ptabl•• •i .. coaparan con un 9rupo 
control adecuado. lluchoe •todo• d• medición •on ••ncillo• y, 
para una pre .. ntación cuantitativa de loa datoa, •• neceaario 
hacer una corrección dado el 9r•do de contracción crOllO•ó•ica, 
el cual reaulta un Mtodo ú• eficiente para evaluar loa HN c. 

La determinación de una var repr•••nta un 9ran probl .... 
llllltiplu •i•~• de evaluación han pueato d• -nifi••to la 9ran 
betar09eneidad de loa datoa. 11 tipo de aúli•ie para definir que 
tan variable .. un ~nto heterocrOútico debe incluir un 9rupo 
tuti90 de la •i._ población. l•to conlleva • la •ubdivi•ión de 
lu var en cla•u, •in beber una identificación objetiva. cuando 
diferant .. foraaa •ubjetiva• o •rbitrari•• d• claeificación •on 
eapleada•, lo• dato• tienen •l9Uftoa punto• de co•parabilidad (90). 

Para evaluar la variabilidad de la• r99iOn•• e .. ha 
recurrido principalMnt• a do• •i•t-•: uno cnaaUtatiYo y otro 
naatitatiYO. 

cualitativo: Incluye la determinación de Var del tipo + 
(ú•) H (noraal) y - (Mno•I· La cl••ificación aubjetiva, ••la 
de -yor ••pacificación (•uy l•r90 (llL), l•r9o (L), ••dio (M) y 
corto (C) J y l•• el•••• normal•• incluyen ú• de 90t de la• 
bandaa. La cla•ificación relativa, .. plea la• reqion•• lq, 16p, 
21q, 22q, promedio del grupo r, etc., como eat6ndar intracelular 
para eli•inar el grado de contracción. También hay •ubdiviaionea 
que reflejan elevaciones de los a9911entoa e (bandas Ce) (90). 
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cuantitativo: La• reqlonaa poli116rf1ca• son evaluada• por au 
111119ltud nlatiq, allaoluta o Mdlc16n de 1111 Ar... un anAli•i• 
Cllalltltatlvo reaulta ••r ••• eficiente para evaluar una 
.arlabllided continua • ...,.ro, alC)Ullaa varlaci- pueden deberse 
a factor•• ••todol6c)icoa, tal•• co•o t6cnicaa d• cultivo, 

_ dMnatareUaec:iela, ede4 de lu lamlnUla•, tinci6n y eatado de 
-tracc:idn crc•nmica (to). l'adlllJOlnikova y cola. encontraron 
- 4Jr&11 variecidn inter-cultivo, pero - intra-1 .. inilla, qua 
... iera eer r rs -.ble de esta• difennciu (107) ... _ y cola. 
-Uron que la intensidad de tinci6n influencia 9r~ta la 
Mdici6n del Ana del ..,_..to e, ••i - un afecto da la edad 
de lH l .. inUlu y diferencia• antn loa .. todoa da tincidn (to) • 

Da localiHci6n: aJ1Cluyando la r.,i6n Yq di•tal, la ac e de 
todos loa d-6• cr=•c•-• tiene una locaUaaci6n parlcútrica. 
La detección de RC e en •p• o •q• .. independiente da factora• 
aubjativoa, pero loa 1'99Ultadoa reportan 4)rand.. difannciaa. 
hta• diV•l'flSllCiU M explican por variacion•• poblacional .. , 
y, principal•nta, por factoraa Mtodoldgicoa (90). 

Loa Mtodoa de tincidn difarancial para la identif icaci6n de 
a e son muy variados. La Myoria da loa laboratorios, por 
raaonaa prActica• y bajo coeto, utUhan la• t6cnica• de bandeo 
convanci_l .. tal .. - Q, e, a, llOll, G-11, DA/Dll'I, ate. y 
otros fluorocr- - diat..icina A o •itr .. icina D. Toda• 
ella• permitan localiaar y Mdir la 10119itud da loa Pll e da cada 
cr-. Dlparo, la variabilidad da allJUll&• "9ionaa, tal•• 
- braaoa cortoa de acroc6ntricoa, .. •jor identificada por 
otro• •todos, dado al tipo da aecuanciaa qua contiana. Tambi6n, 
al uso de t6cnicaa d• tinci6n al combinar varia• da allaa, 
permita obtener otra expra•i6n da la• •i••a• var, aal co•o 
diferenciar balr6logoa (cE11a11aoma 1) (90). 

A pesar de la• diferencia• Mtodoldgicaa •• poaibla reducir 
al error a un nivel cercano al obtenido entra c6lulaa da la •i•• 
l .. inill• en un anAliai• bien aatablacido y controlado. El aaplao 
da .. todoa cc.putariaadoa ha favorecido al •nejo adecuado y 
rApldo da loa dato• por ••dio d• ra9raaion•• lineal•• para 
correqir al error da contracci6n croaoaóaica (90). 
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E• dificil ••tablecer una def inici6n para el t ... llo de le b 
de un c~ particular. 110 - ~l• ..Sir le lon1Jitud 
relativa, tal ca.o tqb/tp, tqb/2lq o 9qb/16p, ya que no puad• .. r 
uaada objeUv ... nt• (90). Varios invuti9adorea ban intentado 
naolver ••te probl.... JAlikova y cole. proponen una correcci6n 
de la 10R9itud de acuerdo con la fór.ala: 1.oc* • Lc+p(Lcbr*-Lcbr>· 
Loa r••ultadoe _.tran una clar• ~uión lineal con respecto 
al taaaAo del HIJMfttG e (101). 

8elicek y cola. encontraron una correlaci6n lineal entre la 
loft9itud de la zc y la de la RC de loa cromo-• l, 9, 16 • Y 
(96). PoducJolnikova y cola. ruliaaron un an&lisia cuanUtaUvo 
de loa ....-ntoa e tradicionalu por J Mtodoa: Al loft9itud 
abaoluta, B) lonqitud relativa, como un porcentaje d• la lonqitud 
total de toda• la• rec¡ion•• e y C) lon9itud abaoluta con 
corrección en el 9rado de condensación (101). Concluyeron que el 
Mtodo B •• el ata reproducible (107). Friedrich y TherkelHn 
eaplearon otro IMtodo de correlación para correc¡ir la• lon9itudea 
h con re•pecto a las esperada• cuando la contracción •• proaedia. 
Loa reaultadoa exhibieron una definición d• loa liaitea noraalea 
para la• rec¡ionu qh de loa cromoaou• hu.ano• 1, 9 y 16 (91). 

Stallard y cola. notaron que loa hoaól09oa de al9unoa 
croeoaomaa pueden diferenciar•• por el tuallo del •..,.ante e o 
por le pre .. nci• de IP. R096lOCJo• -rfol6C)ic ... nt• diferente• 
auutran ca diatinto•, Lo• bloquea e 114s 9rand•• corresponden a 
lo• valorea aayorea de loa Cll y vicev•r••· Este aiat ... pal'llit• 
una definición objetiva del taaallo del bloque e de loa cro-•o•a• 
l, 9, 16 • Y, ya que loa Cll deacriben una heredabilidad y un 
t ... llo dependiente durante la contracción (109). 

Patil y LUb• han utablecido, por bandas e, un •i•t ... de 
clasificación para la• rec¡ion•• qll de loa croaoaoaaa hu.anos l, 9 
y 16. Zate utiliza 5 nivelH diferentes y eaplea a 16p para 
corre9ir el 9rado de condensación. Zata claaif icación deriva de 
un an6liaia coaputarizado: sin eabar90, loa 5 nivele• definido• 
no intentan representar claaea discretas, aino describir 
~nicaaente un espectro continuo de variacione• en t•rainoa 
aeaicuantitativoa (110). 
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Ollill ...Sicida relativa (10ft91twl del ...,.anto C/a1111a da los 
~ e de lOll c~H-'11 1, t y 16 da la aiw ~lula) del 
8e91Mftto e, 9anaralaant• auaatra una variación ainiaa 
intraiftdiYiclual. Por otro lado, 1- .. twlioa poblac1onalaa qua 
uaan loa Mtodoa cuantitativoe, ain una •todologia unifo~, 
aueatran poca aiail1tud. Bato iaplica qua •• requiera una 
unifora1dad para qua •1 an611•1• ... ú• confiable (tO). 

La aadict• del Ü'e9 4a lOll MPMtoa e no u_ tan utUbado 
- •l da lOftllibld, ya que u llia labOrioaa y .. neca.ita da un 
aqulpo 8'• aofiatlcado (tO). Sofuni y cola. raalharon un 
an&Ua1• (110) del Area qll de 1- cr_ ... 1, t y 16. toa 
r••ultadoa indicaron una variación conaidarabl• en la 
diatrilNci6n de utaa ragionaa cercana a la noraalidad, . aunque la 
..Sia y la os para cada una tua diferente (111). As1111i y cola. al 
coaparar difarantaa •todoa da claaificación da la• •r••• e, 
propusieron al uao da la DI COllO par ... tro para la deliaitación 
da el._. Sin e8U'9o, no u un •todo da rutina conveniente, ya 
qua la trecuancia da loa aagMntos e de loa cl'0908oaaa 1, t y 16 
auutra una diatribución noraal y en toda• la• poblaciones babr• 
clatoa aiailar .. a 1- da lu el•-· aün cuando loa p~ios da 
loa aepantoa e aun diferentes (112). 

Stauaan y cola. avaluaron loa bloquea e da lo• cra.oaoaaa 
1, t, 16 • Y por loa ••toctoa da longitud y 6raa. En la 
c:oaparación, aa t-ron en cuanta: la loft<Jitlld y la auparfici• 
relativa de cada cro1111•-· la ..Si• da cacla individuo, la DI y 
al coeficiente da variaci6n (CV). Los raaultadoa indicaron qua al 
valor relativo ea •jor parAMtro para cuantificar loa Jlll e qua 
al valor abao1ut.o. Ad .... , la •jor evaluación •• obtiene al 
aadir au lon9itud y dividirla entra la longitud total del 
crGllOaoiaa, requ1ritndoaa analisar coao a1n190 20 •tafaaaa CllJ). 

Taabi•n H ba recurrido al uao d• an6haia coaputarhadoa 
para cuantificar al contenido da DllA da loa croaoaomaa huaanoa. 
Sllavinaki y Parcheta utilizando tinción con Peulgen, avaluaron ai 
exista relación entra •l contenido de DNA y loa tamaftoa da la HC 
y IC dal croaoaoaa Y. Ello• reportaron qua un PM del Y i•plica un 
caabio en al contenido da DMA en relación a la longitud de He y 
da IC (114). Wall y Butler taabi•n aidiaron el contenido de DNA 
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del cro•o•o•a Y y usaron un foto•icro•copio co•putariaado y 
Unción con reul9en. Deepu•• de corr99ir loe errores aisl:elllticoe 
y ••tad1•ticoe, loe valoree ..Sidos H consideraron altaMnt• 
reproducibl•• y con un uyor CJrado de exactitud (115). 

otro Mtodo alternativo u el uso en relieve que exhiben l•• 
r99ionea de HC e, al utUhar iluminación invertida y oblicua. 
El uipleo de laall4aa ce (• elavacion•• da la HC C) revala 5 clase• 
discreta• para la HC e del c1'090•0U 1 y preaanta ventaja• al 
compararlo con la• banda• e (116). Al analizar el cro-aou 9 
(incluyendo 9qh+, inver•ionea y tranalocacion••l •• encontraron 
de 0-5 banda• ce en 9q y de 0-4 en 9p. Por lo .. no• 19 patronea 
poli116rtico. teóri-nte diferente• pueden observar••: eapero, 
•ólo •• ob•ervaron 15 d• ello•. En a•bo• ho•6lo9oa, pueden 
exi•tir 52.25 cr~• 9 cuantitativ ... nte diferente• (117). 

T.-bi•n, por anali•i• d•n•ito••trico• •• pueden estudiar lo• 
Fii c. La intensidad de fluorescencia del cromosoma 13 por bandas 
Q han -•trado 5 el•••• diferentes: 1:1.s•, 2:24.o•, 3:45.5•, 
4:23.5• y 5:s.s• (111). Y por microdenaito .. tr1a, el Area de una 
Yar •UCJi•re tallbi•n la ••ic¡nación d• 5 claH• diferente• para loa 
cr090eoma• del CJnl(IO D y G (119). 

EetUdio• preliminar•• indican que la cuantificación de loa 
1111 e por anali•i• fotoajtricoa computariaado• r••ulta excelente 
(89). C.•penaon y col•. ..plearon aoataaa d• quinacrina (MQ) 

aobr• Mtafase• y el patrón de distribución tluore•cente fue 
evaluado por .. todo• fotoeljctricoa. Loa datos mostraron que loa 
brazo• corto• de alCJUllo• croaoaoaaa (13, 15 y •lCJU11•• vece• 14 y 
22) var1an, conaiderable .. nte, en especial, Yq distal (120). Por 
medicione• citofoto .. tricaa, el CJrado de ebsorbancia (UY) de lo• 
cromo•o•a• poli•órfico• 1 e Y y normal•• fue co•parada. La 
microfotoutr1a empleada 111 265 na en croao•omaa sin teñir y a 546 
na en cromoaoua teilidoa con Feulqen mue•tra que la lonqitud de 
lo• crome>S011a• polimórficoa e•tA determinada por un incremento en 
el contenido de DHA y no por un desenrollamiento de la HC (121). 

También por medicione• fotométrica• •obre fotomicroqraf1aa, 
cromosomas teñidos con MQ y procedimientos rever•ible• es po•ible 
obtener datos cuantitativos de los Ptl C de acrocéntricoa (122). 
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En conclu•i6n, el eapleo d• laa técnica• da bandeo 
contribuye a - •jor elucidación de eatriictura de loa Pll e. 
e.da 1"91Ji6n po.ee diferentes tipo• y cantidad•• de DllA altaaente 
repetitivo, por lo qua la claaif icación d• un IDI e debe basar .. 
en •u locall1aci6n, tipo • intensidad da tinción y contenido da 
lllA repetitivo, ua que por una ab1ple -dición de au taaallo. 
Debido a la exlatencia da diferentes pariaetros, cada laboratorio 
utUha un criterio propio de evaluación (cuantitativa y/o 
cualitatlvaJ, lo que no ba peraltido eatablecar una claaiflcaclón 
definitiva. tn ocaaiona• .. obtienen ta••• elevadas de IDI por una 
evaluación errónea. Ad••*•• •• iaportant• coneiderar que la 
•ubdivisi6n de un partaetro continuo en el•••• reduce su 
capacidad informativa (90,91J. 

D. TIPOS, CLASIFICACIOll Y J"RBCUEllCIAS EN JIELACIOll A ~ 
TECllICAS DE IWfDEO. 

Aunque laa tRnicaa de bandeo croaoaóaico •• ban empleado 
co- rutina en loa diferentea laboratorioa, ea conveniente 
conocer a tondo au n•turaleza, nivel de or9anización y loa 
119C&hiaao. por los cuales 11en reveladoa. Zatas incluyen aétodoa 
d• tinc16n con Gi- o colorant .. fluorascentaa (fluorocroaoaJ 
qua inducen la producción da banda• claras y obscuraa. También, 
.. han desarrollado t~nic:aa da tinción salactivaa y de conteo da 
9r6nuloe da tlnci6n para evidenciar Fil especificos. Actual .. nta, 
el eaplao de anticuerpo• aonoclonal•• y endonucl••••• de 
r .. t:ricción, hll permitido 1199ar hasta loa 11altaa -leculares, 
conociendo la naturaleza quiaica y biológica da los HM e 
(19,123). Puesto qua la• técnica• da bandeo proporcionan un tipo 
caractar1atico de !DI, cada una .. rt descrita aeparadaaente. 

1. Hetar090rfiaaos con Bandas Q (QPQ). 

La prlllara t:éenlca d• tinción diferencial aobr• croaoaoaaa 
-taféaicoa fua iaple .. ntada por casperHon y cola. al revelar 
con llO (Bandaa Q} • Se observó un patrón de banda• UuorHcentes 
tranavaraaa de intensidad variable y aa1, diferentes KM an cada 
uno de alloa (124). Zata Ucnica se conoce actualaenta coao 
...... OlPQ (bandas Q con fluorescencia y MQ) (125). 
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La• banda• QfQ H claa1rican dentro da un 91"an 9'1'Vpo 11....So 
•Nftdaa fluctuantu•. &ata t'6cnlca, al igual c¡v• la de banda• G, 
fonaa un patr6n de banda• teftidaa poaltiva y ne9ativaaente, 
aienclo CJ1N99to al de llandae a. s- conatantu de un tejido e otro 
y no caabian durante la ont09enla. In croaoaoaaa prof6aicoa 
apar-n n-ro ... bandaa finas, lu cual .... fusionan una con 
otra para foraar un nllaero aenor (proHtaf6alcoa) baata 
confo~ una aola (Mtaf6aic-> • h poeibla encontrarla• an 
todoa loe -lfaroa y otros vertebrad-, pero rara• vece• en 
01:9ani.-oa inferiores (insecto•) (126). 

Aunque •1 aacani- iapllcado en la fluorecancia •• conoce 
poco, H acepta que la• banda• Q poeitivaa aon reqionH que 
replican tardi ... nte (AT) , aiantra• qua la• Q n99ativaa aon de 
np11c:aci6n temprana (GC) (Ul). Trabajoa de inaunofluor••c•ncia 
y d• auton:adioqrafia apoyan lo anterior, pa•• a c¡va al Htodo 
uaado para daanaturalizar al DllA pueda afectar au distribución. 
Exiatan alqunaa variacionea an al patr6n da replicación de un 
tipo celular o da un individuo a otro. sa lla a119arido que laa 
banda• Q naqativaa ocupan una porci6n relativ ... nte pequal\a da 
loa cromoaa.aa. Trabajoe por bibridaci6n .in ~ deaueatran que 
loa 9enea inforaacional•• ••tan loceli1ado• predoainante .. nta an 
allaa. 11 patr6n da banda• Q H relaciona auy ••trecha .. nta con 
al patr6n de cro.69eroa encontrado• en cromoaoaaa de paquitano. 
Ya qua loe cromdsoeroa aon l•• priaaraa aubeatructuraa condanaa~a• 
en profaae .. 16tice, .. eapacula qua 1•• Q poaitivaa repraaantan 
loa centro• de c:ondanaaci6n de loa croao•-• aitóticoa (126). 

Al par.car la• bandu fluctuantea •• correlacionan con la 
compoalcidn diferencial dal DIL\. Trabejoa r-ientaa indicen que 
al DlfA rico en AT tiende a a-ntar le fluoreacencia de la 
quinacrina, •i•ntraa que la• ragionea rice• an Ge a diaainuirla. 
116• aún, la variaci6n en la c:oapoaici6n del DMA pr6cti-nte 
puede nr la baaa para la producción da lH banda• Q (123). coao 
otro• fluorocroaoa, la quinacrina act~a con al DMA por doa 
aecaniaaoa: intercalación entra laa pb adyacantea con uno de loa 
grupoa bá•icoa activo• y unión auparficial por interacciona• 
•lactroat6ticaa con grupos fosfato• (126). 
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Por ~ra parte, • posible qua i.. prcit'etnaa ~e119an alguna 
lnn-1.a. 111pen, .. 1u1 cSaoetrado qua 1• :"diat:rÜNci6n c1e iaa 
b.l-- y .S. lH no blstonaa .. uniforme • lo lan¡o de l«M 
cr011oao.as, aunque exlate una beter09ene1dad de clertea 
9Ucoprot.1nH en nl~i6n a la• Nnd•s o. h probable que la 
Myor1a de lOll 96todoa no unqan 1• autlciente upecificldacl para 
una prote1n• conocida que auestre una clara batero9eneidad. 
Al~• autor.. a- que las bandas ••Un aaóeiadas con la 
condenAc16n e1.....aica úe qua con lu prota1nas ai-• (126). 

109 • revelado9 por .. u t6enica •Un rutriftllidoa a lOll 
can de lot1 -• J y 4, 1- brHOll corto• (tHandaa ~u y pU) 
de loa er-• ac~icos (U, u, 15, 21 y 22) y l• parte 
diatal d• lo• brasOll lan¡os del croaosoaa Y (88,89,91,123). 

io. 1'11 e con banda• QPQ H claaifiean d• acuerdo a eu taaa6o 
a intenddad d• fluonacencia. In un principio, .. u• var .. 
dividian en 3 cateqorias: a) fluorescenc:ia intensa, C090 la de Yq 
distal, b) fluorescancia noraal, - en alC)WI09 nt6lite• y e) 
fluorescancia negativa, - en la h de los e~ 1, 9 y 16 
(11). Actualaente, lot1 • e .. clasifican en 5 nivelu por eu 
intenaidad de Uuorescenc:ia, la cual .. asiqna l• clave 5 al 
nivel brillante y la clave 1 al .. nos fluoreacante (32) (Tabla 9). 

Tabla 9. criterio para loa •tvelas de Inteneidad QPQ (32). 

Clave DUcripcl6n C011pAraci6n 

1 •ecrativo •o fluorescente 
2 MU do eo.o en lp distal 
3 lledio ca.o an la banda principal 9q 

• Inuneo ca.o en la banda principal lle¡ distal 
5 Brillante Como en Yq diatal 

.. ba a119erido una relaci6n entre loa pb y la aatructura 
/ aecundaria del llllA. Bata fluoreacencia caabia con la enen¡ia de 

1 las 4 ba .. a del lllfA, lo que explicaria el grado de tluoreacencie 
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en todo el ero-o .. , la .. yor brillantes de laa banda• Q y, 
ad .... •, el efecto de la• protelna• en el acceao d• la qvinacrina 
al DMA. Zatudio• con MQ tritiada au9i•r•n que no bay úe 
colorante unido al cromo- Y que a la. otroa cr~ ... (J). 

Zn loa cro•o•o••• 3 y 4, laa banda• intenaa .. nte 
fluoreacentea eat6n adyacente• a loa cen da allboa bra1oa. Loa 1111 
dal cromoaoma 3 aon úa comunea en la banda 3qll, aeguido de una 
en bra1oa cortoa y luego en allboa brasoa, con una frecuancia qve 
va de 41.0 baata 61.4' en poblacionaa normal•• (11,19,91). zata• 
diacrepanciaa tal vea aon por diferencia• racial•• o el uao d• 
diatintoa ai•t-• d• claaificaci6n. Petrovic report6 un nuevo 
Pll con propiedad•• de tinci6n no uaualea, qve •• variable en 
taaafto, poaici6n con raapecto a la banda de HC y no •• brillante 
con bandaa QPQ (127). Tambi•n, .. han reportado IP del cro110ao .. 
3, una de ella• i•plica la• banda• inv(3)(pl5ql2) y ain efecto• 
fenotlpicoa (11,19). 

Zxiat• una .. yor incidencia en el grado de HM del cromoao .. 
4 (4cen) que en la del cro•oaoaa 3 y va de 2.7-48.3,. 
(19,11,121). Ver.a y Do•ik r•portaron una frecuencia de 8.5, en 
individuo• normal•• (129). Bardhan y cola. notaron do• tipoa de 
1111 para el cromoaou 4: una da fluoraacencia .. dia en el cen (1•1 
y otra, lnt•n-nt• fluorescente, an la región p proxi•al. Zn 
••t• eatudio ni119\1no de lo• individuo• anali1adoa preaantó a.boa 
tipo• de Pll o an allboll homólogo• (130). No•• han reqiatrado HM 

con IP para el cro-•o .. 4 (19). 

Pase a qua con la t•cnica d• banda• QPQ no •• obaerva una 
fluoreacencia poaitiva para la• h de loa cro110ao .. • l, 9 y 16, 
Spedicato y cola. reportaron una Var no uaual en la región 9qh. 
Zat• .. terlal extra exhibe una lntenaidad al•ilar a la banda 9q2l 
(131). Un caao ai•llar fue reportado por Tho•paon y Roberta para 
una nueva var del cromoaoma 16, la cual contania un aegaanto 
axtra en la reglón proxiaal de loa brazo• corto• (l6p+) (132). 

Loa croaoao .. a acroc•ntricoa preaentan la aayor diveraidad 
de HM. Lo• brazos cortos (pll), sat•lit•• (pll) o allboa puedan 
preaentar fluoreacencia nor•al o intanaa. Aunque toda• la• 
combinaciones se han encontrado en cada uno, el cromosoma 13 •• 
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el úa llleteromltrflco, aiantraa 1¡119 el craaoaoaa 21 lo •• •noe 
(11,H,H). ... bandu intena&Mnta nuoreacentea aon aiempr• e 
po9itiv .. y laa noraalmente fluoreacentea pueden .. r e poaitiva o 
fte9atlva. . .. to baoe suponer que no todoa loa 1'11 ~ '*A 
altaMnte repetitivo. Laa variacion•• de loa tallo• de loa 
.. uutea ~ Mr e neoptlvaa, lo cual .. debe a que aon 
HllJi_. llOderadaMnte repetitlvaa codirlcantaa para loa rlUIA 118 
y 218 intercal~• l*I HCUenciaa repatltivaa (11). 

Por f~tria, lk:lllledl y cola. hallaron 1¡119, ·por lo •noe, 
12 de 23 par•• cro-a6aicoa contienen un IDI. El llcen •• 
brillante y de taaafto varieJ»l•, alailar al d• loa croaoaa.aa 3 y 
4: empero, aua brasoa cortoa no au .. tran la intenaided reportada 
en la literatura (121). Wacbtler y llluail encontraron en la raqi6n 
Hp un &rea diatel del cen (p1.1.1-p1.1.3). 8• dedu:io que la 
banda •• parte del tallo aat61ite, con una frecuencia de 
aparici6n de nt (133). De i'J'llll aanera, Chen y cola. encontraron 
1 Var del croao- 15 cwi 3 grupoa diferente• de •Uaa: 1) 
fluoreac:encia diferencial del cen y aat61itea, 2) fluoreacancia 
brillante de aaUlitea 9l9ant .. (15a++) y 3) auaento interaticial 
del Hl)Mnto beteroc~tlco antre el cen y aat61it .. (ph+) (134) • 

.. nwtein y oola. encontraron una Var extreaa (22p+) dal 
croaoaoaa 22 qua en ocaaionea praaenta un aaterial no 
identificado (fluorucencia 11e9atlva). Ad ... a, el OlrA en .. ta 
raqi6n ee encontraba alt.aente •tilado y au aaociaci6n (t) no 
fue aayor a la de loa otroa acroc6ntricoa, pae a un nlblero 
preauaibl••nt• exceaivo de 9enea riboso .. lea (135). 

Al inveatl9ar la frecuencia de loa Pll QPQ en liquido 
aani6tico, Bark•r y cola. encontraron 12 Var: laa a6a frecuente• 
fueron la banda brillante Up (45.H) y leen (U.6t). Sin 
e.barqo, en un eatudio adicional ae ha116 un patr6n poli116rf lco 
diferente entre loa cariotipoa aaterno y fetal (136). 

rinalMnte, la t6cnica de banda• QPQ que revela el IDI e a6a 
brillante (nivel 5), virtual•nte ünlco en el cariotipo huaano y 
v99-nte expreaado en otra• variantea, correaponde a laa doa 
tarceraa partea dlatal•• da loa brazoa larqoa del croaoaoaa Y 
(34,11,19,91). Se ha au9arido que el aaterlal 9en6ticaaente 
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activo .. localiaa en el ~nto no fluo~nte, con8iderado 
invariñ>l• en su ~. Rlentra• que el ..,_nto .,....u_,,t• 
inactivo o brillante •• variúl• en UMllo (32). Tembló .. ba 
vi•to que 1• inteneidad de tlnci6n de la 1:99i6n Yq cli•t.al con 
Roechet U251 •• aenor que con quinacrina (34). Toda• la• 
variacion•• en lon9itud •on atribuid•• a un incr-•nto o 
dac:r-nto en el contenido de DHA At (111 • 

llahletr6a 1le96 a la conclu•i6n ele que croao•oaa• Y 
e1ttreaadaaent• lar90• o corto• •on el re•ultado 4• callbio• 
••trvctural••· Si cr090-• cortos fu-n debido• a un ••t.ado de 
contracción, el cr- deberia ao•trar fluorescencia (137). 
souclek y Laraya hallaron un croaoaoaa Yq• (indice proaadio 
Y/P.0.15 en 60 individuos no~l-) no fluorescente. Sin ellbar.,o, 
por banda• e, ab9ervaron una reg16n e poeiUva. Aauaen que .. 
trata ele clo• re9ion•• di•tinta•, ya que aaba• t•cnica• no 
rAccionan sobre el aisao ~nto heterocroa6tico (1ll). 

Al!IJUft&• evidencia• ••-n que la longitud del se911ento no 
fluore•cente del croao•o•a Y taabi•n •• variabl•1 por ello, 
futur•• inv .. ti9aci- deber6n definir •i la• variacionea •on 
por uno o vario• tipoe de arre<Jlo• HCUencial•• d• la HC e (19). 

2. B•ter090rfi•-• con 8andaa e (C8G). 

Pardue y Gall, al bibridar .in aiW croaoaoaaa ele ratón, 
notaron que la HC cant~rica teAia at• int•n• ... nte con Gieaaa 
que •1 ruto de los cr090-• (ll). !!•ta• obHrvacionea fueron 
•iailar•• a la• de los cro.oaoaaa huaano• (29,139). En el .. todo 
utiliaado ori9inalaente, la• preparacion•• croao•6aica• eran 
tratada• con HCl, RllaH • ••OH para dunaturalhar el DMA • 
incubada• en •olución ••lina citratada (21tSSC). M6todo• 
•ub••cuent•• fueron deArrollado• al tratar la• laainilla• con 
•olucion•• alcalina• aoderada• [8a(OH)z) (140). Aunque ••to• 
.. todo• tienen un patrón •iailar de band-, tienen la ventaja de 
controlar aajor el proceao de renaturaliaación. El .. todo fue 
adjudicado coao Banda• e (32). ••• tarde, un t•raino a6a 
eapac1fico fue aaignado co•o ltall4U CH (banda• e con hiclróiticlo 
de bario y Gi ... a) (125). 
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a. ..turalaaa '/ llaeani- da Producción. 

La t•cnica da banda• CBG •• cla•ifica coao •bandaa 
conatantaa•. La ca.poaición da la HC e ba a ido poco utudiada. 
*todoa .. pecifico. da tinción d• protainaa no diferencian la• 
ra9iona• batarocroaAticaa, aunque puedan viaualiaara• con un 
tratamiento previo. zato SU9i•r• qua la• protaina• praaantaa 
daban Mr .a. n.iatantaa a la extracción. Por otro lado, la 
Unci6n con Gi- • J109iUva debido a la extracción del DllA en 
.. ta• rati-. S• SU9i•ra qua •l aacani•- da ·producción da 
bandea e inclll'/•:1) un tratamiento Acido qua daapurina al DllA ain 
ruptura del •1-, 2) una incubación en solución aalina qua rompa 
al DllA y panita qua loa frataantoa quedan en la solución y 3) un 
trataaianto con Alcali qua produce un alto 9rado da 
daanaturalisación, lo qua facilita la diaolución del DllA (126). 

!!ato aólo refleja loa difarantH qradoa d• dHpurinación o 
daanaturaliaación, .aparo interacciona• entra DllA y protaina•, 
coaparadaa a la• pr•Mntu en brasea cro-aóaicoa, puedan afact.r 
la extracción. Taabi6n, una di9aatión con Dllaaa apoya qua al DllA 
-~ fuartaaante aaociado a protaina• (126). Ea da auponar qua 
la• raqionaa altaaanta repetitiva• daanaturalizan ... ripid ... nta 
qua al DllA •nos npatitivo. hto puada co.probarH cuando M 

tiAa con naranja d• acridina (NA) daapu.. da un trat .. ianto con 
Alcali. Zapare, lu banda• e .. producen en DNA ranaturaliaado o 
en DllA da una sola .,.lica fijado en foraalina, lo qua descarta un 
aacaniaao da producción por rApida ranaturaliaación (3). 

Al parecer altuna• banda• e no po•••n DllA aat, ain axiatir 
una correlación entra banda• e poaitivaa y DllA d• dobla cadena. 
ht• dlt1- no una ... colorante qua •l da cadena aancilla. Por 
otro lado, .a. da IH del DllA aialado da croaoao.a• o ndcl­
intarfiaicoa parwanaca da dobla h6lica durante la fijación y ... 
ele 70' ele babra Mncilla daapu6a del trat .. ianto con Alcali y 
2xSSC. Ada96•, al DllA aat cantromArico •• ... raaiatanta a la 
axt:racci6n debido a un aayor qrado da coapactación (3, 141). 

Obaarvacionu ... detallada• concerniente• al aecaniaao de 
producción de la• bandaa e fueron realizada• por Coainga y cola., 
y llagaron a la• aiquientaa concluaionea (141): 



1. En promedio, la Ucnica completa da banda• e ~av• 
carca da 60' del DllA. 

2. Bata DllA aa prafancialMnt• axtraido da ra1Jionaa e-
navativaa. 

3. La tinción con Paul9an indica qua las bandas e puedan 
axplicaraa por la• difarentaa concantracionaa da DNA a lo l•rcJO 
da 1- cmoaaa. 

4. Trataaiant- con 6lcal1 o trataaiantoa proloft9adoa con 
tripaina no influyan an la paraanancia da la• banda• c. 

5. El uso collbinado da llA y Gi- indica qua: a) al DliA 
repetitivo ranaturali1a en 1SA9Uftdoa .LD ail;J¡, •iantra• qua al no 
repetitivo en ainutoa y b) la• banda• e no dependan da la 
ranaturali1ación difarencial. 

6. Para obtener bandas e, loa croaoaoaaa daban trataraa aaa 
draaticaaanta qua para obtener bandas G y ali•inar ••taa. 

7. Las interaccionas DNA-no hiatonaa probabl••enta son parta 
iaportanta an la producción da las bandas c. 

A aeta respecto, •• dificil qua al RHA o la• hiatonas 
participan an la producción da banda• e, ya qua en lo• cro•oaoaaa 
tratados con llllaaa o acidoa no afectan au producción (141). 

Punda•antal••nta, la producción da bandas e •• por una 
aar:tracción aalactiva dal DllA da las r99ionaa e n99ativaa y por 
paraanancia_ da una -yor cantidad da DNA en las r99ionaa da HC e 
(123,141,142). 8a a119iaren dos etapas aucaaivaa para la ~rdida 
dal DllA: 1) daapurinación y desnaturalización aiault6naa durante 
al tratuianto con RCl y atcaU [NaOH o Ba(OH) 2 ¡ y 2) al DllA 
daanaturalilado .. cortado an fra999ntoa aaa paquailoa qua aa 
pierdan durante la incubación en 2XSSC. Loa factora• qua influyan 
en la ~rdida aalactiva dal DllA da las r99ion .. da HC e aün no aa 
han aatablacido. Pero aa ha observado qua ciertas prota1na• no 
hiatonaa unidas a la RC e raaiatan a aatoa trata•i•ntoa (123). 

Exista una nueva tknica da bandas CBG da alta raaoluoió• 
qua ha sido aplicada a la• r99ionaa e da loa croaoaoaaa huaanoa 
1, 9, 16 a Y. Lo• can tillan fuartaaanta al i9Qal qua al9Ufto• 
satélites y la aorfol091a •• bien preservada. La tknica •• 
altaaenta reproducible y aiapla, la cual •• puada aplicar a 
croaoaomaa en profaae tardia y metafase temprana (143). Se 
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ob9erva que lu b ••Un COllllU••taa da Araaa obac:uraa (HC) y da 
6r ... clara• (SC), indicando la praaancia da diferente• tipo• da 
ma. Sil -· aunque la r911i6n completa replica tardi ... nta no lo 
i.- al 111- ti-.io (1441 • 

b. T1pe19, clu1ficac16n y rrecuanciu. 

Z- • e ev14enciacloa por la tKiaica da bandaa CllG uUn 
-finados a loe oen da ~ loe c.1- •=••· a loe aaUUtea 'I a 
loe brasoa -rtoe da loa crma acroc6ntricoa (u, 14, 15, :u 
'J 22), a las b da loa c~• 1, 11, 16 'I a la parta diatal da 
loa brasoa laJ:909 dal Craaoaa9a r (11-112,123). 

htoa 1'11 e aa claaifican da acuerdo a su t...rto. (lonCJitlld 
'J/O Araal • La• prt.eraa da9cripc1onu da aatoa 1'11 an cariotipoa 
nor11Alaa aa raalisaron por tincionaa convencional•• da -2-3• an 
poblacionu da racl•n nacldoa vlvoa. Sa reportaron Pll talu ca.> 
lqb+ (0.12•1. lean+ (0.211•1, 11p+ (2.3•1. 16qb+ (4.0•1. ep+ (3.5•1 
y G•+ (2.5•1 (1451. Rikalaaar 'J cola. y Friedricb y Nialaan 
reportaron un .. rcador lqb+ (0.9'1 'I 9qh+ (5.7'1 an una población 
noraal 'I un lqb+ (4 .12•1 an 5, 043 reci•n nacido• vivoa, 
rupectiva.anta (146,1471. Aaiai-, Farguaon-S•ith datactaron 
var del tipo lqb+ (0.5•1, llqh+ (1.2'1, 16qb+ (0.11•1, l7pb+ 
(0.75•1 'J clal 9r11po G (1.1•1 an otra población (1411· 

Tambi6n, an doa poblacionaa hind~••• Gho•h 'J SinCJ datactaron 
1'11 da loa c~• del CJrupo D (11.0•1, dal <Jrvpo G (5'1 'J 16qb+ 
(4•1 con frecuancla• da 10, 6 y ,,, raapactiv ... nta (1411). cabe 
aal\alar qua aquellu daacripcionaa aran .. r ... nta apreciativa• 'I 
adlo aa reportaban loa ... evidantaa. Ad..,.a, no contaban con un 
.. todo de ...Slción adecuado para evaluar dichoa Pll, ni con un 
9l'1IPO C011119rativo apropiado para cada población. 

Con al advani•i•nto da la• nuavaa t6cnicaa da tinción, 
difarentaa utlldioa ban reportado un elevado indica da 1111 e an 
caai todos loa autoa=aa, principal .. nta an la• r99ionaa qh da 
loa cr-•• 1, 11, 16 a Y (Tabla 101. Ea i•portanta qua para 
daf inir a un 1'11 ea necaaario contar con un antranamianto adecuado 
para aanaibillsar al obaarvador an tanar un criterio lo u• 
objetivo poaibla. 
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Tabla 10. Pll e de Banda a e Reportado• por Difarantaa Eatudioa 
(157, llOdificadal. 

-----------------------------------------------------------------
lqh 9qh 16qh otro• (Al (8) (C) (DI JWfarancia 

-----------------------------------------------------------------
1 1 1 4 5 4 1 7 150 (1971) 
5 6 7 13 20 17 3 31 151 (1973) 
9 10 1 19 20 152 (1973) 

19 1 1 12 216 47 141 (19741 
1 4 34 2500 31 2462 39 153 (1974) 

20 26 24 11 49 42 7 11 154 (1974) 
5 1 13 202 13939 215 13724 221 155 (1975) 
6 4 10 172 11141 117 10961 192 156 (19751 
7 11 • 16 30 26 4 42 157 (19761 

-----------------------------------------------------------------
A • Nl19aro da individuoa aatudiadoa. 
8 • N119aro de individuo• con Pll c. 
C • Nllaero da individuoa ain Pll C. 
D • Nl19aro da Pll C obaarvadoa. 

Para loa cromoao-• h~noa del 9rupo A •• han reportado 
difarantea Var. Kia (158) encontró trea tipo• da h para al 
cro.oa~ 1; la Var ata frecuenta (tipo IIII aatuvo preaanta an 4 
aia.broa da una ai._ faailia y concluyó qua aataa reqionaa 
conatituyan loa croaocantroa da c6lulaa intarf6aicaa y de 
croaoaoaaa prof6aicos. De iqual aanera, Taür y cola. (159) 
hallaron una Var lq+, cuya frecuencia (1.9\I es aucho aayor que 
la reportada en la literatura (0.3\). Petrovic (1271 encontró una 
variante no usual (3can+) con una tinción positiva con bandas CBG 

y CTG, paro variable con bandas QFQ. 

En loa croaos~s del 9rupo 8, ta.bi6n aa han reportado Var 
raras. Babu y Varaa (128) encontraron un Pll en el croaosoaa 4 
(4ph+). En al croaosoaa 5 (Sqh+I sa halló una var siailar an 2 

fuilias diferentes, que posibleaente proven9an de un ancestro 
coaün y corresponda a una aaplificación del aaterial G-11 
positivo o a una inserción del seqaento e del croaosoaa 9 (1601· 

Entre loa Pll del 9rupo e, Sofuni y cola. hallaron una nueva 
Var en dos aujeres japonesas (6ph+I, que por sus cualidades de 
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tinci6n parece •iailar a 9qh. otra fue identificada coao l2ph+ y 
po•terior11ente confir11ada en do• varones de otra población 
japoneaa (161). lladan y Bruineaa refieren que la Var del 
cro.oeOllll 6 esta en la banda 6p11 y aueetra un incr ... nto de _,, 
del contenido total cr-611ico (162). Bapero, callen y coi.. 
SWJieren que ••te Pll (6pb+) •• a.is bien una duplicación del cen, 
adyacente a la• aecuencia• alfoidu y que corresponde a una banda 
G-negativa (163). otra Var rara fue reportada en J generaciones 
de un •i- fuilia - 11q23.2, la cual •• no-centl"OMrica y 
CllG, GTG y QPQ poeitiva (164). 

La región poliaórfica 9qh ba sido upli-nte exninada. 
lladan y Boalrov evaluaron el taaallo de uta región y encontraron 
un taaallo proaedio entre hoaóloqoe de 1:2 a 2:3. Al coaparar el 
taaallo con aua brasoa cortoa, 6' de estas, aon caai tan o úa 
grandes que 9p, lo que deaue•tra un aenor grado de coapactación 
(165). llansaann propone que ••te Pll puede producirn por do• 
aecanisllOe distintos: un entrecruzuiento desigual o un evento de 
doble ruptura que lleve a una inserción o una delación. Ellpero, 
n obHrva una aayor frecuencia de 9qh+ (1.2') que de 9qh-, 
probableaente por una aayor eliainación de este últiao. Loe 
aecani•llO• que alteran la cantidad de HC e dllben ser frecuente• y 
•ieapre en loa •i- punto• de ruptura y reunión (qll a q13) 
(166). Spedicato y cola. describieron un Pll e no u•ual y sin 
efectos fenot1picoe en 9p proxiaal que corre•ponde a una banda 
extra G-poeitiva, e y G-11 negativa (131). 

Se he reportado que la uyor frecuencia de loe Pll del 
croaoSOllll 16 corre•ponde a 16qh-, aunque tallbi6n •e han visto Hll 
16qtl+. Adea6e, 'J'b09l*>n y Robert• (132) y Pinel y cole. (167) han 
reportado un nuevo Hll (16~). In aabo• trabajos, lo• portador•• 
aon fenot1picaaente noraale• y aueetran una banda extra G­
poeitiva, e y DA/DAPI negativa, lo que indica que no consiste de 
ac e delloetrable por ••ta• t6cnicae. 

Por otro lado, Cro••en observó 4 foraae distinta• de HM en 
el croaosoaa 19: l) BC confinada al Area centroa6rica, 2) HC que 
.. extiende del cen hacia lo• brazo• cortos, 3) HC que se 
extiende del cen hacia loe brazos largos y 4) HC que se extiende 
hacia aaboe brazos. La uyor frecuencia (-75\) correspondió a la 
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pri .. ra cat99oria (1:1) d••iCJ11•d• co.o •noraa1•, aientr•• que en 
la cuarta cat99oria no H obHrv6 ningún ceao (161). 

En la aayoria de lo• croaoaa.aa acrocmitricoa, •• frecuente 
obHrvar caai todo• 1111 poaibl••· Por ejeaplo, el cro-•a.a 15 
exhibe un -t•rial fuerteaente tellido (ph+), que no •• ha 
••ociado con actividad nucleolar. Adea&a, •• han obHrvado Var 
tal•• coao 15••-, 15•+ y 15••+ (134). Taabi•n ••ha reportado un 
1'11 22p+ que H correlaciona con el porcentaje d• Hociaci6n y •• 
poeible que pnaente una aaplificeci6n de au rDllA (135). 

El croaoaoaa Y con banda• CBG taabi•n tille poaitiv ... nte en 
1•• doe tercer•• parta• de aua bra1oa lal")oa. Tod•• la• Var •on 
atribuida• a la centidad de HC e preaente, con una incidencia de 
1/100 para Yqh+ y O.Jt/100 para Yqh- en individuo• n?raalH 
(154). Tanto la• banda• CBG coao QFQ denotan el grado de ••t• PM, 
aunque no neceaari ... nte el ai•- aec)11ento e (131). 

Inicial .. nta, lo• 1111 e de la• region•• lqh, 9qh y 16qh •• 
claaificaban en la• 3 cateqoria• tradicional••• aientra• que 
otru, tal .. - loa ero-• d• loa grupo• a, D, E (17-11), r 
y G, .. claaificaban en 4:0, 1:3, 2:2 y aa1, de acuerdo al patr6n 
de ccmparaci6n e entre boll61oqoa (151). lliill•r y cola. auqirieron 
que la BC podria .. r claaificeda en 5 cateqoriaa, eapleando coao 
referencia a 21q (169). Impero, alguno• autor•• opinan que ••t• 
1Utiao .. auy lal")o y que la• h grand•• ••rian err6nea .. nte 
claaificedaa dentro de un nivel inter..dio. 

Por •todo• cuantitativo•, la variabilidad intraindividual 
de 1•• reqione• de HC e de loa cro-•a.a• 1, 9, 16 • Y augiere 
que 1•• lonqitudH relativa• aon 116• ••tabl•• que la• abaolutaa. 
Aa1, la• longitud .. promedio y DE de ••ta• reqionea fueron 1.26 
t 0.23, 1.13 t 0.20, 0.15 t o.u y 1.ll t 0.21, 
reapectiv ... nte. El aúli•ia comparativo, la variabilidad y la 
diatrilluci6n de lo• 11eCJ119nto• e entre •••o• no revela diferencia• 
Htadiatic ... nte aiqnlficativaa (DES). Eato confina l• idea de 
que la longitud qh ea una caracteristica neutra en la poblaci6n 
noraal independient ... nte del ••110 (170,171). Adell6a, no exi•t• 
una correlaci6n entre la longitud de hoaóloqos o en croaosoaaa de 
varios parea, por lo que son combinaciones al azar (172). 
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ActualMnta, el tAaaflo de la• rec)ione• c¡h tradicional•• H 
cl .. ifica en 5 cate90riaa diferentes, utilizando coao referencia 
el p~lo de l• brazos cortoe del crollOSoaa 16 (16p). Bato • 

- •l prop6slto de elilllnar •l 4)rado de contracción cr080aóaica 
de cada alt.i• (lt,1101 (Table 11). 

Tabla u. criterio de Cluif1caci6n para al Taado de 109 Pll de 
la ncii6n f#t de loe cr-- Huaanoa 1, 9 '/ 16 (110). 

--~---------·--~~-------------------------------------------
•ivel Dnc:ripci6n .... 

1 1111'/ hqlldo ~ 0.5 • 16p 
z hqllefto > 0.5-1 x Hp 
J Interlledio > 1-1.5 • 16p 
4 Grande > 1.5-Z X l6p 
5 lluy Grande >Zx16p 

En un •tudio, l .. ncii- f#t f\Mron clasificada• por ... o 
(Tabla 12). l'l:tr lo c¡enenl, lu del cr- •- 1 corr9sponden a un 

nivel interMc!io, lu del et-·- 9 el Jl9qUllAo '/ lu del 
e,._ 16 al •'/ pequefto. Para loa e~• l '/ 9, M 

uitnarwi 4 niwel• '/ para lu del 16, aol-ta J nivel .. (17J). 

Table u. rr-i .. de los Diferentu 7-Aoa de PR e por Sexos 
(11,11>,iaodificac!a). 

(1) (2) (3) (4) 

1 9 16 T 1 9 16 T 1 9 16 T 1 9 16 T T 

llaac. 1 14 40 62 34 .. 35 113 31 20 5 63 2 2 240 

r•. 1 25 37 70 36 40 36 112 34 u 7 55 a 1 3 240 

Total 132 225 111 5 410 ,,, (27.5) (46.17) (24.51) (1.04) 

-----------------------------------------------------------------
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Si todo• lo• cr-• son incluid-, la frec:uancia da 1-
nivela• 1, 2, 3 y 4 •• de 27.5,, 46.17,, 24.51' y 1.04,, 
raapectivaaente. Por ejeaplo, el nlblero 25 ai9nifica que 25 
c~• 9 aon pequeflo• (nivel 2). llo bll!lo DU antn laa 
frecuenciaa de bomoci9oto• y b•taroci9otoa (Tabla U), aai -
para al ~ y posición de loa IDI e (173). 

Tabla u. Taaalio de lo• Pll an lu •11• por Ba.ól09oa (173). 

1,1 1,2 1,3 2,2 2,3 3,3 3,4 Total 

1 3 9 1 21 21 23 2 IO 

' 7 22 3 25 12 1 3 'º 16 27 22 1 19 11 10 

Total 37 53 5 65 u 31 5 240 

' 15.41 22.01 2.01 27.01 11.33 u.u 2.01 

• La• ~inacion•• 91&• no H encontraron entra loa 10 
individuos H •liainaron da ••ta tabla. 

En lo• últt.CI• afio• H ha da .. rrollado un nuevo •i•taaa de 
clasificación para la reqi6n qh del cr09011oaa Y, al u•ar un 
aicro•copio foto .. trico. Z•t• cuantifica al contenido de DNA da 
croaoaoaa• individual•• y la BC e aueatra una diatribuci6n 
diacontinua en bloquea Hparadoa por banda• p6lida• (ZC) que no 
tillen con banda• c:ac;. Zata diatribuci6n paraite au claaificaci6n 
en 4 tipo• (Tabla U) de acuerdo al nüaero d• banda•. Se 
encuentra una relación de 1:4:4:1 para loa diferente• Pll de la 
región Yqh, correapondiante a lo• cro-•oaa• con 1, 2, 3 o 4 
banda• e, reapectiv ... nte. Si •• coaparan loa patrona• de banda• 
e, •• nota un incr ... nto en la aaaa proaedio de 1.36 x lo-14 9 
por cada banda extra, lo que repre•enta un auaento aproxiaado de 
13.26 x 106 pb. Lo• r••ultados •u9ieren que esto• caabio• en la 
HC aon auficiente• para producir un HM. Zato adeaA• deauestra que 
la HC no ae observa en foraa continua, •ino en bloque• discreto• 
(115). 
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Tüla H. blaci6n entn al llüMro da Banda• e, Ka•• da DllA y 
Squiwalanc:ia (pb) da loa tipoa da cr--• Y (115). 

Para.atro 
l J 4 

llmlaro 10 JO 32 1 
.... pra.adio s.11x10-14 1.11x10-14 1.1Jx10-14 10.005x10-14 

INmaro da lllandaa e .... c:ornlaci6n da ..... r-o.1997 
Dli 0.411 0.411 0.4255 0.441 
pb promedio 57.42•101 10.12x106 l4.Jlxlo1 97.75x101 

Difaranc:ia (9) 1.Jo.10-14 1.cx10-14 1.4x10-14 
Dlfar911Cia promedio (9) l.J1x10-14 
Dlfannc:la promedio (pb) 1J.21x106 

P.192.37 
91•3/71 al911lfic:ativa a P > 0.001 

Yarioa aia~ da claalfic:aciéln aa han propuaato, paro 
nilll)Wlo aa ba aceptado un6n1-ta. 11:1 liatau Internacional da 
•-nc:latura en Clto9eft6tic:a Bimana (ISCll) (125) propone al uao 
da la claaific:ac:i6n da Patll y Luba (110). Sin ambartJo, al bac:bo 
da adjudicar a cada r89iéln un cierto nivel, obli9a a loa 
1nvutl9adoraa a nali1ar utudloa comparativos y poblacionalH 
para aatablac:ar al ai911lfic:ado cito9•n6tic:o y molac:ular da la 8C 
e y, por lo tanto, da loa dlfanntaa Pll c. 

c. Invaraionaa .. ri~ntric:aa. 

Anteriormente, al c:onoct.ianto da laa invaral- (inv) da 
loa ca •-• bw ara axtrwdwnta li•itado. 8610 al'Jllft88 
qua aa pod1an datac:tar aran la• pari~ntric:aa, laa c:ual- aran 
identificada• por au aorfol091a ·(croaoaoaaa ••tac6ntricoa). 
Actual .. nta, por laa t6cnicaa da bandeo •• poaibla detectar 
cualquier tipo da inv. La idantlfic:aciéln da IP da laa r89ionaa da 
BC (b) panitiél ranoc:ocar un nuevo tipo da 1111 c. 

Exlatan pocoa trabajos en poblacionaa normal•• qua reportan 
IP de loa croaoaoawla 1, 9, 11 • Y, da la• c:ualea la r119iéln tqh •• 
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la de uyor frecuencia (Tabla 15). IA• frecuanciaa de IP de lqh y 
16qh aon caai eapor6dicaa. Por eje11plo, Tllíar y cola. informaron 
W\a frecuencia d• inv(l) de o.48' en 201 adultoe normal .. no 
relacionado• (159). 

Tabla 15. Precuenciaa da IP del er-- 9 con Diferente• 
*todoe y en Diferente. Poblacionea (166, aodificada). 

Poblaci6n Frecuencia Referencie (a~o) 

Reci6n Macidoe 1/350 174 (1970) 
C&llC4aica y llegra 2/3476 175 (1971) 
cauc6aica y llegra 10/ 107 175 (1971) 
Paciente• 1/2291 141 (1974) 
Pacientea-Eacocia + 4/ 367 141 (1974) 
Mor.al + I/ 212 165 (19741 
Pacientea-Pinlandia + 6/ 631 176 (1974) 
Pacientea-Aleunia + 6/ 93 166 (1976) 
Pacientea-Havaii + 9/1032 177 (1978) 

Bn un eatudio realiaado en Havaii con individuoa de 
diferente• raaaa, .. hallaron IP de qh en 13 individuo•. cuatro 
de elloa tuvieron una inv(ll parcial, otro W\a inv(9) parcial, 
uno 116• tuvo una inv (!11 parcial en Ul))oa hoa6logoa y W\ 2lp- y 7 
pacientea W\a inv(9) total. Le frecuencia obaervada fue de 3.4, 
en oriental•• y de 0.4, entre lo• no-oriental•• (177). 

Han ... nn realia6 W\ trabajo exhauativo aobre la variabilidad 
eatructurel del cro110aou !I y au evoluci6n. Obaerv6 que eate 
croaoaoaa aueatra une alta auaceptibilidad a reerre9loa 
estructurales, particulanH1nte IP y 3 tipos de IP: Tipo I, toda 
le HC e yace en loa brezos cortos; Tipo II, parte de le HC e •• 
localiza en lo• brazos cortos y el reato en q pr6xiaal y Tipo 
III, croaoaoaa aubteloc6ntrico con parte de la HC e en lo• brazo• 
cortos y el reato localizado interaticial .. nte en loa brazoa 
largos. Al parecer loa puntos de ruptura se localizan 
preferenteaente en la HC o cercano a las uniones de EC-HC. Estas 
observaciones sugieren que el croaoaoaa !I huaano fue en un 
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prlnclplo acroc•ntrlco y que tenia, por lo ••no•, al9vnaa 
fllncl- alallarea alude loa~· da loa 9rvpoe D y G. 
ft'allabl~. durante av avoluci6n aste acr~ntrico ca9bi6 a 
~rico debido a WWI IP (166). 

Donl- y llaqanla emplearon diferentes tKnica• da band­
para definir la Abaatrvctvra de 9qb. Por banda• CBG, 21 (31.18') 
aujatoa twieron vna reqi6n positiva en uboa braaoa (IP tipo II) 

o en b~- ~ a6l-te (IP tipo I) • Sn 11 _ de elloa, el 
M9M11to e era muc:bo •yor que la reqi6n G-11 poaitiva. Dparo, 
.. praaentaron poca• difarenciu entra Ulbaa t._ica• coep11radaa 
con la• que rft91aran IP parcialu o c:r-•-• noraalu (106). 

Para evaluar difarantea tipos de IP y aatablecar •i•t-• 
de -latura •• unlfo~. Varu y cola. cluificairon a loa 
me con IP en 5 cateqorla• ('l'ula 16) • E•ta aa baaa en la cantidad 
de BC e (b) confinade a cadli braao de loa cr1•Ho•aa bwnoa 1, 9 
y 16 (173). 

Tabla 16. Criterio de S.alll9Ci6n de loa .. con IP de la• •b• en 

•ivel o-cripci6n Definicidll 

1 90 invanidn (111) La h aaU confinada a loa braaoa 
•q". 

a IP-lleftOr (111111 .. noa da la aitecl de la b aau 
p~te en loa brasoa •p•. 

3 Invarai6n lledla (111) La altad da la ll aaU p~te en 
braiioa p y la otra en braaoa q. 

4 IP-llayor (MJ) 116• de 1• aitecl de la b ..U 
preaente en loa brasoa p. 

5 Inven16n ca.plata (CI) La b c::ClllPl•ta de loa braaoe q 
paaa a loa braaoa p. 

Al avalvar loe • con IP da loa era.o-• 1, 9 y 16 en 10 
caucAalcoa, aa encontr6 que al CroM>ao.e 16 no praaanta IP, lo 
cual M conflru con lo reportado en la literatvra. Sol ... nt• aa 
encontraron 34 croaoao•a• (7.0lt) con vna IP. De aatoa, 16 
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corrHpondieron al cr _ _. 1 y 19 al cr- 9 (Tabla 17) .• 110 
aa obaervaron IP con nivel 5, a•1 coao con nivel • (173). 

Tabla. 17. Frecuencia• de loa Diferantu 'l'ipoa de IDI con IP por 
Sexo en loa ero.o-• l, 9 y 16 (l?J). 

llivelea de InveraiOn 

sexo 1 (SI) 2 (llill) 3 (BI) 

l 70 10 
.. llCÍllino 9 72 6 2 

16 10 

1 7• 5 1 
r-nino 9 70 • 2 

16 ID 

Total U6 29 5 
Porcentaje 92.92 6.0. 1.0• 

Adema•, loa 1111 con tP de loa 10 individuoa M clasificaron 
por bOlldl09oa. Por ejllJIPlO, hay 4 parea del cro110•- 9 en loa 
que 1111 ha.ol090 no tuvo IP y el otro tuvo la aitad da la h 
preaente en eaboll brazo• (173) (Tabla 111. 

Table 11. fll con IP entre loa 10 Individuo• por Roa61oqo• (173). 

1 
9 

16 

Total 
Porcentaje 

1,1 

65 
62 
80 

207 

86.25 

95 

llivel•• d• Inverai6n 

1,2 

13 

13 

26 
10.83 

1,3 

1 

• 
5 

a.os 

2,2 

1 
1 

2 
0.83 

Total 

10 
10 
80 

240 



Tmll>i•, H combinaron lo• re•ultado8 de lo• ta .. l\o• y l•• 
IP de 1- crasa•-• 1, 9 y 16. No H pruent6 una DES entre 
llA8CUli- y f-1-, pero •i buba una po8ibl• interrelación al 
~rn una elevada frecuencia. Por •:luiplo, hay 111 cromo•ou• 
que H cluificaron como ta.afio •inter.edio• (nivel 3) y 23 
(19.5t) tuvieron JP. En contra•te, buba 225 que fueron de t..ulo 
•pequefto• (nivel 2) y unica•ente 10 (4.4t) tuvieron IP. Z• 
~11»1• que una IP parcial pequelaa o •uy pequeAa de la •b• ... 
indetec:t:able con lu Ucnicu upl .. dH (173) (Tabl~ 19). 

Tabla 19. Intarrelaci6n de 1- Ta.afta• y 1'11 con IP de 108 
a---• 1, 9 y 16 (ca.binada) (17l, modificada). 

Nivelu de 
Inven16n 

1 (NI) ,,, 
2 (11111) ,,, 
J (BI) ,,, 

Total 
Porcentaje 

1 2 

u2 215 
(27.50) (H. 79) 

7 

(1.45) 

3 
(0.62) 

132 225 
(27.50) (46.17) 

4 

95 4 

(19. 79) (0.13) 

21 1 

(4.37) (0.20) 

2 
(0.41) 

111 5 

(24.51) (1.04) 

c:rc.o-· 
Total•• 

446 

(92.92) 

20 

(6.04) 

5 
(1.04) 

480 

-----------------------------------------------------------------
J. lletarc.orfi- con Bandu R (RPA). 

111 ~1ncip1o bi•ico 49' la• llaaada• bandaa •revena•• o 
bandas R .. •l trata.lento de la• l .. inilla• a altu temperatura• 
en -lucione• a.ortil)llAdorH y t1nci6n con NA o Gi-a. El patr6n 
de banda• R •• opue•to al producido por la• banda• Q y G. otr­
.. todo9 para evidenciar bandas R incluyen tinci6n con diferente• 
fluorocrc.oe tal .. como cromomicina AJ y olivoaicina y en 9eneral 
cualquiera que t•ft9a afinidad por secuencias ricas en GC (123). 



En un principio (Dutrillau• y Lejauna, 1971) •• aap1a6 
colorante Gi- (171) y ú• tarda, (Vara& y Liaba, 1975) llA para 
ciar una .. jor ra.o1uci6n a loa cra.oac111aa (179). Actua1aenta, aon 
nmbracla• c- ...U. ua (banda• • con fluoraacencla y tinci6n 
con llA), aa1 C090 aadiflcacionea da la aia•: ... ._ DG (con 
calor y Gi->, ......... (con 8rdu y G1-) y ...... m (con 
Brdu y lfA) (123,125). 

a. •atural••• y llecani- da Producción. 

La• banda• R corraapondan al 9rupo da la• •banda• 
fluctuantaa•. Por bibridaci6n J.n a1tll y autorradi09raf1a, H 
Clbsarv6 qua 6ataa aon laa raoJi-• da tranacrtpci6n 116• activa• y 
qua l•• ruptura• croaosdlllcaa aapont6naaa a inducida• ocurran an 
ella• (121), aunque loa aitloa cr1ticoa puedan .. r l•• aonaa da 
intarbanda. La• banda• 114• axtanaaa aon l•• pri .. raa en replicar 
y a tiaapoa lntaraedloa da raplicaci6n •• producen banda• 
intaraadiaa. Por ello, la rapl1cac16n da banda• O no •• aobrapona 
con la da laa banda• R y 6ato •• conaiatant• con la praaencia da 
doa etapa• an la faH s. Si cada banda R contiene ala da 100 
rapUconaa, entonce• cada una daba activar un nllaaro auticianta 
da •lloa a dlfarantaa tlaapoa en s taaprana y carecer da 
rapUconaa tardioa1 .-paro, loa raaultadoa no aon unlni-• (110). 

&l principio 99fteral u al uao collbinado da un colorante 
fluoraacante c- IL\ (tinci6n prlaaria) y da otro colorante qua 
aaa o no fluoraacanta da diferente ,lon9itud da onda 
(contrat1nci6nl. Daapu6a da una dunaturalhac16n Hlactlva y 
tlnc16n con lfA, la• hebra• Hnclllaa •• tiftan da color rojo y l•• 
dupla• da color verde. Taabi•n, diferencia• en danaldad 
alactr6n1ca entra banda• y r99lonaa lntarbanda aon aucho ua 
fina• en cromo90lla• con banda• R qua en aqu•1loa con banda• e 
(12J). Da hacho, la natural••• diferencial entra la• banda• Q/G y 
ll u por ncuancia• co.pl-ntarlaa da •cluatara• AT y GC, 116• 
qua por una ralac16n lineal entra la intanaidad da fluoraacancia 
da una banda y au co11¡>0aici6n de baaes (J). 

El Mcaniaao da producc16n da la• bandaa R no ba aido 
dilucidado por coaplato. Se ha observado que •1 tipo da bandeo 
producido puede alterarse por simple ajuste de pH y temperatura. 
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Adem69, M ba viato que eata tknica •• la que extrae la Mnor 
canti.s.d de proteinaa clurante el proceeo de d .. naturalisaci6n d• 
1--• (lH). Por otra parte, M ha C011Probado que con 
trat .. ientoa t•niicoa exi•t• una aayor deanaturalisaci6n da 
-iaa rica• en AT que de regionea rica• en GC (110). 

lb. Tipoa, Cluificaci6n y .rr-nciu. 

Lo9 • e can bandas llPA .. encuentran upeci~lMnt• en loa 
bras- cortos de todo9 loa c~-• ac~ntri~ (CJrupoa D: 
u-15 y G: :n-2:1). La• variacionea en ••ta• reC)ionea pueden 
ob9ervarM tanto en color - en taaafto (H). Veraa y tuba 
.. tablecieron un ai~ da cla•Uicaci6n para loa IDI con banda• 
UA (lll). Bate .. baM, por una parte, en 6 colorea di~tintoa al 
C011PArar 1- RI con laa diveraaa regiones del cariotipo (Tabla 
20) y, por otra parte, en 5 niv•l•• de taaaAo al coapararloa con 
el braso corto del croaa909A 11 (llp) (Tabla 21). 

Tabla 20. criterio de Cla•ificaci6n de loa 1111 e con Banda• RPA 
en BaN a au color (111). 

color coaparaci6n 

1 llOjo leen. 
2 llOjo-naranja lledia da 2q (q21-q24). 
l llaranja-aaarillo llp. 
4 Aaarillo.p6lido Diatal lq (ql2 y q42) y 20p. 
5 11.aarillo brillante Diatal lp (pl), 22q y 19. 
6 Verde p6lido PreHnte eol ... nte en la b de 

1- croaoaoaaa acr~ntricoa. 

Bn un eatudio piloto la• frecuencia• de loa Hll fueron 
reC)iatradaa. Bl taaafto de 1- RI fue del ais- orden en todoa loa 
croao-•, aunque U9er ... nte •nor en el 22 (Tabla 22). una h 
da color verde (clave 6) del cr-aoaa 1l representó la aayor 
frecuencia, aientraa que la aaa baja •• le atribuy6 al croll0110911 
22. Al ca.parar con bandaa QFQ, la• variacionea fueron notorias. 
Por ej91111lo, 62' de 1- croaoaoaaa 14 tuvieron un IPll con banda• 
RPA y únicaaente 25' de eatoa con bandaa QFQ. En contraate, 
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ninquno de lo• cromo•011A• •in Var RPA tuvo una Var Ql"Q. Por el 
contrario, la• Var OPQ 11.i• inten .. • de los cromosoaas 13, 15 y 21 
correspandieron a era.oso.a• con y sin una Var RPA. En .,..._ral, 
Var artr ... • en color fueron •uy raras. Se concluya qua no bay 
relación alquna entre la intensidad QPQ y loe varice colora• 
obHrvado• con RPA (111). 

Tabla 21. criterio de Clasificación da los 1111 c con Bandas RPA en 
9aH a su T ... fto (111). 

· T ... fto 13-15 21-22 

1 lluy pequello Virtual .. nte ausente VirtualMnte auHnta 
2 Pequ•llo < 0.5 X llp ~ 0.25 X llp 
3 Medio .?. 0.5 a 1.5 X llp > 0.25 X llp 
4 Granda > 1.5 a 2.0 X 18p -llp 
5 lluy grande > 2.0 X 18p > llp 

-----------------------------------------------------------------
Tabla 22. Frecuencia da 1111 c en 25 Individuo• Normales con 

9andas RPA en lo• cremoso .. • 13, 14, 15, 21 y 22 (111). 

Color Código 13-15 ' 21-22 ' t Cromosoma• t Cro11o•ou• 

Rojo l o o o o 
Rojo-naranja 2 2 1.3 3 3 
Naranja-"9arillo 3 90 60.0 15 15 
A.arillo pilido 4 31 20.7 64 64 
Amarillo brillante 5 4 2.6 12 12 
Verde p6lido 6 23 15.4 6 6 

-----------------------------------------------------------------
Ta•allo 

lluy pequello 1 o o o o 
Pequeño 2 24 16.0 3 3 
lledio 3 118 78.7 86 16 
Grande 4 8 5.3 10 10 
Muy grande 5 o o 1 1 

-----------------------------------------------------------------
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18tudi- J109teriorea ta.poco d8-atraron relación entre Pll 
de~ por bande• QFQ y RPA. La• frecuencia• de color con RFA 
para 1- crcmoeoma• ll, 14, 15, 21 y 22 fueron 33.o, 31.0, 21.0, 
50.0 y 24.St, aiantre• que con QP'Q fueron 56.0, 10.0, 10.0, 15.5 
y 10.ot, rupec:tiv-nte. 11 color ata frecuente para el grupo D 
fue naranja-aaarillo, aiantr .. que para el grupo G fue aaarillo 
p6lido (19,112). 11 taaaAo aA• frecuente fue el código 3 (aedio). 
llo bubo DB8 antn eex- y H evidente que la• bendea RPA detectan 
ú• variacione• en el taaallo de lo• braaoa corto• de loa 
c~• a~tri- que cualquier otro _.todo (19,113). 

4. Betero.orfieaos de la• MOR. 

La• llOR - las b de 1- bra&oe corto• de loe c.romoeoue 
•~tri-. A partir de le• Ucnica• de hibridaci6n J.D a111l, 
•• deearrolleron ••todo• acce•iblee para localizar MOR en 
c~• -tafieicoe. In un principio, l•• 1'0R •• tellian con 
Gi- y t--.i el nc.bn de ....... • (114) o .......... (band .. 
N con tinción de l .. MOR y Gi .... ) (125). LUego, fue d .. arrollado 
un •todo aAe a.pacifico con impregnación arg•ntica (Ag) y fueron 
11 ... da• ...... - (115) o ...... aq-moa (123,125). 

a. Naturales• y llecanieaos de Producción. 

La tinción 119-poeitiva da le• 1'0R ee observa en l .. sonae de 
~lulae aitóticu que ruaron funcionalee durante la interfaee 
anterior. La centidad da aaterial tellible varia durante el ciclo 
celular. h aayor an la interfaH y •nor en Mtafaea y anafaea. 
In c•lulae aaióticae la tinción permanece haeta paquiteno o 
diploteno, pero N pierde en Mtafaea. lato indica que el grado 
de actividad riboeómica y de la Unción .. proporcional al na.aro 
de copia• activa• de ralA. 11 na.aro de MOR varia de 4-10 y la 
cantidad de plata an cada acr~ntrico con MOR activo da un. 
patrón Wlico en cada individuo y conatante en todo• aua tejidos. 
Sin eabargo, la cantidad de MOR activa• depende de le 
diferenciación celular y loe requeriaientos funcionales (74,126). 

Laa MOR de loe croaoaoaaa buaanoa son afectadas por el 
envejeciaiento, con p6rdida de rDNA hibridable y decreaento de la 
cantidad de Ag fijada. Adea6e, éeto ea ais notorio en laa aujeres 
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(ero11e>sous del c¡rupo D) y su actividad parece estar r91JUlacSa por 
aiat ... • hor11e>nales (tiróides) (74). 

Una de las earaeter1atiea• de la• llOR .. que permanecen 
asociadas en -tafase, por lo que n le ha descrito - una 
asociación cSe aat6lites. De beeho, la• aaoeiaeione• aon producto 
d• la participación activa en la fonaaeión de lo• nuel6olo• d• la 
interfaM precedente. Eapero, ••tas .. realizan a nivel d• lo• 
tallos (llOR) y no en loa nUUt.. a1-. Bl Uraino adecuado 
para desic¡narlaa ••ria entonces aaoolaolóa 4• •o• o da 
aeroe•ntrieoa. El contacto f1sieo entra ellas ••t• dado por loa 
rDNA. Aa1, la frecuencia da asociación •• correlaciona con la 
lonc¡itud del tallo-saUlite, la cantidad da tineión Ac¡-positiva 
y la cantidad de rDNA presente. Se han establecido varios 
criterio• para deterainar la distribución y al poreantaja d• 
asociación entra individuos. Al parecer •l eroaosoaa 21 participa 
úa aetiv-nta que otros, en donde se obnrvan raarrec¡los y 
dependencia del aexo. Por ejeaplo, en aujer•• los eroaosoaas 13 y 
21 participan con úa frecuencia qua otros (26,74). 

La• aeoc:iaeiones •• pueden elaaif iear en er0út1dieas (•6• 
fraeuantu) y er0110aóaieas. se ba encontrado con ICH que la• 
eroa•tida• ••ociadas tienen una orientaei6n lateral y una 
aac¡r99aeión al azar, en una eroa6tida y no aleatoria de doble 
eroa6ticSa, en el sac¡undo y tercer cielo celular, aunque lo• 
resultado• son confusos (74). 

Al eoabinar las diferentes t6enicaa de bandeo •• posible 
distinquir tras r91Jiona• de loa brazos cortos de loa eroaosoaa• 
aeroc6ntrieoa, las cual•• •Xbiban una c¡ran variabilidad. La• 
rec¡iones no tefticSa• deapu6• de una tineión con DIPI o quinaerina 
parecen ser los tallos, pero cuando se tiften con aitraaieina n 
observan dos rec¡iones: una proxiaal auy fluoresente y otra distal 
auy opaca. !•ta últiaa contiene auy poco DNA, pero al utilizar 
bandas Ac¡-NOR el precipitado queda opaco y deja libre la rec¡ión 
fluorescente. Esta porción est6 sujeta preeisaaente a l'H y puede 
estar auaente o tener c¡randes cantidades de secuencias Ge (186). 

El aeeanisao de producción de las bandas N y NOR es poco 
conocido. En ambas técnicas la tineión es negativa después de un 
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trataaiento con tripaina o pronaaa, pero es positiva al extraer 
•l U.A (26, 123, 126). Al parecer las no biatonaa aon laa 
rus -ablea de la prodlacc:16n de las banda• 11 (114), con 111111 
pequeae porcldn y ~lfica• de laa llOR (23,123). 

Zl c:C111P011Ute ~ponuble de la tinc16n 119-NOR parece nr de 
naturalesa prot•ic:a, de tipo acldico y alt.-nte foaforilado 
, ... , • se ba ClbNrvado que aol-te las MOR activas n t16en con 
plata, 10 que lnllica que laa prote1nas aaoc.iadaa can la 
tranacr1pci6n de 1- cit~ riboemicoe aon las reaponaablea de 
eata impreqnac16n. htudioe d• aicroacopla electrónica revelan 
que la t1nc16n u adyacente a lu llOR y no sobre ellas. Taabiü 
- ba 4-traclo que •ta• prote1nas .. ~ reprenntaa sólo en 
unidadea de truwcripc16n nucleolar y aunntaa en laa ~encias 
upaciadoru entre un ciatr6n y otro. su naturaleaa •• incierta, 
pero n ba SUl)erido la participación de protelnaa ac1dicaa rica• 
en .,rupoe aulfhidrilo y diaulfuro, de las protalnaa C23 y 1123 y 
de las aubunidadu 9randea de la llllA poliaeraaa (23, U>). 

b. Tipoe, Claa1ficac16n y Prec:IMlnciaa. 

Zn loe ac~tricoe, can banda• QPQ, CBG y RPA, exiaten por 
lo aanoe 3 bandaa beteroa6rficaa: banda• pll, pU y pu. Sin 
eabarqo, al eapl-r la t~ica de banda• 119-llOR, únicaaante la 
banda pu (llOll) H fuert-i. teAida. Uaando bandas RPA, ae ba 
4-trado que el color de laa llOR equivale al verde p&lido y no 
- abnrva en nilllJUll& otra parte del 9enoaa buaano. Bl nimero d• 
a~tricoe que revela •te color varia de 111111 persona a otra y 
• conaiatente en todoe aua tejidoa' (74,19). 

r.aa relJionH 119-llOa ae ban cluificado c1tol6gic:aaenta en 5 
c:ategoriu, de acuerdo a la cantidad de plata depoaitada. Bl 
nivel 1 correaponde al •auy pequel\o•, aientras que el nivel 5 al 
••y qrande•. Rara vea taaaAoe auy qrandea con llOll duplicada o 
triplicada con o •in aaUlite (Up+ y :a:lp+) han aido reportadoe 
(51,74,19,135). El croaoaoaa 15 ea el a6s polia6rfico, 
prlncipalaente 15p+ y 15pa+ (133,134). Hovell y Black 
cleecribieron 111111 ~ic:a aiault6nea de banda• NOR y banda• G que 
peralte la identU1cacl6n individual de laa llOR y evalúa la 
cantidad de plata aobre cada acroc6ntrico (187). 
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5. Heteromorfismos Usando·Bioloqia Molecular. 

a. Mecanismos de Producción. 

Recienteaente, el uso de las t•cnicas de aiolog'a llOlecvlar, 
sobre todo aquellas que implican ea4oauclaasas 4• rastriccióa, ha 
per11itido taabi•n la identificación da HM c. Los croaoaoaaa 
aetafA•icoa son auscaptiblea a DNaaaa. Por ello, al tratar 
croaosoaa• con ••t•• enziaas, aueati¡an un patrón da bandeo 
caracteristico, resultado de la cantidad de DNA axtraido, que a 
su vez depende del taaal'lo de loa fragaento producidos y 
deterainado por la distancia entre dos sitios da cort•­
eapacificos (26,123). 

La digestión con DHaaa I y nucleaaa aicrocóccica sobre el 
DNA produce secuencias cortas de unos cuantos pb. Por el 
contrario, con DNaaa •• generan fragaentoa largos debido al 
reconociaiento de secuencia• cortas de 4-5 pb. Esto resulta en la 
extracción ••lectiva de secuencia• especificas, en donde la• 
zonas que tienen un .. yor nllaero de sitios de reconociaiento 
generan fragmentos aAa paquel'loa. Se ha sugerido que fragmentos de 
DNA de a6a de 1000 pb paraanecen en la aatriz croaoaómica, 
aientraa que fragmentos .. nores de 250 pb son extraidoa de loa 
croaoaoaaa. La P'rdida del DNA eat6 directaaente relacionada con 
el decr ... nto en la tinción diferencial con Gieaaa (26,123). 

El .. caniaao de bandeo croaoaóaico por endonucleaaaa de 
restricción ha revelado que, al cuantificar radioactivaaente el 
DNA axtraido y digestiones subsecuentes con proteinaaa JC, 

producen la P'rdida de fragmentos mas largos. Esto sugiere que la 
organización espacial y el pleqaaiento de las fibras de cr son 
factora• importantes en el aecaniaao de producción (188). 

Cada región croaoaóaica puede revelara• al eaplear 
diferente• enzi .. a y tinción con Gi ... a. El croaoao .. completo •• 
susceptible a la digestión; no obstante, por el hecho de que las 
enziaaa de restricción reconozcan diferentes sitios de corte y 
produzcan bandas aiailarea, •• probable que •staa no tenga acceso 
a todos loa sitios eapacificoa. Algunas enziaaa coao AluI, MboI, 
DdeI, EcoRII y HinfI, producen una marcada disminución de esta 
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Dale y col•. encontraron en una faailia doa portador•• d• un 
Up+. El aat•rial eKtra e po•itivo reveló que contenia DMA 
repetitivo, diferente a lo• encontrado• ccmunaent• en la BC e de 
lo• cr090soaa• 1, 9, 15, 16 • Y. La bibridación in a1tll con la 
•onda a (pTRA-2) para acroci6ntrico• ao•tró un incr•••nto 
•ir¡nificativo en la cantidad de la• .. cuencia• a centroai6ricu 
(192). Barl• y col•. t..t>ii6n ballaron otro 14p+, al eaplear la• 
sondu pTRA-2, pTR9-H2 (upecifica de DllA Ht III) y pYJ.4 • Al 
parecer, el or19en del -t•rial •Ktra •• r••ultado de la 
amplificación de al911noe •eqaento• centroai6rico• (DNA Ht III), 
noraal .. nte pr•••nt•• en •l croao•oaa 14 (193). 

Para caracterizar a la HC e, llabu y Veraa evaluaron ••ta• 
re9ion•• con AluI, HaeIII y varia• ti6cnica• de bandeo. Lo• 
re•ultado• aoatraron que la HC puede dividir•• en por lo .. no• 7 
tipo•. La• regione• perici6ntrice• de lo• cro•o•o•a• 1, 5, 7, 9, 
13-11 y 20-22 conai•ten en 116• de un tipo de HC, en la• cual•• el 
croaosoaa 1 tiene el aayor 9rado de b•teroqeneidad, aientra• que 
pare lo• croaoaoaa• 10, 19 • Y, no lo bay. El cromo•o•a 18 
repre .. nta el 1111 pequefto con llA• frecuencia en taaafto y po•ición 
(AluI). Bato •u9iere que la• propiedad•• de cada tipo de HC ••t•n 
relecionade• con la div•r•ided de •u• ••cuencia• (194). 

Una nueva •ecuencia ba •ido •i•lada a partir de una clona de 
DNA •at III (•HS3), clonado de •qtWES y derivada de EcoRI. E•ta 
•• localiza en el croao•o•a 1 (qh), aientras que en lo• 
croao•091l• 9 y 16 no •• relacia con el taaafto del •eqaento e 
polia6rfico. La •ecuencia dentro de •HSJ puede repr••entar una 
fracción •at•lite hoaol69a a al911nas de la• ••cuencias de DNA •at 
II o III. El DNA •at total contiene una .. zcla de •ecuencia•, 
alquna• de la• cual•• •• localizan en cierto• par•• croao•óaico• 
(195). Este beche fue confiraado llA• tarde al eaplear una clona 
de DNA •at oc para evaluar la especificidad y variabilidad de la 
HC c. Cinco •onda• hibridaron en lo• croaosoaas J, 11, 17, 18 y 
X. Lo• re•ultado• revelaron que la HC e tiene, efectivaaente, una 
9ran variabilidad de •ecuencias satélite a que pueden ser útil•• 
para la detección y la evaluación de los fM e huaano• (196). 

La t•cnica de citometria de flujo •• ha ••pledo últiaa .. nte 
para identificar cromosomas aitóticos y cuantificar DNA. 
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llmólogoe •t•~ y patemo pueden diferenciarn por la posición 
•pico• el eaplear Roecbat ll251 y croaoaicina Al; eata 
diatribución diferencial •• conoce coao oariotipoa 4• flajo 
•t'nrlute. Al bacar un an6Uaia coaparativo y deterainar el 
rengo de poeición pico entre cr0110aoaaa noraalaa, loa cr0110aoaaa 
13-1&, lt, 21, 22 e Y fueron loa úa beteroaórficoa y loa 
cn.oaoaaa 2-1 y X loa - poliaórficoa. &l cro-•o.. 21 116• 
~e fue 45e •yor qua el 21 116• pequeAo. U coapoaición de 
laaMa de lu "9i- e difirió entre loa tipoa cr~icoa. U 
bibridación .iD .aJ.t.ll con aondaa ••pec1ficaa de DMA repetitivo 
indicaron que la variabilidad en •l núaero de copia• ea 
parcialaente reaponaabl• de la poaición•pico en allJUnoa 
cr0110a-.a. tor tanto, loa 1111 e pueden Mr identificados por la 
inforaación paterna de loa cariotipoa de flujo ai loa ~al"ra<Jloa 
119 D5llfR aon r .. ultado de caabioa en •l contenido 9en6tico (197). 

Taabi6n, actualaente, aa hall caracterizado y evaluado loa 1111 
de laa ral)ione• de banda• e por aedio d• una bateria de enziaaa 
de r .. tricción (AluI, lllM>I, HaeIII, DdeI, HinfI y RaaI) (Tabla 
23). C.da enzlM induce un patrón de tinción caractertatico de 
cada reqión beterocrc.Atica, lo qua auqiere una alta diversidad 
de aecuenciaa repetitivaa o aat6lite en ellaa. No obatante, 
vario• fll identificable• por bandaa CllG no fueron detectado•. 
lato indica que puede exiatir una variabilidad en la diatribución 
y en la frecuencia de aitioa d• reatricción en croaoaoaaa 
boaólogoa. As1, la reqión e revelada por eata t6cnica proporciona 
una berraaienta auy útil para identificar aarcadorea y 
eo11pararloa con loa da otra• t6Cnicaa ya deacritaa (111,198). 

s. Hetar090rfi- Revelado• por otras Toicnicaa de Bandeo. 

La t«:nica de ...... e-u rapreMnta una aodificación de la 
tinción con Ci- a un ¡ill alcalino (pH 11). lata tinción ••t6 
r .. tril'llJida a cierta• reqionea de banda• e, la cual revela laa 
reqionea pericentr096ricaa de loa cra.oaoaaa 1, l, 5, 7, 10, 20 y 
la región proxi••l de loa brazoa cortos y aat6litea de 
acroc6ntricoa. 11 4r•a •4• evidente correaponde a la del 
crc.oaoaa 1 y alqunaa vecea al•• del 1 y del 4 (26,123,126). 

El aec.niaao de producción de las bandas c-11 aún no ea bien 

106 



Tabla 2J. Diatribuc16n de landH e convenc1-1.. COllparadll e­
l• de Bandea Inducida• por Bndonucl .. N• de ... tr.1.cc.l.dn 
en 1- ere HOllH llww (111). 

Ct -•- landa• llanda• por Sndonuc1 ..... de aeatr.t.cc.1.dn 
•o. e --------------------------------------------

1 

2 

3 

' 
5 

+++ 

+ 

+ 

+ 

+ 

' + 
7 

1 

' 
10 

11 
12 
13 

14 
15 
H 
17 

11 

19 

20 

21 
22 

X 
y 

+ 
+ 

+++ 

+ 

+ 
+ 
++ 

++ 
++ 
+++ 
+ 
+ 
+ 

+ 
+ 
+ 
+ 
+++ 

AluI 

+++ 

+(2) 

-(3) 

+(1) 

-(3) 

+ 

+ 

+++ 

+(2) 

-(3) 

++(3) 

+(2) 

+(2) 

++ 

+++ 

++ 

+ 

+++ 

lllboI 

+ 
+ 

+ 

+ 
+ 

+++ 

+ 

+ 
+ 

+ 

+ 

+ 

+ 
+ 

+++ 
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BaeIII DdeI 

+++ 

+++ 

+ 
+++ 

+ 

+++ 

+++ 

+ 

+++ 

+ 

+ 
++ 

+ 

+++ 

B.l.nfI 

pp(2) 
-(1) 

+(1) 

-(2) 

9ap(2) 
':'(l) 

+++ 

+ 

+ 
+(1) 

-11) 
+ 

+ 

+++ 
+ 

+(1) 

-(1) 

++ 

+ 



+++ • ""JiOft CJRnde. 
++ • ""JiOft -.diana. 
+ • ""JiOft pequel\a. 

• ausencia da ""JiOft. 
IJaP • r99ión no tellida an 6rea paracentroatrica. 
( ) • nimaro da individuoa qua preaentan o no banda• 

inducidaa por endonucleaaaa d• reatricción en el •i•­
~ para una enaima deterainada. 

entendido. IDlptro, para la formación del -inato de aaufre .. 
precillO una Unción IMIJ•nta y la producción de tate aa puede 
ajuatar con la coricentración de loa colorante• y el pB (126). S• 
ba .. tablecido que bay una .. trecha relación entre laa r99ionea 
G-11 poaitivaa y laa rec)ionaa que contienen DKA aat III _(121). 

ta preaancia de allJUllO• individuoa que carecen coapleta.ente 
d• 1• re9ión e del cro90ao•• 9, revelado con bandas G-11, 
comprueba la poaibilidad de aar tolerada ain afectar •l fenotipo 
(199). Tambitn, individuoa con una 9ran banda extra en el 
-- 9 pueden pr-ntar doa entidad•• diatintaa, con una 
banda no tel'tibla en medio da la raC)i6n ain efecto al911110 (200). 

La aubaatructura da la ""Jión e del croao- 9 con banda• 
G-11 a -nudo exblba un bloque 9UY distal con respecto al can. La 
-inación da IP -utra una poaición tallida no uaual en loa 
braaoa lari¡oa y nillCJUM en loa cortoa, por lo qua no aon 
verdadera• inv•raionaa. Ad ... • la aaimetria lateral da Re e aólo 
.. p~nta en aquellos crc.oaomaa qua contienen bloquea 9rande• 
G poaitivo. La porción e que correaponde al aaterial G-11 
positivo no revela un patrón constante da a•i-tria, por lo que 
en ciertoa crGllOllomae un bloque de HC G-11 a .. nudo rota 110• en 
relación a ot:roa bloquea G-11 da la •ina banda e (106). 

Una gran variedad de rlaorocromoa (colorante• fluorucentea) 
han aido e11pleadoe para tel\ir croaoeoaae, loa cualaa dan patronea 
d• bandeo caracteriaticoa. Lo• f luorocroaoa pri•arioa co•o 
Boacbat 13251, DBP (2, 7-di-t-butil proflavina), DAPI y DIPI aon 
99entaa afU.. a l•• aacuenciaa AT y revelan banda• •i•ilarea a 
laa QPQ o R. Pero otroa, llaaadoa DNA li9andoa, coao olivoaicina, 
cromoaicina Al y •itr .. icina, aon afine• a laa secuencias GC y 
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exhiben banda• tipo RPA. !!atoa, cuando •• uaan indapendien~t• 
producen banda• poco diferenciad••· Pero diferentes collbinacion .. 
de uno de cada 9rupo inducen o aU11entan tal dlferenciacidn. Zato 
H 109ra por un bandeo coapetitivo de cada uno da los li9andoa 
y/o un .. caniaao da transferencia de •ner91• (26,12J). 

La• llall4u • vi•ta• en loa croaoaoaaa tei\idoa por DAPI 
aparent ... nte reflejan Araaa con cantidades diferentes de AT. DA 
.. otro li9ando con afinidad por AT que n une al surco .. nor del 
DllA. Aa1, la fluorescencia diferencial DA/DAPI tal vez exhibe 
interaccione• entre loa 2 colorantes con preferencia por pb 
aiailar••· Al parecer loa sitios da unión DAPI son bloqueado• por 
DA •n r99ione• de ZC, •i•ntra• al9UDo• sitio• en la• r119ion•• d• 
Re quedan diaponibl•• para DAPI (26,12J). Adaa6a, •• posible 
obHrvar una fluoreacancia daultAnea da bandas R y DA/DAPI que 
revela r99ionea de HC e (croaoaicina A-DA/DAPI) (201). 

Lo• croaoaoaaa teñidos con OAPI muestran fluorescencia 
brillante en las r119ionas lqh y 16qh y un patrón compleaentario 
de bandas tipo QFQ. si éstos ae exponen lu1190 a colorantes no 
fluoreacentaa coao DA, exhiben especialmente las r99ionea d• RC 
de loa croaoaoaaa 1, 9 y 16, la r99ión proximal de loa brazo• 
cortos del croaoaoaa 15 y Yq distal (26,J4,12J). 

Se ha visto que existen J tipo• de IP de 9qh teilidaa con 
DA/OAPI: a) aquéllas en laa que la r99ión e fluorece sólo en loa 
brazos la1"9oa, b) aquélla• en la• que la r99idn e fluoreace sólo 
en loa brazo• cortos y c) aquélla• en la• que la región e 
fluoraace en aaboa brazos. Por hibridación .ill l.i1Jl tambitln ae 
observa un contenido diferencial de DNA aat en cada tipo d• IP, 
donde loa tipo• a y b tienen cantidades aiailares, aientra• que 
el tipo e contiene casi •l doble que su hoaól090. Al parecer 
DA/DAPI tiñe eapecificaaente HC que contiene ONA aat (202). 
Aai•isao, ea posible evaluar el HM 15p por DA/DAPI sic;¡uiendo el 
aisao criterio de clasificación que se da para bandas QFQ (Tabla 
9). A pesar de que el PM 15p no es siempre positivo con esta 
técnica, el grado de llM es mucho mayor de lo que revelan otras 
técnicas ya que su intensidad es independiente del tamaño (203). 

La variación de la intensidad DA/DAPI en la banda Yq12 
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.... ille J el .... di•tintaa de BC c. Una 1111y constante (Yqll.23) no 

.._ª"....._ cuando M apone • M -trando una fluonacencia 
p6U.. - ......._ Q, e pc19ltlva y brillante con °'1DAPI. LH 

atru *- el- .. ua en la banda YqU. a.be• .Ü.stran una 
d11aaftllwecldn - a, brillantes con banda• Q y una banda e 
posU:lva. una de allu .. brillante y 1• otra p6Uda con °'1DAPI 1 

el ~ y la l._ldad de ubaa .. variable. Batos multados 
l.Jlllloan 919 llay - alta bater119-lclad da MCUanclu en la 
ntldft .. llC C del - D•- Y (204). 

Sl ... leo de paU- de rapUcacl6n tardi• y fluo~• 
u.ble puaita la •isualtaacl6n da los 1111 c. Bata t6calca u 
referida - ...... U& (bandea da npllcac16n tardia por llrdu y 
tillcldll - M) y M basa en un criterio de cl••ificaci~ •lailar 
al de lu bandas Q ('tabla 24) ..... a qua l .. banclaa UIA revelan 
prillcipalaante el taaafto y la intanmidad de fl-ramcencia da los 
-· bn•• cortN y AUlitas de los cm-• ac~trlCOll, 
_, evldenci .... u.ble ragi- tipo e (71) • Bn realidad, l• 
...-ent• da rapllcacl6n tardi• de lH Cl'090-• corra•pondan a 
la intenmldad de fluo~l• de lu bandu LllA (205). 

Tabla 24. Cla•lflcacl6n por Taaallo • Intanmldad de Pluorescancla 
da l• • e de l• Acroe6ntrlC011 con Bandas UIA (78). ----------' 

Int.Miclad 

1.J1e911tlvo 
2.NUdo (lq) 

J .... io (tq) 

•• Intanao (1Jfl) 
5.lltlllante ('fq) 

a.y pequeAo (ausenta) 
l'9qUello (~0.25Kllp) 
lnteraedlo (~0.5Kllp) 
Grande (~l.OKllp) 
a.y grande (> llp) 

a.y paque6o (enante) 
Pequello (raro) 
Intaniedio (~0.25Kllp) 
Grande (~0.5Kllp) 
9ay grande (>0.5Kllp) 

En un ••tudlo, lo• croao•o••• acroc•ntrlcoa fueron 
-lnados 'f coaparado9 con el patr6n de band.. QFQ. un total de 
41 RI e .. detectaron: 21 de ellos con bandas ~ (11 en brazos 
cortos 'I 17 en can) y 7, incluyendo 4 de ••tos en l• AUlltea, 
M ollserv- c::on banda• QPQ. seis Var fueron dateralnacla• por 
aalloa ~a. Aunque las band.. QPQ son ús afactlv.. en la 
detaccl6n da Var AUlitea, al ea!)lao de bandas LllA parece Hr 
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a6o ütil en la detección de cen y brazoa corto• de acroc6ntricoa 
(205). Aaiaiaao, las Var lqh, 9qh y 16qh •• claaiticaron en 5 
nivel•• de acuerdo a au intensidad de fluorescencia. Se 
encontraron 15 Pll y •l tallallo de las r99ion•• qh parece decrecer 
en relación al aumento del taaallo croaoaóaico. Adeúa, -sot de 
loa autoaoaaa restante• (por ejuiplo 2, 5, 6, 7, 8, 10, 11, 12, 
17, 18, 19 y 20) tuvieron un Pll (206). 

En otro trabajo, el taaaAo de la BC centroMrica de 
loa croaoaoaaa 2, 5-1·, 10-12 y 17-20 rue aedido por 
aicrodenaitoaetria y evaluado con bandaa LBA. Se obaervaron 87 Pll 
y el taaallo relativo de la HC centroaérica d• cada par fue: 3.2, 
4.6, 1.2, 1.5, 5.4, 5.3, 5.5, 5.6, 9.6, 7.5, 12.4 'I 11.2t, 
reapectivaaente (207). Aai taabién fueron evaluada• las rec¡ionea 
qh de loa cr0110aoaaa 1, 9 y 16 y loa brazos cortos de loa 
acrocéntricoa. Las rec¡ionea qh tuvieron una frecuencia de 14.4t, 
19.3t y 20.1t, reapectivaaente. En •l croaosoaa 13 (7.0-19.6t), 5 
estuvieron en la clase 2, 15 en la 3, 3 en la 4 y 1 en la 5. Para 
loa croaosoaaa 14, 15, 21 y 22 ae detectaron 11, 7, 10 y 10 Pll, 
respectivaaente. Adea6a, laa reqion•• leen y 4cen aostraron a y 9 
1111, reapectivaaente (111). 

En conclusión, la presencia de HM e en loa croaosoaas 
huaanoa revela llM aaplia distribución de secuenciaa Htélite y 
otras alteaent• repetitivas entr .. ezcladaa una• con otras. ltato 
conlleva al uao coabinado de técnicas de tinción selectiva y 
biol09ia aolecular P.ra una aejor caracterización y un aayor 
entendiaiento d• au naturaleza. 

B. BSTUDIOS FAMILIARES Y SEGREGACION DE LOS HETEROMORFISMOS. 

La existencia de los RM e en individuos noraales peralte que 
•atoa ae distribuyan en laa 9eneracionea subsecuentes. Un 9ran 
núaero de trabajos faailiarea aellalan que estos •• heredan en 
foraa ••adeli&Aa aiapl• y que un entrecruzaaiento aeiótico ocurre 
en o adyacente a la reqión e (88,99). Sin ellbarqo, otroa eatudioa 
inforaan que no siempre ae aec;¡reqan al azar y que existe una 
•e<Jreqación preferencial. AdemAs, ciertos sujetos presentan Var 
li§ ll2.ll.2 y aun aosaiciaao aoaático (91). 
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Pal8er y Bcbroeder reportaron un fa.ilia de J generaciones, 
en donde 12 aiellb~ presentaron una Var del croaosoma 9 con un 
radio de ~ación de 1:1. Empero, se aswae la posibilidad de 
una se9re9aclón preferencial en loa oocitos de la abuela 
portadora (208). otro trabajo indicó que 9eneralaente la re<Jión 
9c¡b+ ea producto de una duplicación de la HC y de replicación 
teaprana. Este Pll tuvo un radio de 25:10, el cual diferia 
ai.,nificativ ... nte del .. parado. Un disturbio en la seqreqación a 
favor de este Jlll u postulado nuev ... nta (209). 

otros trabajos faailiares sn recien nacidos señalan que la 
cantidad de BC e del croaosoaa Y ea heredada de sanara constante: 
no obstante, no incluyen ...ticionea precisas d• tal reqión (91). 
llclCenzie y cole. evaluaron la longitud del croaoaoaa Y y 
encontraron que .. ta ea altaaenta heredable, pero varlabie de una 
faailia a otra, principal-nte para la r89ión e (210). Tllllbi•n, 
Beltran y cola. ob .. rvaron que en varios descendientes existe una 
alta heterogeneidad entre las regiones de EC y de HC del 
croao._. Y (211). All1•i-, H eatiaaron laa longitudes qll de 
los cr-oaaa 1, 9 y 16 por IMdio una rec¡reaión lineal de las 
aedicionea de EC y ac. •o hUbo DES de eataa re<)ionea entre loa 
descendientes y los padres. Sin eabar90, existe una fuerte 
tendencia de los prt.eros en poeeer crOllOsoaaa ua pequaAos que 
en loa adultos (212). 

Por otra ·parta, en la hereclabilidad de loa 1'11 Ql'Q, .. 

encontró que 1 crD9lle1111&a distinto• eran establea, heredables y 
tenian un radio de &e<Jre<)ación en cada proc¡enie de 1:1 (213). con 
bandas cBG, H obHrvó la herencia de 14 1'11 diatintoa, con •6• 
variabilidad y preaentea en 90' de las c•lulaa. Aunque loa Al 
fUeron observados en la r99ión leen, regiones centroúricaa y 
aaUlitaa de loa acrocántricos, no hUbo una correlación antre laa 
bandas O y laa banda• e: (214). 

En 10 segr99acionaa de 5 6rbol•s 9eneal6<Jicoa, un total de 
99 Var H identificaron y •• dividieron en 3 tipos: ll Var 
heredadas {15 individuos), 2) Var nuevas (7 casos) y 3) Var 
alteradaa (7 peraonaa). Sólo ae encontró 3' de aosaicisao. Aunque 
eatos valorea no revelan la frecuencia estiaada por falta de 
aedidaa cuantitativas, si reflejan un patrón hereditario cl6aico. 
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AdeaA•, la pre•encia de lo• do• ülti80ll tipo• de Var •uqiere que 
rearrreqlo• ocurrieron durante el entrecruz .. iento aeiótico (215). 

Aai•i•-· un grupo de 32 fuilia• revelo que 29 tuvieron uno 
o 114• epareaaientoe inforaativom por lo -• en un cr-. ltl 
cro.oeo.a 1 tuvo un radio de 0.497 y el 16 de 0.54, En cellbio, le 
aeyoria de la• regionee 9qh+ tuvieron una ee9re9ación 
preferencial (216). !notro e•tudio, 22 individuo• revelaron Pll 
en uno o Ulboll crClllOllOIUla 1, t o 16: 10 -.traron lqh-, 2 lqh+, 
5 tqh-, 3 tqh+, uno 16qh- y 6 16qh+. Ko hubo una DU en la 
•eqregación, pero la región tqh+ tuvo una aegregación 
preferencial en 15 de 20 individuom (217). Se augiere que e•te 
!abalance podria explicerH por un efecto adverso del .. rcador 
sobre au h-61090, qenerando quetoa no viables, tal y como 
ocurre en Qrgappl!ila ap. (20t). 

Siai y Tur•i (211) evaluaron la• longitudes qh de lo• 
croaosoaaa 1, t ,16 e Y. Eetaa ae tranaaitieron en 63 de lo• 67 
caaoa y revelaron una DES con reapecto a la longitud incrementada 
del aaqaento c. Adeúa, ae encontró una di•crepancia entre la 
lonqitud tqh del progenitor y aqu6lla del deacendiente, por lo 
que H upecula que haya ocurrido un rearreqlo aeiótico del 
aeqaento c. otro reporte (21') indicó una di•tribución y una 
89C)reqación de loa Pll en foraa noraal. De la• 204 var eatudiada•, 
200 fueron heredada• y aólo 4 (1.t6t) fueron nuevas. Adell6a, 11 
individuoe (2.35t) preaentaron -aaici•-· Taabi6n, ae propone un 
entrecrua .. tento deaiqual como aeceniaao para generar Var sla JlQl!Q. 

Se reportaron 3 fuiliea con una Var diferente, •in alguna 
patol091a y con un 8e<J119nto extra en el cromo•o•a 9 (banda tp12). 
Eata revele una int-idad aedia con Bandas GTL (banda• G con 
tri119tna y tinción con LeiahNn) y RBG, e neqativa y poaitiva con 
Feulqen. 1111 aido obHrvada en c6lulas neopl6aicas y al parecer e• 
una reqión de EC que contiene rDNA. Lll hibridación iD ai.lal con 
el qenou total, DllA aat6lite a, DllA aat III y rDHA produjo en 
todas reacción neqativa. Debido a que 2 aieabros han heredado una 
Var de taaallo aenor, se suqiere que la• var 9p12 aon reqione• 
hoaoq6neaaente tellidas o ••• [hsr(9) (p12) J (125) y que una 
aaplificación ocurrió J.n ~en la• c6lulas noraales (220). 
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Por ot:ro lado, la seqre<Jación de loa Pfl también H ha 
~ado por .. tudi09 en c¡~loa. Van Dyke y cola. evaliJaron 
lu Var en ~lOll -nocic¡otoa (Gllc) y dicic¡otoa (GDc) por bandas 
CIJO '/ CllG. llo bUbo D&S en la frecuencia entra loa Gllc; aparo, 
entre 109 GDc bubo discordancias en 5 rac¡ionea polimdrficaa (lqb, 
lean, 4can, 13p '/ 22p). Da 17 GDc, U de ellos tuvieron 
cariotipoa distintos, aientraa que en todos loa GMc las Ver 
tueron .. tülaa y bendabl .. (221). 

Zn otro aatudio, la• rac¡ionaa e de loe cr0110aoaaa 1, 9 y 16 
da 16 Gllc y 16 GDc del aiaao sexo, aoatraron concordancia 
aol-te en loe pr1-roe (0.64, o. 73 y 0.4o•, reapactiv-te). 
Aunque ae a.pararle una t~laión r9C)Ular de 1- l'lf, factoras 
coao falla• aatodolóc¡icaa, variaciones de conden1!5aci6n y 
entracruauianto daaic¡ual aon propuestos como poaibl•• cauaaa 
(222). Aaiai._, por Pll e QPQ en 24 c¡eaaloa, aoluenta 16 da 
uto. fueron confiraadoa - Gllc. La concordancia Mella (O. 56) 
indicd una DES (P > 0.0011, por lo que cada c¡rupo tuvo au propio 
patrón de aec¡rec¡ación cl6•ico (223). 

Zn concluaión, la presencia de IDI e en estudios faailiaraa 
4-aeatra que eon 11e91"89adoa en foraa aendeliana, aunque alc¡unaa 
Var puadan aurc¡ir lla DAU· 110 obatante, una aa9rec¡aci6n 
praferancial de la región 9qb+ H auy evidente. Por otra parte, 
la praaancia de aoaaiciaao en cierto• individuo• indica que 
evento• da .. 1 aparaaaiento ocurren tanto en c:6lu1aa llOIÚticaa 
~ en aaióticaa. Aataiaao, la concordancia da l'lt en caai 100• 
da loa Gllc u bien conocida. 

r. DIS'l'RJIUCIOll DI ID5 IOLIM>RPI&llOS D POBIACIOllU llUIWQ8. 

La lncidancia de loa Pll e tiene una aJIPlia diatribución 
en la• poblacionea buaanaa. A travéa del tiaapo, eatoa aarcadorea 
ae ban diversificado a partir da un ancestro COllW\ debido a una 
aelacción natural. Pella a loa inconveniente• de loa aétodoa de 
evaluación, al9'1noa estudio• han aatablecido un an6liaia 

· CGllparativo entre loa diferentes 9rupoa racial••· Vario• trabajos 
ban detarainado la loRIJitud del • .,,..nto e de loa croaoaoaaa 1, 
9, 16 e Y por an6liaia cuantitativoa, coao al da Poduc¡olnikova y 
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ltoro•telev que de.uutran que 1- Plt C en la Myoria de l .. 
poblacion•• norul•• tiene una elevada beter011eneidad (2241. 

Aa1, utudi- .. poradicot1 H ban realisaclo para ut:ablecer 
el tipo y frecuencia de una población particular. sn una 
11Ueetra poblacional en Estonia, 51 9'ljeru y 52 bollbru tuvieron 
45' y 50' de Var autolldalca•, r .. pec:tiv ... nte. La• .a. evidente• 
fueron lqb+, 9qb+, 16qh+, 17ph+, Dp+ y Cp+. Si •• to.a en cuanta 
Q\19 5 hembrea tuvieron Wl PR 'lqb (9.5'1, la frecuencia de Pll del 
Hxo MacuUno a-nta ligera.ente 51.9' (1461. 

Sn una población ... ricana, la diatribución de loa Pll e 
abarcó un total da l91 IDI y un prOMdio da 5 por aujato. La• 225 
Var Q •• di•tribuyeron en 76 individuo• y con l Var por persona. 
La• .aa fracuante• fueron an lean, 4cen (aabo• con 40.9') y an 
13p y/o 13• (46.H), qua junto• coapranden -90,. La• Var e H 
di•tribuyeron en todo• loa can y qb. Para el croao•oaa 1 (1.5') 
bubo 6 lqb+ y 7 lqb-, para el 9 (15.6') bubo 11 9qb+, 7 9qb- y 6 
inv(91 y para al 16 (16.9') bubo 1 16qb+ y 11 16qb-. Las Var 
cantroaaricaa •• hallaron en 7l •ujeto• con l por p•r•ona. 
Unica.enta 36 .. talit•• ruaron positivos (3.4'). Si n excluyan 
la• Var Yqb, no exi•t• una DES entra •exo• y •in una correlación 
entra loa 1'11 e QPQ y CBG: aaparo, la collbinación da aataa 
t.Cnicaa provaa una Myor inforución (225). 

En otra aue•tra, l76 neonato• pre•entaron 1.6, 10.7 y 1.4, 
de Var e en lo• croaoao .. a 1, 9 y 16, ra•pactivaaente. Solaaenta 
0,6, tuvieron una inv(9). La proporción da llM del grupo e fue da 
1', excepto para lo• croao•oaa• 7 (10'1 y 11 (13'1. La• var Q 

lean y 4cen tuvieron una ta .. de 55' y 13,, re•pactivaaante. La 
Var ll con nivel 5 tuvo la aayor frecuencia (74,I, •eguido por 
loa llM 14 y 15 con -2.5' cada uno. Hubo una DES con nivel 5 entra 
22p (34') y 22s (21') a coaparación de 21p (2.6') y 21s (17,), La 

distribución de ••to• Pll e •• comporta de acuerdo a la ley da 
Hardy-Veinbarg, a excepción de la de lo• croaoso11as 13 y 22 (1691. 

En 3 poblaciones escocesas, los PM e de las regione• lqb y 
9qh no •o•traron DES entre ellas. Una ta•a elevada de 16qb fue 
observada en toda• la• poblaciones. Adeús, existió una .. nor 
frecuencia de inv(l) parcial en una de la• poblaciones y una 
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•ror lnciclenela 4e lnv(91 parcial en otra. En p~io, las 
frecuenci .. de los nivel .. brillante • intenso fueron 4.17,, J.9, 
y :11.H pera cada pablaci6n. lfO hubo DES entre loa aexoa, aunque 
la -..rvaci6n de los Fii fluorucantaa fue subjetiva (Z26). 

En :1100 -tos de 1111-a Dellli, las regiones e tradicional•• 
-tr~ que la moda de 1qtl, 9c¡b y 16qll correspondió a loa 
nivel .. :z, :a y J, reapec:tlv-ta, en mlbo• sexos. se pruime que 
a1ate un11 f~la .ay baja de me ~ada con la de otras 
pablaci-, principalmente del ~nto 9qh. Esto. confirma una 
variación 6tnlca/ncial y tJ909r6fica de loa IDI e, • ~ de 
emplear diferentes .. todologla• en cada estudio (ZZ7). 

En ~ico, fue evaluada la diatrillución qh de loa CE'OIM>SOMS 

l, 9, l6 • r por dos •todos d• cuantificación. La• é:urvea de 

distribución fueron 11\lY cercanas a la norul, llUY •iailar•• con 
l•• reportad•• en otros grupo• 6tnicoa y con auy poca 
variabilicllld racial. El C'I del Ar•• fua Myor (23.7-:Z5.6•1 que el 
del largo (U.6-15.5•1 y le .edición de la priMra diacriaina 
aejor la• variaciones de ••nor taaafto. Aunque el a6todo de 
..Sición 4el 6ru u a6• COllplicado y requiere de Myor tiapo 
que el de la cuantificación del largo, el pri .. ro deteraina con 
116• exactitud el taMfto de loa ....-ntoa e (Z21). 

Aaiaiaao, do• estudio• coaparativo• en laa poblaciones 
blanca y '*JZ'• con banda• Q y e fueron realizado•. 1:1 priaero, 
r.giatró una tau el-ada de Bll e en neqroa, principalMnta en 
los cr--• del qrupo e (175). En el segundo, fueron 114• 
frecuente• lOll mi QPQ en negros, con un proaadio de 7 Pll por 
1RJjeto y de un nivel brillante o intenso (croaoaoaaa 3, 13 y 22). 
J.a. Bll de loa cr-Olllla 4, 1 y 19 fueron aeno• frecuentea, paro 
.aa _,,.. en negros: el IDI Xcen+ fue ú• coalln en blancos. 
Ad996a, la inv(9) total fue ua coalln en negro•, aientraa que la 
inv(l) parcial lo fue en blancos (229). 

En 10 naqroa ... ricenoa .. evaluó el taaafto y tipo de IP de 
la• regionea qh (CllC:) y H coapararon con los de una población 
blanca. La• frecuencia• da loa HM lqh (10.63•) y 16qh (6.a&•l aon 
•i•ilarea a las reportada• en la población blanca (11.3• y 7.5,, 
rupectiv ... nte). Sin eabargo, hubo una aayor incidencia de 9qh 
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(47. 5'1 en blancoa qua an neo¡roa (30.0•1. l.Aa taaa de IP de los 
c~• 1 (17.5'), 9 (21.HI y l6 (0.0•1 en 1M19ros fue uyor 
qua la da loa bla11C011 (lo.o•, 11.25' y o.o•, rupec:ti•-tal. 
Adaala, hubo una correlación entra •l incre.anto da t..ulo da la 
r..,ión qh con la frecuencia d• IP (P < 0.01). Sa concluya qua 
axiatan diferencia• racial•• entra al taaafto da loa Hll del 
CrollOaoma ta IP da los croao•~ 1 y t (17l,2lOI. 

Con ra.pact:o al crcua- Y, 2,lU cauc&aicoa da diferente 
origen europeo n analizaron para datarainar au longitud. Se 
reporta una taaa d•l Yqh+ da l.o• en la población protaatanta, 
2.6' en la católica y 3.6' en la jud1a. Awlqu• u• d• la católica 
ara italiana, 10• da los aujatoa con un Y laqo daaciandan da 
f-iliaa italianaa. Puaato qua la aayor frecuencia da Yqh+ H 

encontró en individuo• da origen judio, italiano y .. paftol y la 
llA• baja en paraonaa del norte d• Europa, parece ••r qua •l 
cr090- Y largo tuvo au origen en •l Keditarr6neo y lueqo 
divaqió gradualMnta hacia •l norte de Europa (2311· 

En 60 cauc&aicoa H dataninó la longitud de Yq a partir d•l 
indica Y/P y H claaif icaron en 5 catagor1••· l.Aa frecuencia• da 
••ta• fueron o.o, 15.0, 66. 7, 13.l y 5.o•, r .. pactiv-nta. El 
rango proaedio del croaoaoaa Y fue da o.t-1.09. Adaaia, la 
variación H preaentó tanto en al aegaanto f luonacanta coao en 
•l no-fluoraacanta. Ninguna relación •• halló entra lo• doa 
...,.anto• evidenciado• por la t•cnica QPQ (2321. 

Por den•itoaatria •• avaluaron lo• ••P•nto• e da loa 
croll08~• 1, 9 • 16 da una población indigena y da una cauc&aica 
del Braail. No H presentó variabilidad intra • intarpoblacional, 
aunque loa cauc6aicoa tuvieron loa proaadioa •6• bajoa. La• 
fracuenciu relativa• fueron aiailar•• en a.a>oa grupoa (40.7•, 
34.5' y 24.1' contra 40.t•, 34.2• y 25.o•, raapactivaaent•I· En 
loa cauc6aicoa, la• frecuencia• de laa ragionaa lc¡b (6•) y tpb 
(t•I fueron uyoraa, comparada• con 2• d• aat>aa ragionaa en 
indi9enaa (233). No obstante, al avaluar la región Yqh axiatió 
una DES intrapoblacional (0.11-1.32) en indiganaa, pero no hubo 
una correlación aorprendente entra Yqh y la• re9ionaa lqh y 16qh. 
Por lo anterior, tal vez la variabilidad e pueda eatar aujeta a 
efecto• intercromosó•icos de naturaleza desconocida (234). 
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otro trabajo •iailar fue realizado en cauc•aicoa y 
ja~. lll primer qrupo tuvo loa ...,_nto• ,lqh, 9qh y 16qh 
nlatlv-..te u. ')r&lldu. Pen a una aayor prenncia de IP 
parcial• an caudaiC09, y correapondient• al a~nto de taaal\o 
de la reqion qb, el .mico 1'11 diferente fue el del croaoaoaa 9. 110 
aa.t.ante, •l IM Yqb de loa japonena tuvo una gran DES con 
rupecto al de loe cauc:Aai._. S.O. valorea total•• de la BC e no 
-traron ID, a.in entre-· de Ulboa grupo• racial•• (235). 

Por otro lado, alC)Ull09 .. tudioa en poblaci- japoneaaa 
1111eatran que la incidencia de var Q lledia individual •• de 3.13 • 
1.16. una tasa baja da leen+ y una alta de Yqh+ en varonaa, 
pa~ aar caracterlatica ele la polilación. La 101'l9itud proaadio 
de Yq r99iatra un indice (Yq/21p) de 1.56 • 0.25. La banda Yqll 
• caai constante (p6lida) y la banda Yq12 variable (brillante) • 
Ad ... •. la banda 13pll •• ... frecuente (44.B•l que la banda p13 
(aatalit .. ) de loa croaoaoaaa 14, 15 y 21 (236). Por otra parte, 
9 Var de loa grupo• D y G fueron analizada• y •• encontraron 4 
doble• Ag-llOR en loa brazoe corto• (p++): do• del ero-•- 22, 
ano dal 13 y el otro del 14 y otros 4 1111 presentaron aol ... nta 
una 111)-llOll poaitiva: 2 tuaron 15a+, uno 22•+ y otro 15p+. Bn ••t• 
aatudio el croaoaoaa 14 no tuvo aaterial A9-llOR, al cual 
4-tra que la cantidad 111)-llOR no ai .. pra aa correlaciona con 
al taaaAo Q o e poeitivo. Tal vaz doa 11aeaniaaoa oriqinen .. ta• 
Var: por duplicaci6n (brazos cortos o aat•litaa) o por inaarci6n 
de un llOll pc19itivo y aaUlit. ele un acr~ntrico donador (237). 

En 3 poblacionaa ~6lica• y 3 da Bighland ltirghiz (UJISS) 
loa Pll oro de 7 autoaoma• (3, 4, 13-15, 21 y 22) no aostraron DES 
an laa fl"9CUenciaa interna• y di•tribucione•. Paro al aniliaia 
comrparativo reval6 una DES en: 1) al proaadio da 1111 por individuo 
(3.49 y 2.50, reapectiv ... nta), 2) la aayorla da la• Var hallada• 
an loa cr--• 3 y 13 de aua• poblacionea. Hubo una inv(3) 
con -5.1,_y -o.3•, r••pactivaaenta y 3) la diatribuci6n de 
bollallorfiaaoe y IDI an 4 paree (13-15 y 21), con una ta•• aayor en 
loa -"901.. (-/-) qua en laa poblaciones de la• tierra• altaa. 
Tal vaz BC e aauaa un caractar ••lectivo en la adaptación da la• 
poblacione• bu.anaa a cli••• axtreaoaoa (altitud) y en la 
pr~ia da baterogenaidad intrarracial an lo• -nqole• que 
vivan en diferente• zona• ecol6qica• (238). Eapero, con banda• 
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CllG el taMAo da los ...,..nt09 c¡b tradicional.. entre ..t09 
gr11po• •tniC09, no eldll.bi6 DU en - fr-1... Por lo qu• .. 
9U1Jiere, contraria88nte, que la ac e no ti8JMI un •i<p1ificado en 
el proc:e.o de adept.aci6n de Hta• poblacione8 b-• (ZJ9). 

Por 1Uti-, un gra,i atudio poblecional, de los principalu 
N e, fue realisado. se conte11plaron 4 vrupoa •tni- (6,250 
njeto.): 2,134 (l7.3') ducelldient .. de europeos, 1,795 (21.7'1 

da M1Jro9 -ri-, 1,737 (27.H) de~ y 114 (6.Ul de 
a•iAticos (orientalu e indl)u). Sl anAliei• confir.6 que: l) le 
frec:uencie de inv(I) .. uyor en M1Jro8 (3.57,), Uger-te 
el-ada en bl....- (2.42') y baja en blucoe (0.73') y .. 1Aticoe 
(0.26'), 2) el e~ Y pe~ Hr .ae variable en a•1't1coe 
(l.37') e hi8PUIOll 11.12•1 que en blancos o nec¡roa y 3) el 1'11 
lc¡b+ • el _.. frecuente, A911ido de lqb+ y 16qb+. S- IDI con 
inv(l), lqll• y 16qb- eon raroe, •in pre•entaree ca•o• de lqll• y 
de inv(16). Bn 9-rat, ui•te una U9era diecrepancia entre 
croao•oaa• Y largo• (O.n•> y corto• (0.57•), dn que •ea 
•i911ificativa entre lo• grupoe. Loe dato• confiraan que .. ta• var 
tienen una dl•tribuci6n particular en cada poblaci6n exaainada 
(240). 
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A. APLICACIOllES. 

caoaoao•1coa 1 
coa La a•••T1c.a 

Bl 9111»leo de l .. diferente. .. todol091aa que identifican lea 
re9ione• polia6rficaa de cualquier individuo, conatituye una 
berraaiante my '1til - el Ana de la .,_,..tica cUnica. la que 
est- 1111 M beredan en roiwa cl&aica, aon utablu y con una ta­
mtacional baja, - utiliaadoe - aaroador .. oltcMJ ... tl­
para ra•trear - ~ci6n entre loa daacandientea y podar 
Nt.bl-r • ~. 1111 mucboe ~. la variación entre 
ell- .. dbcontlnWl y peralta la idantificaci6n indi!'idual de 
cualqui•r aujeto dentro del linaje (19,133,l3C,136). 

Con el aao eatoa aarcadoraa, •• poaibla identificar el 
or19en de c~ adicional ... Tal u el caao del cr-..o- 21 
extra en individuoe con •~ de Dovn, .. 1 - de otru 
pou-1 ... De 191181 -ra, .. ba -tudiado el poaible .ecani­
productor de la• triploid1•• en aborto• y •l or19an de la 
dotaci6n ,,...ica en otrae poliploid1u (19,13C,l36). 

Bl uao de -rcadoree bioquiaicoe ba •ido blportanta para 1-
. ..ati- .. 119.ai•ta .-i-. ltllparo, ai Htoe M empl..n junto 
- loa 111 e, la 1nforaaci6n tJeMRda .. inc~ta. &ato u-
9"D valor para l- -tudioa de aapeo que implican berenciu 
.endelianaa atipicu. La l-Uaaci6n da un 1111 .. my hportanta 
ya que proporciona dato• au.aaanta ~til•• para r99ionaa d•l 
.,_ - pocoe loci .. ....,.. l'lllr •:la.plo, baca WI09 .,._ babia 
aolwnta doe loci -rir..do9 en el C'roaaaoaa J, 9dyacantea a l• 
...... batervcrcm6tloa ... to .. , porque cuando • .. tabl- un 
U9Uliento CIOl'I Var, auto.&ticwnta .. ••i9M •l locua. Tal .. el 
caao de la aai911aci6n dal pri-r locua autoedaico (9rupo 
....,..i- Duffy) • la "9idn lqll. Tablo, .. u. var .. mpl..n 
para ordenar locl relacionadoe al can y para detectar narr89loa 
ccowuedwlcoe que pudieran afectar el li9aaianto (136,241). 

Loe mi e ban aido uaadoa en el llla;Matloo pr ... tal para 
di•tift9Qir loa cariotipoa .. tamo y fetal y para detectar una 
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posible ooa~aacióa de c6lula• .. terna• a partir de cultivo• de 
liquido amniótico (89,136). También ban •ido utiliaadoa CG90 una 
prueba •i• en caaoa de diaputa 4e paterai4acl. Ea iaportante 
racalcar que uta prueba •• que confir.ar dHcarta la patemidad 
del individuo, con una confiabilidad de -99.0' (242). 

otraa apliCllcionH ban •ido el aatudio de loa macanis­
cro.oa6aico. que intervienen en la producción de moaalooa, fuaión 
de allbri-• o ~i-, ~tia• en ntinoblaatoaaa, 
ori9en de terato.aa de ovado y en •l -.quiaiento de célula• 
transfundida• o tranaplantadaa. Actual .. nta, •• ban aplicado an 
pru9N• 4e ai9oolclacl an 9-lo• y otro• naciaientoa aúltiplea. 
Pinalaente, puedan aar aaplaadoa an al upao 9aa6Uaa a partir da 
c6lulaa aOll6tica• bibrida• (89,134,136). 

a. SIGllil'ICADO CLillICO. 

Sa ba viato qua la RC e tiene caractari•ticaa, auchas vecaa 
axcepcionalaa, qua la ucen aar dificilaente coapran•ible. Su 
qran variabilidad •• quiai la cualidad ai• notoria, no aólo daada 
el punto de vista evolutivo, aino ta.bien clinico. Aunque au o 
•u• poaiblaa funcione• no .. han dilucidado, varia• hipótaaia ban 
aido propuaataa y aa discuta la idea de qua aua .. cuenciaa no 
repercutan en al fenotipo y no tienen alc¡u.na función aapecific•.• 
•viviendo aiabiótic ... nta c090 un paráaito en al 9ano .. • (92). 

Aunque a loa l'll e .. l•• conaidaraba •in ninc¡ún aiqnificado 
cUnico, an lo• últiao• al\oa raportu an la literatura aellalan 
qua aataa Var ae ••ocian con al deaarrollo anoraal dal individuo. 
Bapero, la• concluaionaa aon controvaraial•• y loa aacaniaaoa no 
aon auy clarea. cuando •e coaparan difarante• 9rupoa, la 
aetodoloqia, loa pariaetroa, l•• variacionea étnica• y la• viaa 
da evaluación lapidan un buen anUiai& e&tadistico. Varios da 
eatoa aatudio• aon deacrito• a continuación. 

1. aaauploicliaa. La• priaera• averiquacionea ae realizaron a 
partir da trabajo• en donde contemplaron paciente& con difarantaa 
tipos de aneuploidiaa tale• coao Sindroae de Oovn, triaomia 13 y 
18, monosoaia X y otras polisemias. Más tarde, se asumió que 
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•atoa raaqoa deabalanceados •• asociaban con la He de loa 
cr--..a adicional- (2U). La preaencia de alqunas Var (coao 
15p+) aparent-..nte elavan el riesqo de aneuploidia, tal vez por 
interacionea no -pec:ificaa de la He de vario• croaosoaaa (92). 

Kielaen y cola. inforaaron una frecuencia elevada de 9qh+ en 
padrea (3.5') y pariente• (2.&•> de nifloa con at>erracionea 
crOllOCdmicaa, •diferencia de la población normal (O.lt). Eete Pll 
pratlabl-te nip~t• ana duplicación de le Be que pu&liera dar 
un alto rl...,o de -11•• croaoa4aicaa en la progenie (244). 
Holbek y cola. taabUn ballaron una uyor frecuencia de lqh+ y 
9qb+ en padres de productos 111>ortadoa con croaoaoaopatiaa que an 
padrea con deacendiant•• noraelaa. Eapero, loe 1111 de 
acr~ntricoe 9Detraron frecuencia• contraria• (245). 

Al coaperer caeos de Sindro•• da Dovn y control•• con 
retraso .. ntal (111:11), la BC de loa crOllOllOaae l, 9, llli • Y no 
revela alCJllM aaociación entre loa doa !JZUpoe, aai c090 una no 
diayunción del croaoaoaa 21 (246). lfo obstante, un .. tudio de 
recUn nacidoa (93 con Sindrcme de DoVn y l 71 de paciantH con 
llllltiplH aaltor.aci- y/o 111:11) -tró una distribución norul 
en el ta.ello de laa reo¡ionea lqb y 9qh y una aayor frM:Uencia da 
RC sobre 9p an al \llti90 grupo (247). En otroa do• c¡rupoa, con 
laa •i•••• caractarlaticaa, loa raaultadoa aoatraron una 
correlación entre la lon9itud qh y las caracteriaticaa 
antropoa6tricaa. Aaboa reportea sugieren que laa raqionea ele HC e 
ejercen al9Uft4 influencia en ciertos estadios del desarrollo 
allbrionario, producto de un desbalanca croaosóaico (248). 

!n un trabajo, con el uso Alul en de 5 caeos con SindrOllOI de 
EdVerda, le Re centr~rica .oatró 4 personas hataroci9otaa para 
loe l c~a 11. Ada96e, M encontró predominio de una región 
qrande o auy qrande de HC e, lo cual aawae que •~ta podria tener 
una función laportant• an el proceao de la no diayunción (190). 

Alqunas evidencia• aeflalan una tasa elevada de Cp+ en 
sujeto• con Sindroae de Down, debido a una expreaión aW1entada de 
la• NOR en el cr-•oaa 21 (74,91,92). Emparo, personas con 
acroc6ntricoa KOR positivos tienen una aejor proqnoaia, 
que aqu6lloa con MOR neqativos (74). También, se ha reportado una 
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alta frecuencia del 1'11 9qb en paciente• con trisoaia 9 parcial o 
completa, ui - un 22p+ en la tr1-1a 22 (921. 

2. a.-uu .. •1 ... arrollo. se lla •119•rido una re1aci6n 
entre IDI e y .. 1foiwacionaa cong6nit•• (91,92). Gardner y cola. 
numen que po~clor- de un lqb+ podrian tener hijo• con Sindr­
de llecul (2491. ltunae y llau reportaron que de 23 paciente• 
.. 1formacloe con 111, todos preHntaron por lo •no• un IDI e, 
aientru que en 25 control• M ball6 aol-ta una var (250) • 
Balbracht y Shabtay hallaron una taaa elevada d• Pll de 
acroc6ntrico• (en eapacial dal croaoaoaa 211 que pudieran 
r•l•cionarae con diaturbi09 en el da .. rrollo del •i•t• .. nervioso 
central. Ademla, la presencia da cada 1'11 parecerte incre .. ntar •l 
rieago de no di•yunci6n '/ d••candiant•• con aalforaacion•• 
cong6nitaa (251). Sin •bargo, en otro grupo la pr•••ncia da 1'11 

no ra•ult6 •ignificativa. S• da•conoce la cau•• del efacto 
fenottpico y ai la pre .. nci• da ••ta• Var •• producto a6lo da la 
incidencia racial (252). 

Por otro lado, •iel .. n y col• (19111 inveatigaron 11, 141 
reci6n nacido• y encontraron una .. yor frecuencia de Yqb- (45.5tl 
en niftoa con defecto• con96nito• (icterua y eritroblaato•i• 
fetal) que en noiwalu (25.H), •al ce.o Var autoa6aicaa (10.6') 
y Yqh+ (U.Ot) en niftoa con bajo peao al naciaiento, en 
comparaci6n con 109 normal .. (4.0tl (2531. Taabi6n, Podugolnikova 
y. Bluaina (1913) -traron que 100 nilloa con eabriopatia• da 
etiologia desconocida tanian un PM de lo• cro-•o .. a 1, 9, 16 e 
Y. Zato baria auponer que taabi6n un decreaanto en la cantidad de 
HC podria afectar al proceso noraal da -rfog6naai• (254). 

En 6,691 reci6n nacidoa, 2.n praHntaron un Y largo, pero 
ain DIS en la frecuencia da .. 1foraacionea y peso al naciaiento. 
No obatante, un increaento significativo en la ••tiaulaci6n de 
proataglandinaa .. bal16 en las aadr•• da loa portador•• Yqb+. 
Aunque el •facto •• deaconocido, aparent ... nte hay un ciarto 
riesgo de probleaaa al naciaianto en nil\oa con un Y grande (255), 

3 ... traao •••tal. Algunos estudio• revelan una correlaci6n 
entre. PM e e individuos con coeficiente intelectual (CI) bajo 
(90,91). En uno de ellos, los resultados aostraron 6 Var por 
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pi1Cienta, le -yorl• Cllb9ervadaa an neciroa. Entre éstaa, lqh- o 
lqb+ -truori una DU entn nifaoa con CI bajo (19') y n1Aoa 
control (5'). aiail._,.ta, varlacl-• de la A9i6n qll fueron 
U. - - niflae con bajo peao al naciaianto (256). 

lln otlr09 trabejos, lu fr9C\lenciaa de 16qh+ y de lqh+ fueron 
o.u y o.oel, reapectlv-ta, c011¡1arada• con 0.1 y 0.04' en i. 
poblac16ft norwal. lln Ulbo9 9rvpoA no .. encontr6 aaociaci6n entra 
.toe .. y • (H7 ,JH). Aalai._, la frecNencia .de una ilw(J) 
fue la alaaa en peraonaa con 1111 y peraonaa nora.lea. ••to 
conlleva a que l• imr(l) no M aaocl• con el 1111 (259). Loa IDI de 
loa c1-•-• 1, 9 y 16 de diferente• tp'llpo• racial .. con CI 
bajo ulaibluori dlfennc1H en au diatrUMaci6ft. Loa oriental .. 
tuvieron con ... f~i• lqll+, tqh- • IP que ot~ CJS'llPOI', 
alutrH que para los cauc6alcoa al tqll+ fue el 9'• frec1M11te. Wo 
abatante, no .. hallaron 11118 entre loa difennt .. 'JS'llPO&, ni 
entre loa 41H- tr•doe de 1111 (260). 

Aalai-. los RI e de paciente• con CI bajo .. ccmparal'Oll 
con ln1U.vld110& control. .. obaarv6 111111 -yor fncuencla de 9•+ 
en loe prlaalrM y un tqb- en el 9rllPO control. lle &VOJi•re la 
poaibllidad de alpn efecto ne9at!Vo de eata• Var aobre el 
fenotipo, en Gllllblneci6ft coa otro9 factor.. (261). Tut»ia, •• 
encontr6 una 9a)'Or frecuencia de IDI del crOllOaoaa e ('1.6') en 
pacientea con Mq11h:ofrenia, mi, blperactividad y retraao en el 
deaarrollo que en individuo• noraalea e••>· Sato indice un 
poaible areeto adveno de Hta Var aobre loa port:edoru (UO). 

La exiatencla de al9llft0& Pll e en cierto• lnclivldva. con 1111 
.. nlatlv ... nte comül. Wo obatanta, u.na evaluacl6n 96• prec::iaa 
de •ta• A9i- .. requiere pare un anAllala adac:uado. 

•· coa ... ta utl-1&1. El l'lt da la r911i6n beterocroa.ttlca 
4•1 croaoaoaa Y ea uno de loa ••• eatudiado• y ••• 
cantrovenlal•. V•rlH aaoclaclonaa .. ban becbo con respecto 
con al9\1na patol09la. Por ejeaplo, •• ba establecido una 
ralaci6ft entra un Y lar,o y conducta antiaoc:ial, en espect.l con 
criminalidad. Aunque los reaultadoa son confu-. sa .. pera que 
.. tudioa rutulrM a11pllen el conociaiento •obre ••ta aaociac:i6n y 
otros posU>lu efecto• renotlpicoa. 
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Al c:omp.rar la lonqitud del cr0110•ou Y entre recien necidoa 
y criainele•, una di•tribución norul fue oai.ervada en Ulbo• 

9rupoe, aunqu• la lono¡itud lladi• fu• uyor en al ~ 9rupc1 CP 
< 0.0011. Se pr•- une correlación antre al tauM da la r99i6n 
Yc¡b y al ri...,o da criainelidad (262). En otro trabajo, al 
cr~ Y fue lladido y comparado entra pri•ionaro• • individuoa 
norul ... Loa resultados revelaron une DU (P < o.0251 en la 
fracuanci• da un Y larr¡o entra lo• d09 grup09. Ad,...•, tanto al 
fr..-nto fl~ - al no fluo~ta da Yq .. tuviaron 
blplicadoa en l• variación da sus lonqitudu (26JI. 

Sin a.bar.,o, otr09 ••tudio• ban reportado lo contrario. Por 
ejemplo, 9aftaaacll '/ col•. -ineron la l0119itud del e~- Y 
entra crialnal• '/ personas sana•. La di•tribuclón norul da 
aba• pobl•cl- no indicó DES entra al proaadio da Y/P, 109 
valora• Y-fluor••cent••/Y '/ al nllaaro da ••to• ••99•nto• 
fluo~tu. llO axi•ta una relación antr• al taaafto d•l Y '/ 
anorulldadu paiquUtrica• da .. tos individuos (91,264). 

5. ca.oer. Uno d• loa ••pactos ... iaportant•• atribuido• a 
loa • e • l• posilll• nlaci6n con c:6ncar, an particular en 
paciantu con t-na 116lldoa Cllnfoua, carcinou• da ovario '/ 
-· ai•l-•, .te.) '/ 1-i••· Ko olletsnta, lo• ruultados 
son dudosos '/ ... r.quir•n ... ••tudios. 

Atllin r.portó una frec:qencia da lc¡b+ da 55.2• da paciantu 
con ~r coaparada con n.ot da un 9rupo control. l!•to aua•tra 
una DSS .,, por lo tanto, una ••ociación entra un lqh+ • 
inaatabili4-d 1J9119ral da loa croao-• (265). l!n otro ••tudio, 9 
da u carc1-• da ovario pnAntaron en uno o aabos crOllO-• 
l un 191 c¡b+ '/ ot~ doa pnAfttaron IP da la r99ión lc¡b, aún en 
la• c•lula• noraal•• (linfocito•). Por lo qua •• a•u•• una 
relación entra ••ta• var, naopla•i• ov&rica y caabio• 
••truc:tural.. del e~ 1 (266). Da la ai... unera, la 
frecuencia da IP del croao- 1 -tró une DES •ntre paciantu 
con canear 1is•1 y norul•• (4'). Al pencar cuando •l punto d• 
ruptura da un • ..,..nto invertido ocurra en la vacindad d• la BC 
e, un afecto adverso raparcuta en la atracción croaosóaica, o 
bien, una cantidad de•i1JU•l entra lo• hoaólogo• da coao ra•ultado 
un aal apareaaiento •oa&tico (267), 
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Por otro ledo, 1 de ll c:arci-• de vejiga pr ... ntaron un 
~ r - l de •toa tamb16n H encontró en la• célula• nor.al ... 
.. • ~rea la1lllo IP de uno o Ulboa cra.oaoaaa 1 y, en 7 de loa 
et w ••••• un cambio utnactural. se aug1ere una aaociac10n 
entre la a.tu Var, la 9Ua0aptibil1dad a Qnc:ar r la preaancia de 

callioa aatr11Ctural• • al et : - 1 (261). otro trabajo en 26 
carclno .. a da carvi• Hatn qua, adaaA• da loa caabioa 
•tructural• • al et- 1, al 1'899º úa conaiatenta en loa 
acmpl-ta. .... loW.. da •ta. ~rea ~ ~ un - de 
llC e en al - r parta de la 11 del e~ 1 (269). 

sn 11n ~ de 120 pacientu - •fanadadea Ml19naa y 
p-11~ • alleeft'6 - alta frecuencia de• de laa r.Ji­
lqll r tqll. La Haceptibilidad a cierto• a9entaa '!iral .. o 
9Ut6C)enoa •ria - uplioacidn a esta tasa alnada • al~ 
r .. 111aa. un imbalance c~co. aunado a factores Ulbientale• 
tal vea - la bue de la iniciacidn de la •liCJDidad (270). 

Un CJlVPO de -jera can carel- de ovario y de - y 
control• ~ -11...soa. llo .. 1at16 DBS en laa f~iu de 
bandaa Q r e entre .--~. ªUJlllllll bay - posible relacidn 
entra al ~ del ~ e • inveni6n. llo ollstante, la 
p-ia de •taa Var no ..U aaociada can im alto riUCJO de 
•l19nidad (271). &al tallbHn, la frecuencie de D en 2l 
paci•tM can •f•11 'adH •liCJllU r - control• no -tn 
.... ..capto pan •l et ,._ 1 cca-r de _, .. fue ... 

colnln que en lo• control... Lo• reaultadoa inclican nillCJlllla 
relacidn entre .. r a1..- tipos de •liCJDidad (272). 

otros dm t:nllaj- indican que la f-ia de ...,....m. e 
CJnndes • nlaci- can paciantaa can l-1a llialoide crinica 
r Kroa dHdrlHH llialaproliferatiYOS. 1111 al pr1-ro, llullo w 
frecuencia .U elnada (20/2•) da lqb+ en 1ndlwi4-e con 1-1.a 
llialoida cnnica qua en control .. (1/17) (27l). sa al MCJlllldo, 70 
pacientes oon l'll+ tambl611 -tratul una DES ... pacientes can 
Po11citan1a Vara, laucaaia nialoblAatlca a911da y .. taplaaia 
llialoide no bullo ... para la r.Jión lqb, paro al la 11.ubo para 9qb 

• 1- prlnaroa dos CJrupH y para 16qb en el tercer ~ (27t). 

Dl otro CJrupo de pacientH con aaUgnidad epitelial, 62' 
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tuvieron un IOI lqh co•parado con 36' de lotl control•• (P < 0.1•1. 
Empero, 49' de los pacient .. sin aaliqnidad tuvieron IOI. Tambitn, 
IP parciales en uno o a.boa cr~--• l fueron ús frecuentes 
(O'l en los pri .. rot1, que en pacientes sin ella (37') y en 
controles (26'). No obstante, lo• .. tudiot1 combinadot1 110straron 
DES (H• y n• contra 49,, respectiv ... nte), por lo que M asume 
una asociación entre IDI y c:Ancer (275). Al evaluar pacient .. con 
•iel09a •ultipl• y controles, ••halló 92' de Pll (lc¡b-, inv(l), 
inv(9) y 16qh-) en el prt.er grupo contra 44' en el lleCJlllldo. Se 
su9iere qu~ esta neoplasia presenta un co•portaaiento 
beterocromitico interaedio entre las enferaedades beaatol69ica• y 
los tuaor•• sólidos (276). &apero, para aujer•• con 
edenocarcinoaa de ovario y/o de aaaa y aujeres sanas, los 
resultado• no aostraron DES para la• re9ion•• qh de los 
crcmo•091l• 1, 9 y 16. Por lo tanto, no hay una relación causal 
entre estas Var y un elevado rie990 de aaliqnidad (277). 

Tambitn, aujeres con c:Ancar cervico-uterino, con lesiones 
pre-aali9nas y control•• fueron estudiados. El pri••r 9rupo 
exhibió una aayor frecuencia (41.39•) de lqh+ coaparado con 
controle• (29.e•> y lesiones prs-cancerosaa 121.1•>· s. especula 
que .. ta• Var podrian tener una influencia en el desarrollo 
aali9"° del cervix uterino (271). Final .. nte, otro estudio de 
pacientes con leuc-ia •i•loide crónica Ph+ y control .. , indicó 
que los lllC 16qb+ e inv(9) parcial•• son a6s frecuente• en el 
pri .. r 9rupo. se •U1Jiere que el incr ... nto de HC e, v1a ICH, 

puede facilitar la heterociqocidad de 9en•• responsables del 
desarrollo y/o pr09resión de neoplasias (279). 

6. otr.. ..oolaolo•••· El conociaiento de los Pll e tambitn 
•• ha encausado hacia otras asociaciones y aunque los reportes 
son ••por6dicos, deben ••r toaados en consideración. En un 
estudio de ni~o• en clases especial•• y en clases normales no se 
encontró DES con respecto a la lo"9itud del cro•osoaa Y. No 
obstante, una correlación entre tal lo"9itud y un increaento en 
el al••l 4• actl•l4a4 si fue siqnificativo cuando llllbos 9rupos .. 
conjuntaron. E• posible que la cantidad excesiva de HC e de Yq y 
factores ambientales repercutan en el aprendizaje y conociaiento 
intelectual del individuo (280). 
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La eveluación de la loftC)itud del croaosoaa Y en una 
población japonesa llOtltró una correlación entre la longitud de la 
banda Yql2 y la .. tatara. Esto ea, lo• varone• aás altos tuvieron 
y .._ lar909, por lo que un posible efecto de la HC de Yq •obre 
la .. utura del hcmbre .. una poaibilidad a conaiderar (211). 

Pryna y cola. inforaaron de una nifta con iaaatabili4ad 
•r-oa6aioa de la• re9ion•• qh tradicionales ••ociada con 
aalabaorción e inaanodeficiancia combinada (21.2). Tallbi•n, 
lleraacbio y cola. raporteron otro paciente con la• aiaaaa 
caracter1aticaa. &ate fenotipo y las confiquracionea rediale• 
constituyen ya un nuevo a1ndroae y postulan que el defecto bA•ico 
radica en une 1111taci6n que interfiere con el proceao noraal de 
coade11Nci6n de la BC c:entrCIMrice (213). 

Por otro lado, 1•• obaervaciones citol6CJica• deaueatren una. 
aaociación de paquefto• nucléolo• con re9ionea aedi•• de 
croaoaoaa• CJrand••· Bn -ioai• aaaculin•, !Icen poaee una 
.. tructura comipleja, la cual eatA aaociada al nucléolo en 14t de 
laa ~lula• de Sertoli. Adeaia, nuaeroaoa aicron~cleoa taabi•n .. 
aaocian con .-gaentoe de BC c. Batos pueden obaervar .. en loa 
oocitoa a partir de loa 6 - de 9 .. taci6n y au función pudiera 
relacionarse con la ontoC)enia reC)Ular del individuo (90). 

Bn alCJURO• portadora• de Var no uaualea una taaa elevada de 
rvpturH c~icH y .. naibiUdad .. ve auaentada .in illm por 
radiacionea y a9entea qu111icoa. Bata ineatabilidad .. heredada y 
tal ve1 ... -ncia de una aala reparación del lllA: adeú• 
.... yor en aitioa de HC que de se. !• coalln que Var y rurreC)lo• 
.. tructural .. loa porten individuo• con defectos conq•nitoa. Sin 
ellbar90, cuando loa aitio• BC-l:C eatán iaplicadoa, •• aáa 
probable que ocurran dupUcecionea o delecionea debido a una 
aayor ausceptibilidad de ... ta• reC)ionea (!10). 

Taabi•n, laa área• de RC e aon fuente de 1 .. eroi•••• •iralea 
y evidencia• indirecta• .. Aalan una relación entre la cantidad de 
,. y la auaceptibilidad el virua Coxaackie a. La elevada 
frecuencia de ruptura• en portadorea de ••te• Var, •• quilá 
conaacuencia de una ineatabilidad croeoaóaica heredada y da 
ausceptibilidad 9•nica, debido a infeccione• peraiatentea por 
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virua atenuados. En pacient .. inf6rtil- - -ici- para el 
IDI del 9, - ba encontrado un titulo •itniricativo de anti~ 
contr• virue d•l Berpee. A•i•i••o, treb•joa •pid••iol6gico• 
infon•n de un• •lta auaceptibllid•d d• inte9r•cidn vir•l 
••oci•d• •1 Pll del cro•o•o .. Y 't rel•cion•do con une edl• 
-1• npetitiv•. Sato - ba- comprobado por dlferentu aiti­
de corte de ReeIII. TUlbi•n la reaiatenci• a otros virua parece 
relacion•r•• con loe Pll de 1•• MOR 't l• ••oci•ci6n con 
.. uormeci- del •i•~ Mrvi- centr•l podri• 911pllcerae por 
la lftte9r•ci6n viral 't factor .. Ulbientel• (92). 

Finalmente, •l9llft09 inv .. ti9adorea ban conaiderado que 1-
atti .. fri911u de 1- CrG911-• "-- aon otro tipo de Pll c. 
a.1, - ban propueato que .. toa aitioa aon aone• de llOdificaci6n 
o de intetr•ci6n vir•l (92). 
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a • O a T o • a a I ~ U a L. 

En nuestro lledio la iDfertUillad es coalllmente aceptada co­
la incapacidad de llevar a t6raino •l producto concebido. Eaparo, 
existen controveraiaa para eatablecer cuantas interrupciones debe 
haber tenido una pareja para considerarla inf6rtil, aai co­
to-r en cuenta loa abortos e11pontáneoa (AE), partos inaaduro11 y 
fetoa con o •in -1ro~cionea que baya tenido durante au vida. 
Por otra parte, ae debe to-r en cuenta que laa interrupciones 
dial)lloaticadaa qua ocurren dentro de laa priaera11 20 aeaanaa de 
9 .. tacion ae conaideran Al: y aborto ll&bit'll&l (AR) a la presencia 
de doa o ... U consecutivos. A ••t• respecto, ae au9iere que 
existe un rieaqo de un eequndo aborto de -22.?t (284). 

A principios de loa alloa 60'• •• eapezaron a estudiar loa 
aspectos etiol6qicoa de lo. AJ:. Loa exiaanea citoqen6ticoa del 
-t•rial abortado aueatran que 50•60t de todos loa AE tienen 
alteraciones cromoaO.icaa tal•• coao aneuploidiaa, poliploidias y 
-icoa de útaa. Taabifn, •• ha coaprobado que ai •l priaer U 
.. c..-ci.i-nte ano~l. existe 10• de probabilidad de que el 
••CJ'lndO taabi•n lo •••. sa ha descubierto en las pareja11 
int•rtilea una 9ran cantidad de croaoaoaopatiaa que eat6n 
vinculada• con el aborto, principal-nte, rearreqloa balanceado• 
tales coao inversiones y translocacionea, aai coao al9unas 
aicrodalecionea, laa cuales ae consideran independientemente del 
- (214-:115). 

A partir de loa alloa 70'a, loa eatudioa han reportado que 
loe IDI e no aon variacion.. ain aentido y pueden repercutir en la 
inteqridad del producto. lato ea, existe una correlación entre la 
pnMnei• de 1'11 e en un aieabro de la pareja y ptrdida fetal 
recurrente. •o obstante, lo• resultado• aon controveraialea, ya 
que al CClllPllr•r individuos portadoru de eataa Ver con individuos 
fenotipi-nte no~lea no aieapre existe una DZS. Adeúa, debe 
considerarse que la aetodoloqia eapleada, la elección del vrupo 
teat190, loa análiaia eatadisticoa y laa variaciones racialu 
son paráaetroa que H eaplean arbitrariaaente. Loa reportea ... 
sobresalientes son descritos a continuación. 
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A. REGIOllEll Bftl:ltOllORFICAS TRADICIONAU:S. 

1- pr1-r09 Htudi• .. realizaron en r .. niaa que incluian 
panju Mlaccionadaa por tener doa o 114• u. Loa reaultadoa 
11aatraban una taaa ralativa .. nt• alta de Var tal•• co.a lq+, 9q+, 
16q+. Dp+. Da+. lipa+. Gp+. Ga+. Gpa+. 17pa+. Yq- y Yq+. adeaA• 
da aaociacionaa múltipl .. da cromosoma• acroc•ntricoa (286-294). 
Se conaidar6 qua .. u. Var no tanian una repercusión en loa · AE, 
pero que podian contrlbuir a disyunciones anormal.. cauaadaa por 
un illbalance da l•• raqionas de Be e (289-290). NÓ obstante, ya 
qua .. t• .. tudioa •• realisaron con poco• individuos y fueron 
altamnt• .. 1ectiv•, •in incluir 9rupoa teati90 adecuado• y 
.. tod• cuantitativ-, la evaluación no .. auy confiable. Pe•• a 
lo anterior, la frecuencia da PR e, principal•nte Yqb+, rue 
-yor an laa pareju abortacloraa (PA) que en laa nomlea. Sin 
911bar90, no tua p09ible eetal»lecer au aiqnificado (289-294). 

Entre 1- pr1-r09 .. tudi- con evaluaclonaa conflabl.. .. 
-tra el da llOlbelt y cola. quienes informaron una fncuencla 
de • e e•> de :H.H an pereju con AR. La dlatrilluci6n da .. t. 

IR eatabl- - ... entre lu PA con carlotipo -r..l y -
cariotlpo nonial. De la• 17 reqionaa qb+ encontradaa, 16 
correapondiaron al ~ •y una al c..- 1. Se p09tula 
que tal .. qb+ podrian causar inaatabilldad •i6tica (295). 

S-lng y 8uma reportaron que an u• da p..srea abort.adona, 
uno de •11- tuw an -.+ COllllARclo con 57. 5' de la• pareju 
r.rtu.. (l'P). DperO, 15' tuvieron un tqh+ en ullDa p..srea 
omiparado con 5' de l .. control. Tubl ... , - 62' de p9drea 
.a.oirtadona, an ~ tuw an 1_. C01111Arado con 60\ de lu 
pareja• control y en 2.5• alloa padrea tuvier- an 1_. COllllArado 
con 10• de la• control. llo .. bellaron DES entre lu poblacl-, 
lo..- RO .. tal- relacl6n altuM entre • e., u (296). P9ro 
el -lnar un ~ da 110 PA, la región 1~ reveló 1188 con 
r...-cto a la del ~ control. lliat09 r .. ulta4- augleren una 
aaoclacl6n entre el u y la preaencia da un 1~ (297). ~ro 

1JrUPO de PA ~r6 una fncuencle elevada (12.5') da 1_., lo que 
eatabl- una 1188 con reapecto al CJrUPO de PP (l. 7'). Al parecer 

Ul 



en al~ i..tivictw. noJ:Ml•, qrand•• cantidades de aecuenciu 
repetitivas paeden aer toleradas ain conaacuancias, paro en 
oaaa, wa lqb+ paade a-ur la t.ua da una no-di•lfW'Cidn (291). 

Para encontrar una aaoc1acl6n entra var y capacidad 
rapraducUva, c:arotMn y -1•. aplica~ un .. todo que CCllll8R 
portadora y ao portadons dentro dal ai- Unaja con nQeCto 

al ..-1'9 de -lalutae, tiup> de 9-raci6n y d.-ndientu, 
- r.lacl6111 a la .sed rapc1bcttva. ro. -1.taclo9 wtraron 
ntavuna ... entre 1- qrapos, aanque en loa portadores loa u 
telllpr.- pueden retardar al •iqulante .-.raao y tener un afecto 
lndetectabla aobra la aptlbldl rapradlactlva (Zt9). 

Aa1 tuibHn, 811111ber., y cola. eaainaron loa 91 autoal!ai­
de un t"PO de PA y - de PP. Z.s lCllll)itudaa de lu reÍJi- 1#1 
da loa cr-• 1, 9 '11 16 da Ulboa trupoa no difirieron an -
distrUiuct-, por lo que no aaista una nlacidn entra 1'11 e y AR 
(JOO). 'lbo y cola. nporteron una elevada fr.cuancta (U.Ot) da 
N en paraju con All en cmiparaci6n con la poblacl6n 4)8Mral 
(2.6'). 1111'1 - da loa 8ublJrupN abortadoraa, la Var ... f-1:a 
r-.. 91#1+ (2.5H) ... -u- •i al~• pudieran t.wr una 
nparc:ul6n dalaüraa sobra la Qtitud raprodllctiva (JOl). 

Por ~ra parta, Pord y cola. avaluaron por parea lla94l0909 
loa • 91#1 da un 9nfO de _,_ can All '11 da un 9nfO da _,_ 

control. La -1tadoa -t.nran que: 1) loa pana ... largoa 
dal fl'UpO prabl- heran •iqntficatl•-te ... lU'IJOS que loa 
dal 9J:UPO coatrol, 2) loa pana ... paqueAoa flaeron lqual• an 
.-OS qrupoa, J) la• &a entra ~lOCJOS fueron -yoraa en al 
9ftlllO da llbortedoru que en al control y C) la - da lla9410IJOll 
t-.. atqnlfioattv.-te -yor an al prlaaro que an al aagllllllo 

9npo (JOJ). bS•l-. .. otro 9J:Qpo da •11:l•n• inf6rt.11•• 
a.IJi•n M -tn que la nlacl6n entra al c.1 w •- 1 ... clllco 
y el 9 ... vraftda y lu 4Uaranclu da par da cada es H- -
atptftcattv-U •yoraa an la• -:s- abort:adoru (JOJ). .. 
-luya ,._ lu 4lfannclu an •l tallafio da la llC y/o A 

lnt.araocidn con loa et • •-• 1 y 9 pudieran influir en al 
..,..--lento ~-. lo que ala - -.riéia una •la 
ae9r..,acl6n, o bien, qua un exceao d• la •t•.. pudiera 
dlatoratonar a19unA funci6n 9"ft1ca. 
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Al comparar otro 9rupo de PA con PP • 1- 111 1, 9 y 16 no 
-traron tJBS lntar-indivldual a lntar-poblaclonal. Empero, lu 
variaclonea intra-lndividuale• para cada boa6l090, en aabo• 
Nxoa, ruaron •l~nta •i9ftiflcativaa. Aunque aon afectada• por 
el 9radO de contracci6n Cl'C90•6aica, ni la cantidad de llC e ni 
la diferencia antre boaOlo9oa aaftalaron una DES entra •~•• 
poblacionea, lo que •U9ien que loa fenóaanoa preauntivoa de no­
dlayunciOn no aon cauaa da infertilidad (304). aodri9Ue&-G6aa& y 
-1•. euainaron 1- • e de un CJl'UPO de PA y de un 9rUpo de PP. 
IAa ~ulc:.doe tallpoco revelaron DIS de la• r99io- qb de loa 
croaoaoaa• 1, 9 y 16 intra a intarpoblacional, diferencia• entra 
croaoaoaaa y entre boaOl09oa. 11:• poaible que el valor de 
-rnccl6n (211) emple.clo an ••ta eatudio y el a6todo da cultivo 
bayan influido an loa valona obtenido•, por lo qua la variaciOn 
aitOtica - un factor a conaidarar (305). 

Ultiaa .. nte, ae ban reportado do• Var no uaualaa. Una 
cornapondianta al cro-•oaa 9 (9p21) con una banda G extra, c-
1199ativa, G-11 ft99ativa y aaociaciOn ROR •in aparente afecto 
renottpico. La otra corraaponda al croao- 16 con una .banda 
adicional paricentra.6rlca (16p+), con tinci6n c-n99ativa y A9-
ROR fte9&tiva. 11:1 ori9an y naturalaaa da uta• banda• extra• aon 
deaconocidoa, ya qua al pa~r carecen da actividad 9•nica y 
tienen diferantaa propiadadaa qua la BC c. Sin all))ar90, un 
poaibla riea90 da aaociaciOn da •atoa (9p+ o 16p+ an loa 
portador••) con •l AH, no puada aar excluida (131,132). 

z. Bateroaorriaao• del Croao•oaa Y. 

Uno de loa Pll e aaociadoa con AH •• controvertidos ea al 
del c~- Y. Al i9U•l qua an al caao de la• Var autoaóaicaa, 
lo• trabajo• inicial•• •obra al BJI Yqb ruaron aaraaante 
daacriptivoa y ain anili•i• ••tadiaticoa (216, 219, 292). Ro 
obatanta, tendencia• aubjetivaa bactan incapi• an tal 
corralaciOn. Raport•• coao loa de Patil y Luba a119ieran 
fuarteMnta qua al riaa90 de AH •• lncreaenta carca da cinco 
vaca• an faailiaa caucA•icaa con un croaoaoaa Y largo. De 1,736 
bijoa da aadr•• con do• o aeno• U previo•, 33 tuvieron un Y 
lar90, en contraate con 3/29 recién nacido• de aadr•• con 3 o aAa 
AE consecutivos; ••to representa una DES (306,307). 
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•1•1- .-tr6 en 5,711 va~• -inadoa que 51 poseian 
wa 1'qb+1 - -4na tuvieron 111 ellbara109, 21 de elloa abortados 
(22t). lll CJn1PO control CClllPRnclió 4•195 infantu con cariotipo 
noJ:Ml y ein un Y l•r'flO• en donde aua -clru presentaron llt de 
u. l8to produce une ms • indica qua un padre portador de un 
Yc¡b+ ~ •1 riu.¡o de AR (301). Asiai.-. GanAt analiló 
51 PA, da l .. cual• Jt v~ revelaron cariotipo normal, 10 un 

c¡b+, 1 un Y• y «ro njeto 2 -• Y. La ta!MI eleveda de 
Yqb+ indica qua el ria.,o de aborto recurrente au.enta cuando un 
padre poeea u Y 1"90 (309). 

Al ~ 101 PA, .. obaervó qua 76 varonee tarden un 
- Y norul, 19 un Yqh+, 5 un Yqh- y l una inv{Y). Bl 
indice p~to rua da i.01 t o.ou y 52.63' de loa au::t•toa 
.. tuvieron por 4-blajo de uta valor. Loa datos 90portan que un 
•-to en la l0119itud de Yqb puede cauHr ~rdida fatal (310). 

Dpero, 109 reportea con bancla• QPQ da 11111111>arg y cola. 
eatablacan qua no e11:iete una DES en la diatribución d• la 
lGnl)itvd d• Yq entn PA y w. Por lo tanto, un cremo•- Y larvo 
no .. un factor importante en la atiologia da u racurrante 
(297,300,311). Tallbiú, un 'JZ'11po da 101 pare::IH con AH y otro de 
101 ind1v14- can ltll fueron evaluado• an foraa ciega por doa 
obaarvadoraa. La coaparación cuantitativa no reveló D&S en 
ralaci6n a la longitud de Yq en aabo• 9rupoa. Sin eabarqo, en el 
priaer IJr1lpO at esiatió por lo .. no• un bljo anoraal. cuando el 
padre tuvo un Y larc¡o. Aunque loa raaultadoa 9119iaran que aunque 
la ~ida recunenta del .abara&o no •• aaocia con un Y larvo, 
al con un ctea.rrollo fatal anormal (312,lll). 

Va~ y cola. estudiaron l qrupoa difarant•• da PA: 1) con 3 
o ata Al: • infanta• no vivoa, 2) con 2 o llAa U a infanta• vivoa 
y 3) con infanta• vivoa aolaaanta. Laa tandanciaa central•• 
fueron aia11ar .. , paro laa diatribucionea da la• lonqitudaa da 
Yqh -traron DES, por lo qua una lonqitud óptiaa da ••ta raqión 
con r...,acto a au función reproductiva ea una caracteriatica 
illportante (314). los aatlldioa de Versa y cola. an un 9rupo da 15 
parajaa con AH y 15 controles taapoco revelaron DES en la 
lonqitud promedio dal Y. Probableaente el indice Y/F influya en 
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longitud nonaal del Y d• caclA grupo racial (315). 

Por otra parte, Geneat y a.-t •tUdiaran n:l•tOll de 10 
generacione• en • fuiliH que pr-nt:aban 1111. In 2 faailiaa, lOll 
varonea portaron un Yqb+ y en la• otra• 2 un Yqh- o un Y norul. 
En llNI de la• fuiliu con Yqb+, 17/26 mujer .. tuvieron 21.n de 
AE, •i•ntraa qua en la• otras 3, 7/30 Slljaraa tuvieron una tasa 
4a U de c.9, 7.5 y 5.7', raapectlv ... nta. Parece .. r qua la 
corralaci6n entra un cr- Y lal'90 y p61:dida fatal en la 
pr.laera fuilia u un llac:bo. Sin aaba1:9Q, la baja frecuencia da 
AE an laa otraa portando un Yqh+ indica q1.1e lOll Y lan,oa son da 
varios tipos y producto da diferente• aecanillllO• (316). 

l'inal-nta, al evaluar al croaoaou Y da un 9ropo da PA y da 
uno de PI' .. detectaron DES. Pese a la axiatancia da secani•-• 
qua pudieran producir un ef9Cto naqativo sobre loa daacandiantea 
y a la presencia da Y lar,oa an otra• poblaclone• norulea, •• 
poco probal>le qua un Plf Yqh+ utuvie .. Hociado al AH (305). 

Zxiatan poco• eatudioa cualitativoa da otro• Pll e en 
relación al AR. Se hall encontrado con banda• QFQ Var extr ... a en 
caal todo• loa c~• (300,317); aln ellban,o, •• dificil 
evaluarlo• debido a qua no axiata un patrón da coaparac16n 
aclecuado para aata!ll-r al vraclo da aic¡nificancia y llnicuante 
.. poaibl• hacerlo en baaa a la fn.cuancia poblacional. Por lo 
anterior, 11610 .. bari Mneión da alCJUllO• aatudioa .. poridlcoa. 

Petrovic reportó una Var(3)(p11q11) no uaual an un var6n, en 
•l que au upoaa hal>ia tan ido J AZ y un nlflo noraal. Al parecer 
••ta banda •• de replicación tard1a (C positiva), no a~ti 
iaplicado niftl)WI ..,aento tranalocado y tal vez •• resultado de 
una aaplificación. lfill9UNI Hociaci6n con •l AH •• considerada ya 
qua la Var taab1'6n uti praaante en la Mdra y ain antecedantea 
de AJt (127). De iqual unera, doa faailiaa distinta• aostraron 
una Var extreaa 20ph+, donde cada aapoaa tuvo doa AZ 
consecutivos. Bl Hll fue estable en taaafao y aa9re9Andoae 
preferencial .. nta. Peae a no tener efecto• fenot1picoa, no deja 
de ser una var rara y siempre asociada al AH (318). 
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Tllllbiu, - ba ••t.U>lac:ido qua la asoc:iac:16n NOR de alquna 
acroc:4ntr1- - ralac:t- con aborto rac:urranta. In un -tlldio 
OGllPA"tlvv, la aioda y la Milla da Aq_.,. observada• an los 
~rlc:o. no -tri IJll8 entra un qrupo da parejas con AH y un 
grupo control. llllparo, al p~io da aaoc:tac:tonaa Aq-llOR por 
c6lula tlae •hlilar an auc:ulinoa y f-ninoa del prblar grupo, 
paro -r qua en el ~ (31!1) • Al parecer aa observa una 
ralac:16n entra asoc:tacton•• llOR y AB, aunque reportas ú• 
~ clebml nalbana al n.pec:to. 

9. UX:IW BfiWlU'ICAS CIOll llf\IDSIOll PDIClllTIUCA. 

la .ay dt11CU1:1cla la pl"ClpUSta da si las IP qua t.pltcan 
6nica.anta la H1Ji6n bate~tica son ~idaracla• cO.o un l'lt 
o son invarstonea cl6sica• CXlllO laa iaplic:adas en cualquier otra 
parte del cariotipo. Aunque en las diferentu poblac:io- blDl&M• 
M acepta que la frecuencia da IP da los c:r- 1, !I y 111 u 
Yariüle y aparen~ no repercutan en al fenotipo, ae ba 
propuesto que ••tos IDI tienen un erecto d•l•t•reo •obre la 
capact4-d nproduc:Uva del portador o sobre los ..c:ani- da 
rec:omblftac:16n •16tica durante la MC)r91Jaci6n de los c:rcmoacmu. 
Info~ en la literatura a111Ji•ren una aayor rr-ia da IP del 
~- !I, eeo)Uiclaa por la de loa cr-• 1 y 16 en relaci6n 
al AH, c:oiiparedas con la da la poblac16n general. 

Jloll6 y cola. reportaron por prblara vea una c:orrelac:i6n 
entre IP del croaoao•a !I e infertilidad, al eatudiar a 10 
r .. u1as no re1ac:ionada•. In 4 da ellu, la IP -tuvo relacionada 
con cr___,.ttaa. La rrec:uancia da portador•• (..aculino•) fue 
da 7/10 y M obeerva~ pariodot1 granda• da ••t.ariliclad, cuando 
et portAdor era el Yar6n. Qub6 1• 1ntarac:ci6n da la IP con· otra• 
"91- c:~ica• origina la• an-Ua• ruponaablH de loa 
u (320). aro obstante, da la Cbapelle y col•. no luillaron una D&S 
antre 6/7>2 (0.12t) peraonaa con p6rdida fetal de una 
inv(!l)(pllqll) y un qrupo control de 631 aujetoa (1.l•l (321). 

Loa •tlldios r .. Uaacloe por Bovard•Peebla• indicaron, por un 
lado, que tu inv(t) ocurren con aayor frecuencia que en otra• 
parta• del cariotlpo. Y por al otro, qua la afecto• de una IP en 
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un portador .abre au capacidad reproductiva no eon da alto ri9990 
y que podrian aer el reaultado de diferente• aecaniamoa de 
interacción cr-4a1ca y •16tica (3U,JU) ... ro t'bo y -l•. 
encontraron un alto porcentaje da inv(t) en 110 parejaa COft All 
coaparado con un 9rupo teati90 de 1,519 eujetoa. •lloa 
concluyeron que utate 1111 aal apareulento da.do por uta Var, 
adaaA• de un efecto intercr-0.ico que pr.diapone a la no 
diayunción ()01). De i9Ual aanera Pord y cola. afiraaron que laa 
inv(t) -.ítran DES entre un 9rllpo de PA y un 9rllpG control. Si 
M correlaciona la diferencia de t.aullo entre loa b096logoa, al 
efecto M eata.blece por un aal apar ... iento d• loa croaoeoaaa 
aorfol6c)icaaent• difel'9fttea, la cual pudiera aer critica (302). 

ltn otro Htudio de parejaa 1nt•rtllaa y controlu no bubo 
DU ..tre la• freeuanciaa da 1nv(1) parcial•• e inv(t) totalu. 
Eapero, al coaparar loa reaultadoa de laa inv(9) parcial••· 
ruaron obaervad&a DIS entre allboe 9rupoa, principal•nte en la• 
aujerea del fJ1'UPO probl ... (305). POr ültt.o, fue reportada una . 
nu-a Var de una IP de la reqión beterocroaAtica del cro-•oaa 19 
(inv(19) (pllqll) J en l faaili••· lata• tuvieron Al! con o ain 
aortinatoe aalfol'Mdos: en una de •llaa ae balló taabl•n una 
inv(t) total. Al parecer una aegreqación preferencial da la• lP 
.. notoria, por lo que un portador de ••ta Var puede t-r un 
alto rieaqo en la aptitud! ir.productiva (324). 

ltn concluaión, lo. 1111 e da loa croaoaoaaa 1, t, 16 a Y al 
parecer repercuten indb:.ctaaanta 90bra laa parejH or19inando 
probl•M• de fertilidad, puaato qua un exceso o una cantidad 
diferencial de HC entra boaólo9oa pudiera generar producto• 
dubalancaadoa. sin aabarqo, düido a qua loa ruultadoa aon 
controveraial .. , M raquiaran aAs aatudioa en diferentu qrupoa 
racial••· Bn relación e l•• IP d• la nigión beterocroútica, la 
aayoria da loa datoa apoyan la idea d• una clara aaociación con 
el AH. Aunque loa aacaniaaoa no ••Un bien entendido•, •• poaibl• 
que un af eet.o advarao en el apareaaianto croaoaóaico conll-e a 
la producción da c~oaopatiaa o a una no diayunción durante 
loa aatadioa ellbrionarioa. In consecuencia, la infertilidad por 
aneuaoata da recoabinación puede reflejar detenciones .auy 
teapranaa del eabaraao, auchaa vecea ain aer detectadoa. 
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'fll. 8 S I' O D O L O O 1 &. 

a. mJlSftA •Iouic:Ia.. 

De un <¡rupo ele parejas con AH, - utu4iaron en foraa 
retroepectiva 21 de ellas, laa cual•• acudieron al Servicio de 
Gen6tica clel Roepital General de lll6llico ssa. de Bnero de 1980 a 
&nero da lHO. Para ello .. toaaron en cuenta loa •iCJUi•ntu 
J:Wq'lliaito.: 11 que allbcle pro9engan de abuelos -•ti•oa -xicanoa 
y 2) qua tengan 2 o u. u consecutivo•, con o ain antecedentu 
d• bijoa vivoa aanoa y/o producto• aalfo:n1adoa y habitndoae 
deacartado praviaaanta cauaaa ginecológicaa, inaunol69icaa, 
endócrinaa • infecc:i-. lll 9ruJ10 testigo •atuvo intec¡rado por 
2!1 pareja• ·aaleccionadaa toaando en cuanta loa aiguientea 
rec¡uiaitoa: 1) que aaboa deaciendan de abueloa aaatisoa 
.. xicanoa, 2) que hayan tenido 2 o 114• hijoa aano• y 3) que no 
tuvieran antecadantea da U previoa o poateriorea a loa bijoa. 

8. Oln'EllCIOlf DE LM PREPARACIONES CROllOSOllICAS. 

Lea praparacionaa c~icaa fueron real1Hdaa a partir de 
un cultivo cle linfocitos da aangre periftrica por la ttcnica da 
lloorbead (32!1), 8Ddificada en al laboratorio del Servicio da 
GaMtica d• ute aiao hoapital. 

1. Tomar una -•tra de sangre parittrica por cada individuo 
con una jeringa baparinhada en condiciona• d• eaterilidad. 

2. colocar d• 7-9 gotas d• aanqre (-1 llll an 5 al d• lledio 
cle cultivo (*). Preparar 2 frascoa por cada individuo. 

3. Incubar durante 70-70\ boraa a 37ºC. Adicionar&!! al da 
aolucidn da colchicina al 0.02' e incubar por 1\-2 boraa a 37•c. 

4. Vaciar el contenido· de cada fraaco a un tubo da 
centrlf119a de 15 111 y centrifugar a 3,000 rpa durante 5 ainutoa. 

5. o.cantar el aobrenadanta y reauspendar al precipitado 
(botón celular). AtJr911ar 5 111 da aolución hipotónica (0.0375 M da 
SCl) a 37•c. a cada tubo agitando •iaultaneuenta en al vortex. 
Dejar rapoaar durante 20-30 ainutoa a 37"C. 
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6. Centrifugar a J,ooo rp• durante 5 •inuta. Decantar y 
agregar gota a gota, agitando en el vortex, 5 •l de fijador 
freaco ( .. tanol-Acido •~tico J: 1). Dejar repoAr diarante JO 
ainutoe a temperatura Bllbienta. 

7. cantri fugar • l, ooo rpm durante 5 •inutoa. Decantar y 
reauapender el bot6n en 5 .i d• fijador. Centrifugar nuevaaenta • 
.. petir uta operaci6n cuanta• vece• ... neceaario (-4 v-> 
beata ®t-r un bot6n blanco y un aobrenadante transparente. 

1. Para becar l•• preparaci-, decantar y adicionar 10 
gota• d• fijador para reauapender. Tour con una pipeta paateur y 
dejar caar dead• una altura da -10-15 ca 2-l gotaa aobr• cada 
portaobjetoe limpio y deaengraAdo. Dejar aecar al aira. 

!l. Tellir con Gi-• durante l •inutoa (l .i de Gi- + 47 
•l d• aoluci6n a•ortiguadora de foafetoa pR 6. 1 o agua 
deatUadaJ. Lavar con agua corriente y dejar aecar al aire. 

10. ob .. rvar al •iroacopio. Buacar .. tara••• no •uy cerrad•• 
y con cro•oaoaaa de buena •ortolog1a. Del cultivo da cada 
individuo •• prepararon da e-10 l .. inillaa, la• cual•• .. dejaron 
envejecer a temperatura Bllbianta por lo ••nos una aeaana antes de 
r .. liaarl•• l•• t~nicaa d• Banda• GTG y CBG. 

Preparaci6n de r .. ctivoa: 

- lledio da cultivo•: o.s •l da auaro d• ternera retal (lOt) 
+ 4.5 al de aedio de cultivo lle Coy sa + 2,000 U/•l de penicilina 
y 275 J.19/•l de estreptomicina + 0.2 •l da fitohauglutinina M. 

- Soluci6n de colchicina: peAr 0.02 g de colchicina y 
aforar en 100 .i de agua destilada previ ... nte eateriliaada. 

- Solución da Colorante Gi .. aa: peaar 5 g da Gieaaa + 220 •l 
da glicerina agitando con calor. Dejar enfriar lo suficiente y 
agregar deapué8 JOO •l de aetanol. Calentar un poco y filtrar en 
caliente. 

- Solución aaortiguadora de Fosfatos pff 6.B (Sorenaen): 
peaar 2.56 g de Na2HP04 + 6.63 g de IKR2P04 y aforar a 1000 .i. 

2. Técnica de Banda• GTG. 

Para descartar alguna aberración croaoaó•ica estructural, .. 
realiz6 en las preparaciones de cada individuo la Técnica de 
Bandas GTG de Wang y Fedoroff (326) •odificada. 
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1. Coloc.r l•• l.ainill•• por -J0-45 aequndos en una 
aoluci6n que CX111tiene l al de una solución de Tripsina al 11 + 47 
al de ..ortiC)ll8dor da fosfatos pH 6.8 an bailo .. ria a 37"C. 

2. lllljuaqar con solución salina isotónica (0.9' de ll•Cl) y 
lu.go an 8IJU& corriente. TeAir con un• solución de colorante 
Gi- (l al de Gi- + 47 al de amortiCJUador de foafatoa pB 

6.1) durante 1-1~ ainutoa. Lavar con •9UA corriente y sacar. 
l. OMervar al aicro9COpio. Sa loealhan Htata ... bien 

bandeadaa y ccm -· MPandoa para analisar •. Si - posil»le 
~r fotograUu de elCJllllU aitoaia. 

!Sota: io. ti9lllp09 de tripaina deben ajuauraa en cada caso. 

Preparación de reactivoa: 

- Solución de Tripaina: pasar l CJ de Tripaina + 0.02 CJ da 
BDrA. Aforar an 100 al de amortiguador de fo•fatoa 0.01 11 pB 6.8. 
"9ltar durante 5-6 bor•a en a9it•dor aa9n6tlco. Filtrar y 
fraccionaran al1cuot8a de·5-10 al para CJUardar conC)el•da. 

>. ffenlQ de llandu es. 

Para la 11119erY&cldn de loa 1'11 e, ae llevó a cabo la t6cnlea 
de Banda• C9G dado por Suaner (140), aodlfieada en el laboratorio 
de cltoC)elMttiea del SerYicio de Genttiea de este aiaao hoapiul. 

l. Colocar las laainillaa en una solución de BCl 0.2 • 
durante 20-JO ainutoe. Znjua9ar con 8CJUª destilada. 

2. Poner las laainlllaa en una aolucl6n de Ba(OB) 2 (0.065 11) 
a l7"C. durante 20-30 alnutoa. Lavar con ªCJUª destilada a 37"C. 

l. Colocarla• an una solución de 2KSSC (8.82 CJ de citrato 
de llOdlo + 17.53 9 de WaCl y aforar en 1000 al de aC)Ua deatllada) 
a 60"C. durante 2 horas. Lavar con aC)Ua destilada a 60"C. y con 
aCJUS corriente. 

4. ftAir cai una aoluci6n de colorante Gi ... a (5 al de 
Gl- + 45 al de amortiguador de fosfato• pH 6.8) durante 5 
ainutoe. Dejar aecar al aira. 

5. Observar y analhar al aicroacopio. Buscar aitoaia 
abiart8a y con buena aorfol09ia. Pot09rafiar • 
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C. IVAWACI<*. 

Por cada individuo, tanto pacientM - grupo. testigo, 
fueron analiaadaa de 1-10 •etafaaea. La aelecci6n de la• 
-tara- .. r .. 11&6 de la •itJUiante -ra: 

1. La •itoai• dabta contener por lo -- a loa c~-• 
i11Plicadoa an el .. tudlo, o .... a loa parea cl'G90•6aicoa 1, 9 y 
16 y al crOllOS0911 Y, an au caao. 

:a. Satos, no dal>tan .. tar doblados ni superpuestos afectando 
la r99ión baterocrOll6tica da alguno de elloa. 

J. La• cro .. tidaa de cada cro•o•o•a dabtan permanecer 
paralela• y próxi .. • entra •1, da tal for.. qua H apreciara bian 
el contorno de la r99ión c. 

4. La tinción CllG debta 110Strar un contraata bian definido 
entre la r..,i6n e y el reato del c~. 

5. Zl 91"ado da .. piraliaación da loa cromoao.aa debta aer da 
•ta•afto ••diano•. Para corra9ir al 9rado de contracción 
cr0110sdaica da cede •itoaia, H a.ple6 al larqo pro.adio da loa 
braaoa corto• del CZ'090SOIU 16 (16p). zata r..,ión M ali9i6 C090 
refarencla por: a) que no aa aprecia una alteración aiqnificatlva 
en el grado de co•pactación, b) aer de ta .. fto intermedio, 
CClllparado con laa r99ione• qh da loa c~• 1, 9 y 16, c) aar 
el cen f&cilMnta identificable y d) poder localiaar el c.--
16 r6pl4-te an la Mtafaaa (110). 

La• 1-10 •etafaaea aelecclonadaa ae fotografiaron con 
paltcula Xodalitb ortbo 6556 tipo J (35 -> en un fot09icroeopio 
carl Z•i•• POlll'/ III con un objetivo da inaeraión planapocrOll6tico 
lOOx. Loa na9atlvoa •• •ontaron para transparencia y ae 
proyectaron por lledio da un proyector Kodalt !Jtta91'apbic a-:a, 
lente Slttanar da 4-6 pul9..S.. f:J.5, an una pantalla r19ida a una 
diatancia conatante de JOJ C9. La uplificación total 110,ooox) 
H dió por ·1a Hti.ación dal a-nto que' tiene el ocular, el 
objetivo, el aiate.a autollatiaado de fotoqrafia y el auaanto que 
da el proyector. 

POr cada individuo se utiliaó una boja blanca de papel bond, 
aobra la cual ae traaó la lonqitud da loa 99'jJMntoa e de cada uno 
da loa cromoao.aa da cada •1toa1a. Laa ...Slclonea van da la parte 
inferior del cen a la parta •dia terminal del •f1911ento qb da loa 
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ez - =·• 1, 9 y 16, da la parte Mdia proxiul a la terainal da 
la reglón Tqb y del c:en a la pa~ tarainal da 16p. Para ello •e 
911Ple6 un Yerlller lk:4lla calibrado con precl•lón 1/20 ... 

'l'odo9 loe valor .. de cada aujeto .. ordenaron en una t.bla, 
coloe6ndoee loe -yorea da cada par er090•óaieo en la eol111111a 
izquierda y loe -ru en la derecha ( •) • Para deterainar la 
lClhlJibld e, .. calculó el valor prOlledio y DI da cada individuo, 
al analisar cada uno de loe -• 1, 1', 9, _9', 16, 16' e 
T, ui - el de la región 16p y 16p'. 

Taabi611, .. preaentaron loe datoe eorrupondiente• al rango 
da variación de lu MdidU obaarvadU da la• reqionea e d• loe er- 1, 9, 16 e T. 

Para el an6li•i• eatadiatieo, ae eapla6 llnieaaente la 
lOftl)itud prOlledio qb da cada ercmoaoaa de cada paraona y .. 
aplicó la ......_ "V" .. llallla-ftitMJ. 11 proeadiaiento u el 
ai911iente: 

l. se daterainan loe valora• d• n1 y n2 , donde el pr1-ro .. 
el mm.ro da - dal 9rvpc1 .U pequello. 

2 ... ~•clan loe valorea de imboa CJZ'Ull08, aaignando el 
rano¡o (R) da 1 al puntaje qua - al9abraieaMnte llA• bajo, donde 

la•-dan1 +nz••· 
J. se dateraina al valor de "09 , por medio da .la• fórmula•: 

n1 (n1 + 1) n2 (n2 + 1) 

u • n1n2 + ---------- - a1 , u• • n1n2 + ---------- - Rz 
2 2 

ya qua u • n1n2 - u• 

•· e- la •ueatra n2 > 20, ea poaible determinar la 
aiC)nlfieaneia da un valor da "U• obMrvado por ...Sio de: 

n1n2 
u - ----

o - UIJ 2 . - donde la 

/(n1)(nz)(n1 + n2 + 1) 

I -~------------------
V 12 
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n1n2 /(n1)(nz)Cn1 + n2 + 1) 

lllldla • uD • ~-- y D1t • ru • / -~------------------
; V u 

La pneba ev• de llann•Vbltney u una de 1•• pruebas no 
par ... trica. 116• poderosa•, •u potancla-eflcacia M acerea • 3/rr 
• 95.st cu&ndo K (nW..ro de dato• total••> all8ellta. constituye la 
alternativa úa '1til ante la pruea •t.• cuando •1 1nvut.i9-4or 
d•... evitar la• aupoaicionea que .. ta -i9• o •i la 1Mdicl6n en 
la inveeti9aci6n •• 116• va9a que la escala de intervalo (327). 
TUlbiü M aplic6 una prueba •u• para la diferencia en 10119itucl 
el• cada r99i6n e de cada par croaoa6aico, esto ea: lqb-lqb', 
9qb-9qb' y l6qb•16qb'. 

Los dato• obtenido• aa expreaaron taabii6n en 9r6ficaa, en 
laa qua .. 1111••tra al pertU da loa bi•toqraaa•, correaponclientaa 
a la diatr1buci6n de cada crOllOao .. da IUlbo• 9rupos, aai C080 la 
cle la ·difanncia de cada par crOllOSóllico. 

Adeúa, la evaluac16n de loa Pll e: •• rnlh6 en ba•• a la 
lonqitucl promedio de la refji6n e y, de acuerdo al •todo de Patil 
y Luba (110), fueron claalficadoa en 5 nivel•• eaplaando 
nuev-te - referencia a 16p. La• var aedida• an loa lillltea 
entra a nivele• fueron ••ifJftAda• al nivel •uperior. Asi, 1•• 
frecuencia• da cacla ....-anto qb 4• cada par cro-•611ico y d•l 
crOllO- Y fueron obtenida•. Taabiü, fueron n19iatrada• lH 
frecuencia• da la• IP, tanto parcial•• como totalea, en allboa 
fJIC'Upo• y claaiflcacla• en 5 niv•l•a d• lnvaral6n (230). 

Para tener un buen control de calidad de la• aediclonu da 
la 1C"99i6n e, fU• -aario rNliaar una M9Uftda lllldlcl6n de la 
refji6n 161> plC'Olledio de cada persona (fJIC'Upo control) para apUcar 
una prueba de aaociacl6n de ran9oa. Bata '1ltiaa, llaaada 
ooafloleate .. oornlaol6a •• raagoa •• 8peanaa (r•), noqui•r• 
que la• variable• •••n aedida• en una aecala ordinal. Bl 
procediaianto •• el al911iente: 

1. Se ordenan la• obaervacionea de la priaera aadición en la 
variable X de 1 a M y la• d• la aequnda aedlción en la variable y 
de 1 a H. 
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a ... ~ el raJllJO de Qda variable X y el rango de cada 
warlabl• 't jlllltO a • anot.ac:l6n. 

3. .. detel'llina la diferencia entr. 1- doa rangoe (di) de 
a.da valor, ae elewa •u al c::uadrado (diª> y .. •- todoe 
ell• <•> ..... de"nalnar Zdi3 • 

•• .. ...,1 .. l• f6~1•1 

cuando • • •->o o 

/ • - a 
t • r• /----- • cuando • ~ 10 

V 1 - r•ª 
l'IOr lllt1-, fue aplicada la praalla --2 da ladapea«aaoia de 

..rlabl• oateg6r1oaa en loe reaultadoa de loa valorH de 1• 
nivel .. de taaallo y niyele• de invarai6n de laa l"a9ione• de RC e 
ele loe cr:wn-• 1, 1, 16 e Y. 

sn todoe los anlll1•1• ele laa ...Sicionea fue -iderado un 
nlvel alfa de 5' (oc • o.os). 
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T111. a a • a L ' a D o • w D 1 • e a • 1 o •· 

La bi•toria clinica da lH 21 parejas con AH fua regi•tradll. 
De •11••• 13 pre•antaron ünicaaent• U consecutivo•, 5 tuvieron 
AH y un -rti~to con o •in ulfor.acione• co119•nite•, 2 tuvieron 
AH • bijo(•l vivo(•) •ano(•) y •olaaante una pre•entó Al 
recurrente e bijo vivo no •ano. r.o. datos obtenidoe de la BC C 
a11 .. tran que la población de l•• parajaa con AH •• b•ter09•nea. 
Sato dificulta la comparación de la au-tra con 109 reporte. d• 
la literatura, donde genera1 .. nte H define al grupo probleaa 
~ aquella• pareja• que hayan tenido aol ... nte do• o aA• Al 
conHcutivoe (216-219,291-293,295,297,298,300,304,309,312,314). 

Un total de 7,160 aedicione• fueron realizada• en la• 1,104 
.. tafa••• d• lo• 92 individuo•, de la• cual•• 4,172 
correapondiaron al grupo testigo (25 PP), 3,504 al grupo probleaa 
(21 PA) y 114 correapondientH a la Hgunda aedición del grupo 
te•ti90 (16p proaedio). 

Loe re•ultadoe obtenido• y el an6liai• de lo• ahao• •• 
a11eatran en l•• tabla• 25 a 37 y en l•• figura• 9 a 20. 

Loe valoree promedio y la• DI d• la• reqio~ pollaórf ica• 
de loe trea pare• croao•ó•icoa 1, 9, y 16 y del cr0110•ou Y de 
cada 9rupo H aueatran en la tabla 25. In todo• lo• ca•o•, los 
valor•• de la aedia d•l grupo de PA fueron liger~-nte •uperiore• 
a aqu•llo• dal 9rupo te•ti90, principal .. nte, lo• valore• de la• 
reqione• qll de lo• croao•oaa• 9 y 9'. AdaaAa, •• duue•tra que la 
cantidad da Be e ••t6 en proporción directa con la lonqitud e y 
con •l taullo correapondiante da los croaoaoaa• 1, 9 y 16, •in 
exi•tir una DES entre aaboa grupoa. Bato• re•ultado• eat6n de 
acuerdo con lo reportado en la literatura (170,211,228,233), en 
donde el uyor contenido de BC pertenece al croao•oaa 1 y el 
.. nor al croao•ou 16. Lo• valores encontrado• para lo• •ec.iaentoa 
e de loe croao•oaaa 9 y 9 • entre allbo• grupo• aon lo• •6• 
discrepantes. Esto podria explicarse por cantidadea variable• de 
y/o exceaivaa de aecuencia• repetitiva• contenida• en e•ta 
región, principal•ente DMA aat III, ya que eate croaoaoaa 
presenta uyor variación de aecuencias que los pares autosóaicos 
1 y 16 y •i•ilar a la del cromoso•a Y (295) (Tabla 2). 
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Loa dato• pertenecientes al rengo de variación de la 
loniiiball pra.adlio da los 991J119ntoa de HC e de cada cr0110So .. ele 

amboa vrupoa, H -tran an la tabla 26. En loa Cl y Cl •, lu 
cifra• del tJrupo control tuvieron un intervalo úa aaplio que lu 
del qrupo prol»l-. Sin eabargo, en el C9 del grupo de PA al 
intervalo fue li.,.ra.enta auperior que el del grupo d• PP y llUY 
aaplio para loa et•, C16 y C16' para aaboa aaxoa. Era da 
aaperarae qua la recJión e dal croaoaoaa 1 fueae altaaente 
poUmrfica, pua8to qua conu- una cantidad .. y~r de RC e qua 
cualquier otro aut-, pero .. nor diveraidad de Hcuenciaa 
(47). No ob9tanta, pare la ragi6n e del croaoaoma Y, el rango úa 
miplio corr .. pondi6 a los individuoa del grupo teatigo. Bato .. 
contradictorio, ya qua ai al a~to Yq diatal ea uno da loa qua 
poeaan una aayor diveraidad d• aacuanciaa (26,45,50) ~ un aayor 
gredo de PN (>4,11-91), •• eaperaria una aaociaci6n con la 
.,.rdida repentina del eabarazo (306-316) • Eato iaplica que una 
relación cauaal entra la longitud del bloque e y la preaencia de 
AR .. pr6cticaaenta excluida, por lo aenoa, para este croaoaoaa. 

Loa reaultadoa del an611aia eatadiatico por la prueba "1J• da 
llann-llbitnay H muaatran en laa tabla• 27 y 21. Loa valor .. Nl y 
N2 aai - Rl y R2 para cada región e de cada c~ y la 
diferencia entra bo96logoa, ruaron obtenido• (Tabla 27). Bn baH 
a .. toa, .. calcularon los valoras de u, u• y z , asl coao loa 
valoras corraspondiantas da p y 2p (Tabla 21). coao H puada 
oa.ervar, loa valor .. p da los croaosoaas Cl, CY y las trae 
difaranciu entra hoa6logos fueron aayor•• de o.os, por lo tanto, 
no exista Da entra al grupo da PP y el qrupo de PA. Zato iaplica 
qua al .. nos la lonqitud e da estos cré>aosoaas no contribuya 
diractaaanta an la atiologla da la .,.rdida fetal. Bn caabio, los 
valoras p da la• ragionaa qh da loa croaosoaaa Cl' C9, C9', Cl6 y 
Cl6' al -88tran DES entra aabos qrupos. Esto podrla de.oatrar 
qua la longitud e en .. tol! últiaoa d rapraaanta un factor 
iaportanta en la aatabilidad croaoaómica del producto. 110 •• 
excluya la poaibilidad de qua, en casos particular••· laa 
cantidadaa aodarada..nta alavadaa, dentro de loa liaites de la 
ai911ifié:ancia .. tadlatica (c:aao ••el caso da Cl con p • 0.053), 
puedan tambi~ repercutir en la vitalidad del aabrión. 

El valor del coeficiente de correlación de Speai-man (r8 ) fue 
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da D.9'99!16, por lo qu. -i•te un buan control de calidad par• 
lH Mdlcione• ele toda• lu n.,1- qll de loa CJRP011 de parej .. 
taatl90 'I perejH praltl-. 

•u••roaoa aatudlo• •• ban raali&edo para tratar de 
.. tablecer al -late una correlación antra Fii e y pareja• con AH. 
&atoa M toe.an en loa aapec:toe cuantitativo• de lea r901ionea qb 

tredicional- y -tran par ... troa alailiar•• d• C011paracion 
('r&bla H) • ...,.ro, loa eriterioa de .. iaec:16n de lu -atraa 
pablacional .. , nállero da célula• anali&adaa, .. todo• de ..Sición 
'I eatadtaticoa son auy bater09áneoa. In tárainoa 9eneralea, 
-i•t• - r-rte tandancia a 4-atrar que loa 1111 e -Un 
iapllcado• en la ~rdlda fetal recurrente. No obatanta, •• 
pr~le qua allJllftOa de ••to• trabajoa no cuanten con un buen 
control de calidad en aua lledicionea y que la aignificancia no 
repr• .. nte en realidad lo obaarvado. De iqual sanara, la elección 
de 9rupo• coaparativaa•nt• apropiado• y aátodo• eatadiaticoa 
~-pueden influir notabl-nt• en loa ruultadoa. 

In adición, la prueba •u• da llann•Vbitnay no aoatró 
•i9ftlficancie el9\lftA en la• diferenciaa en lor19itlld del aeqaanto 
e entre IM1111U09oa de 1- tru paru cr~icoa entre WI qrupo y 
otro. ..to podri• indicar q1ae le• interaccione• entre bo116l09oa 
de la• -nc1 .. -tenida• •n la HC e no aon cauM de AH. i:.. 
-yorte ele loa eutorea eaplnn veloru p~io, paro con un 
-r llÜll9ro de -ur.... (l·lD) por paraona, por lo que ••to 
podrl.a pan:iel-nte explicar le controversia entra AJl recurrente 
y la pre.ancla de 1111 e (lD,,305). Ka•• y cola. aauaen que ni le 
carittdad de HC e (en cada bllll61090 o 1111 pro8edio de UbOa), ni le 
difer•ncla entre boaOl090• (expreaada coao la diferencie en 
lon<Jltlld e entre ello•) difieren ai9nificativeaentei de tel 
-• q11e loa ,.......,_ preauntivoa de una no diayunci6n no -
cauaedoa por loa Pll e 00'1. Sin eabarvo, rorcl y cola. reportaron 
que lu dlfennciu en el t&aeño y/o le interección de la ac e 
entra loa -• 1 't ' pueden actuer adver_,,te aobre el 
apareaalent:o cro-•Oaico, dando coao conaecuencia una •ala 
a991"99eción da loa croaoaoaaa (302,JOJ). 

Por otro lado, en la• fiquras 9 a 17, M aueatran loa 
biatOCJr•N• corraapondiente& a la longitud aedia de HC C/16p 
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...--Sto de l• pana crcmo9dllicoa 1, t '/ 11>, ••1 - la• 
dlfer.act .. -tn llamdlOOJ• en nlación a au frecuencia en la• PF 
'I l .. M. 1111 el C1 (Pl.,ura t) '/ al Cl' (Pi91U'a 10), l• valor.. 
fil del f1r11PO de PA fueron li9•r-ta ua elevado• qua l• del 
1JrUPO de PF, lo cual indica qua contienen cr-09lla con uyor 
cantidad da llC. aato d-traria qua la RC e adicional pudiera 
Ar un factor tra8candantal - la atiol09ia da loa abortos. Mi, 
llOrdamaon encontró una elevada frecuencia da lqb+ en parajaa con 
u. 111191.n qua .,..._.i-u c:antidadaa axcui.- da -la• 
repetitiva• puedan tolerar•• ain conaacuanclaa, ••paro, l• 
pr...ncia da Pll en al ~ l en ciartaa f-ili•• con .,.rdida 
fatal puedan ca-rar una no diayunción (291). Ad.U•, A ba viato 
qua cuando va aunado a una aaociación no fortuita con 
acr~ntri~ A incr.aanta al t:.llafto da la ai ... '/ al riaago da 
A.JI conaacutivoa (JI). Si la• anauploidiaa aatin intiaa .. nta 
ligada• con loa Al:, aato podria ••r la cauaa da una alta 
incidencia de batarociqotoa para lqb+ en PA (249) • 

Rupecto al C9 (Pi.,ura 11) '/ C9' (Pi91U'a 12), loa lli•tOOJr-• 
-tran qua la fraeuancia de loa valor.. qll ú• elevados .. 
aapllaaanta auparlor en lu panja• probl- qua en l .. taati90. 
Por tal -*ivo, grandaa ngi- d• RC en aatoa ~• pueden 
Ar cauaa de infertilidad. •i•laan '/ Sillaaan MAalaron que un 
tqb+ an -j•r.. tienda a lncraaantar la poalbilidad da tener un 
4-ndienta con alguna anauploidia !11. llQl[R o anoraalldadaa 
~ca• .. tructuralu, en adición a AS (156). Aaiaiaao, 
otro• trabajo• aaocian al ••IJll•nto tqll con oll9oaperaia, 
aubf•rtilldad '/ AB (244,295,320). rord '/ Leatar aancionan qua 
portador.s da ngi- anoraaa da Re en aata par tienen una aayor 
poalbilidad da p~r una no diayunción (J21). 

1111 1 .. gratlcaa del CH (Pi91U'a U> '/ del Cl6' (Pi91U'a 14)' 
loa aagmentoa qll de lu panju inf•rtu.. axblblaron una uyor 
frecuencia d• valorea ••• alavadoa, qua en la• parajaa con 
fertilidad e-probada, aunque l•• aedida• central•• fueron 
favorecida• en loa dos grupos. Bato ••, en alguna• parajaa l .. 
raglonaa 16qb+ puedan influir adveraaaente en au reproducción con 
una bl•torla da AR. A pasar da contener un bloque paquafto da BC 
e, .. esperarla qua •l croaoaoaa 16 no tuviera un afecto directo 
aobra loa poaibl•• aacaniaaoa que deHncadenan loa AE, ya qua 
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poa" una M1• -.ntración da Hcuenciu repetitivu '/ de un 
aólo tipo (mrA Nt U) (U). La literatura ba report.do POCI09 
ca- aaociando 111 del ~ 16 y AH (32). llo obatante, 1-
r••ultado• de ••t• trabajo indican que una correlación •• 
pc19ible, pero - u tan iJll!ortante l• cantidad da .-nc:i•• -
-ta r99ión, •i- •l tipo de HCUenci• la cual pudiera perturbar 
1• 9911reqación cr-mica. 

Coao puede observar•• (Fi9ura lS), lo• valor•• qb 
difenncial .. entre c.--cmas 1 de 1•• pr fueron mayor .. qué 1-
de la• PA, pero •in DES entre un c¡rupo '/ otro. Lo anterior 
corrobora 1- ball•&IJOS de aodrl9UH '/ c:ols. (305). Mo obstante, 
rord y col•. reportaron que el taaallo de l• diferer.ci• del par l 

en el fJrupo probl- •• ú• 9rand• que an el c¡rupo te•t190 ( 303) • 

Lo• valor•• diferenciales del taaaflo del bloque e entre el 
par 9 (FifJltt'll 16), aunque son superiores en la• Pr, no .oatraron 
DBS entre a.boa CJl"IPOS, lo que indica nift9W'a aaociación con el 
aborto recu?Tante. De iqual -ra, RodrlCJU•Z y cola. ••flalaron 
que tale• difennciu qh entre ambo• 9rupos no son causa de 
aborto (JOS). llllpero, rord y cola. a•~n que •l cr-oaa ... 
largo eje~ un efecto ne1J•tivo llObre el pequeflo. Esto .. lleva • 
callo por un -1 aparuaianto entre b-6l09oa ..,rfol69ica.ente 
dif•rwa~ llA• que por un efecto de taullo (302). 

se ba ca.probado que l•• tri-la• autosóaica• son de l•• 
allerraci- ~icaa ú• -• an u. Dentro da •11••• las 
del c~ 16 aon la• llA• frecuentes, pea• • que el uterial 
abort.do .. dificil de detectar an lH priaera• -• del 
embarazo (214,215,211,292). Si la ac e aa ancuentr• incr ... ntada 
- uno o aaboa de eatOll e~•, poaiblwnte la• MCUelleia• 
campnadldu - .. ta "9ldn taabiü ejerzan un efecto alailar al 
de lqh '/ tr¡b, lo que producirla un dHbalance cro90a6aico an el 
producto. Sin embarlJo, lu diferencia• qb entre los boaól09oa 
Cl6-c16' (F~ 17) indicaron que no bay DES entre lae PF y las 
PA. Esto .. apoylldo por el .. tudio de llodriquH y cola. (305). 

Por otra parte, an lH tabla• 30 a 32, .. comparan lu 
frecuencia• obeervadaa por nivel•• de taaaflo (ISCN) de cada 
r..,ión e de lo• croaoaoaaa 1, 9 y 16 entre loa c¡rupos testi90 y 
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pcobl-. lln ute Upo de &MU•i•, •in ..a.argo, 1- ruult.adoa 
- difw.m.. a l• ya ducritos, • u:cepción del c~- t. 
r. 1W9i6n e del cr e•- 1 -tr6 1- nivel .... yores de twl\o. 
l'ara el niYel J, el .. yor porcentaje corrupondió a lu PA, 
aientru que 1- niv•l- 2 y 4 a lH PF (Tabla 30) . r. longitud e 
del cr- 1 wtró valores diferentes: un CJraft porcentaje 
para •l nivel 3 oancierne al 'JZ'Upo probl ... , aientraa que para el 
nivel 2 al 9rupo teati90 (Tabla 31). Lo• aeqaentoa e del 
crwww 16 pr6cti-te DO wtraron Da en ~ frec:uenciu 
pmra cualquier nivel entre • 'JZ'Upo y otro, aunque -laaente doa 
1n4ividuoa de la• PA tuvieron un bloque e de nivel 3 (Tabla 32). 

l'IDc09 autoru han reportado la fl'9CUencia da 1- IDI e por 
nivel•• da taaallo (305) en relación al AH y ain ~allas9oa 
favorabl••· Solaaente al911noa trabajo• •• ban encaainado a 
obtener la incidencia en poblaciones buunas, tales coao la neqra 
(230) y la ca\IC6•ica (233). Zn ute utudio, loa rHultadoa de la 
pruabs da a2 de lu reqionea qb de 1- e:~ 1, t y 16 por 
niv•l•• de taaallo fueron obtenidos. Zn los casoa Cl y Cl6, las 
cifra• d• a2 fueron 5.C2 y 2.51 con una p > o.os, 
~1vaaante. Sato bpUca que no uiste, pmra -ta• reqi-• 
beterocrc.Aticaa, una ms entre lu pmrejas U.t190 y las pmrejH 
con All. •o oa.tante, el valor d• x2 de et fue de 16.69 •i•ndo la 
p < 0.005, por lo que existe una uoplia DES entre las PF y las PA. 

Loa resultados obtenid- con la prueba de x2 por nivel•• de 
i-1\o suqieren que no ni•t• una correlación de la• lonqitud•• 
qb de 109 cr-• 1 y 16 con el AR. Empero, 1- de la req.lón 
tqb - que .. ta M encuentra inti-nt• relacionada con la 
.,.rdida del eabaraao. Tal vea el H')Mnto Ha auy •uacept1ble y 
9•n•r• 9a .. toa croaoaóaicaaent• anormales, debido a un 
entrecruaaaiento dea1911al entre la• ••cuencia• repetitivaa 
contenida• en uta reqióa. Quil:ll una no diayunción .. lleve a 
cabo tan taaprano que no - poaibl• detectarla clinic:aaante. 
cabe Hllalar que, por lo -oa, para •l cro•o- 1 los datoa 
expr ... doa en loa Uaitea de la significancia no escapan de un 
poaibl• efecto •obre el da9arrollo nora.al del individuo, puea los 
niYelu adjudic:adoe incluyen'ranqo• aapli- y no ••Un aju•t.adoa 
pmra eatablecer una asociación entre Pll con alquna patologia, 
aino una incidencia aar ... nte poblacional. 
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En eata población, la cantidad de HC en cada uno de estos 
cr~a parece aer critica. Probable .. nte no es la diferencia 
que ext.ta entre bo-6l09os, sino ús bien la cantidad exce.iva de 

secuencias o de al'JÚll tipo de 89CU•ncia particular incr ... ntada 
en a.boa lo que repercuta, cuantitativa o cualitativa.ente, en la 
reco.binaci6n cro.>smica y, por lo tanto, 9-r• una posible no 
dill)'WICi6n. Zato es, el ri•S9o de AR pa~ a-ntar cuando el 
individuo •• portador de 9randea r99ionea e poeitivas. Tllllbi~ • 
.. plauaible que al~ individuoe con llnicamente una r99i6n i¡b+ 
no neceaari...,.te -~ en ri•S9o de presentar AH y, por el 
contrario, suj•t- con r99iones que posean cantidades llOderadas 
de BC e, pero con concentrecionee aayores de secuencias 
repetitivas particulares, puedan presentar una probabilidad a6a 
•levada de u: conaecutivoa. 

Las Var tienen una incidencia relativaaenta baja en la 
pobleci6n 9-ral y coao allJWIOll infor.aa postulan que no son 
inofensivas, las cual- ae relacionan con la ... rdida repentina 
del eabara&o, el ai9ftificado de ••ta• •• dificil de taaar debido 
a •todo9 no unifor.aa. Por lo anterior, un -nitoreo de loa 
cr -••H polimrfi- del •tarial abort.do aera d• gTan ayuda 
para aclarar tal asociación (293). Adeaas, aicroanoaaliae 
aorfol6'Jicaaente indiatin9Uibl•• pueden ser etiol69icaaente 
diferent .. y al9UftS• de ella• .. r tranalocacionea reales, pero el 
h-61090 que taabi~ t- parte en el intercambio, no puede aer 
identificado (211). 

Debe notaree que la auaencia d• cualquier cllllbio detectable 
• la aptitud repro411ctiva de loa portadores no neceaari ... nte 
contradice a al~ reportee. Bn una .. pecie - el b~re, con 
un alto gTado de ccmpenaaci6n y uito reproductivos, loa u: 
teapra- aimpl-te retardan el •i9Ui•nte eabaraao a tanino 
por uno• cuantos ••••• y aai, pasan inadvertidos cierta• 
anoaaUaa -norea. Por ejeaplo, el radio de S80Jr99ac16n y de 
-rt• fetel son consistente• con la probabilidad de U: de un 
port.dor, el cual .. cerca de dos veces aayor que el d• un no 
port.dor: aun el efecto en •l riesgo reproductivo ••ria el de 
ampliar el p~io de tieapo de 9eneraci6n de loa port.dorea por 
unas cuantas seaanas (299), 
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i. etloloqla de loe A& ba sido de •ucha il1portancia y por 
••o, n11-ron• blpóteala ban tratado de eqilicar co•o loa 
diferente• Al e a nivel •olecular pueden interferir con •l 
-.baraao a Uraino. a-ar y llikalaaar son de la opinión de que 
•l eatado de la r.qi6n e pMlde Hr diferente en padrea portadorea 
J •ua ~lentes. Los U de loe priaeros pueden nr cauaadoe 
por un deabalanca de la 8C en 1- embrionea, o bien, contribuir a 
••paraclon .. croaoa68ica• anormal•• al poner en peli9ro el 
dMarrollo fetal por - •CU911 ,,_,.tlca •truc:tura~• (219,290). 

.. Jaa poetlll.W qiae el incr-to d• BC en loa cr-• 1 
y 9 cercana al can pMlde ori9inar un diaturbio en la aevrevaci6n 
da alCJUllO de •11- durante •l-l• (290) • S.to ... para illlllbir 
la foreaci6n de los qui•••••, la ac e puede prov~car una 
formacidn U.ficiente de lee bivalentn, la cual .. aitua al 
inicio de un11 set¡r99aci6n ~cmica deai911al (45,251). Ahora 
b1-, •i revl- lc¡b+ J 9qb+ muaatran uociacl6n evidente con el 
U, u probable qiae .. ta nte influenciado por aeparado o por una 
intaraci6n cSe llllba• ret¡ioneil que intarf ieran con alvuna actividad 
critica. Be ús, 1- doa lb096109oa pueden act11ar •intri¡ica o 
lndepend~te. Allnque una alta c:orre1aci6n • juatific:ada, 
un efecto -'11 en •ioeia f-lna u dificil de concebir -
una intaraccidll qiae opere en el apareamiento o en la ~aci6n. 
En adici6n, N ba vi•to que - 15' de la• 1111jerea con dos u 
coneacutivos ti- al - un feto cr-6•icaaent• anormal, .. 
infiere que lo• portador•• aon ••• •uaceptibl•• a la no 
dia)'UllC16n •i6tica (l03,l21). 

Pord J t.e9ter, a•u•en que lo• 8JI influyen en la 
~neai• Maculina y f-ina, quili por altaraci6n en la 
llltoeia y/o •i6ai•. Sua Htudio• -traron que c61ulu oon 9qb+ 
• JP, admi• de un n.maro •i911ificativo de c6lulu lliperploidu, 
lncreeentan la probabilidad de una .. 1a HIJ1"99•ci6n •it6tica J.D 
illJ:il, ya que la• fibraa del buao acro•itico eufren llna 
alteraci6n en ••triactura y funcl6n, tria afectar•• la unl6n 
centr~rica. llo ob9tante, no •• deacarta la posibilidad de que 
laa Yar repercutan en la -ioala al reducir la eficacia del 
... reamiento c~ic:o1 o bien, que en cierta• conclicionn 
celular•• enca•lnad•• a una inestabil ldad •itótica puedan 
prediaponer a cambioa en la •ióaia (328). Aai•iallO, otra• 
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inve•ti9acionea .. tablecan que •i el t ... llo qh de en uno da loa 
bo•ólo9oa -autoaóaicoa •• el doble que el del otro, .. 
correlaciona con retardo en l• aaparación oentl'OMrlea. a.to -· 
el c~- con la reglón e .u c¡rande tienda • -parare. ll6a 
tardi ... nte que au h-61090, lo que •U<Ji•re que l• cantidad del 
bloque e repercuta directa•ent• en el control v•nico de la 
disyunción: ..cani- que Hria traacendantal para 9J1Plicar el 
origan de alr¡unaa de la• triaom1aa (329). 

Laa invaatiqaciona• concerniantaa • la rec¡ión d• He e del 
ct -•- Y y 1111 aaociación con el U con.ecutivo aon la• úa 
controveraialea (306-316). 11 hiatogr••• correapondiente al 
9el)Mllto e del ~ Y (Piqura 11) n .. tra qua no bubo DES 

ent:n panj .. t-tlgo y pareja• con AH, a1111que danota una paquefia 
tandencla en l•• aequnda• por tener loa valorea qh ú• elavadoa. 
a.to implica que l• preaenci• de Yqh+ no cauaa infertilidad. 
Al~ infor.ui aaoclan un c~oaa Y lar<¡o con rieac)o de 
aborto recurrente (307-310,316). Alln cuando loa raaultadoa 
contradicen lo anterior. otro• autora• opinan que •xiate una 
lQlllJitud -tabl-lda en relación • la función reproductiva ()14). 

Abara b1•. loa naulbldoa de 1• pruabll •u• de llann-tlbitnay 
- -tr•ron ma •tn lH poblac1onaa de PP y de PA, por lo que 
- uiate tupoco correlac16n alguna entre la l0119itlld da la 
ngldn qlll del c~- Y f p6rdida repentina del abarHo •. 

De lCJ118l -ra. loa n19ultacloa por nivelu'<da tulatlo d• l• 
ngi611 e del c~ Y fueron obtenidos. ta frecuencia dal 
alvel 3 fue uyor ea el 9rupc1 probl-. pero -nor para el nivel 
a (Tllbla JJ). •l nsultado de'l• prueba da x2 del• n1Jlón e del 
et 11- Y flae de 1.1s can una p > o.os. ..to indica que no 
ulatan DES entra el IJnpo de parejaa t .. tl90 y •1 d• parejaa 
prab1-. por lo que la pnaenci• da ... del cr- Y no ea 
causa da 1• falla nproduetiv• en laa pareja• eon AS. 

lleportea en la literatura infonaan tanto de aaoelacionea 
....,.tivH ccmo poaltivH entn el ~ de ilq distal y pareja• 
can AR ('l'abl• 34) • Sato podria deberse • que l• -yori• han aldo 
poco controlado• o conducido• lnadecuadaaante, ya que la 
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iat;erprat.ción de loe 1111 e .. altaaenta subjetiva e influenciad.a 
por detall• •t:odológicos y téenicoa, deade la •labOración da 
las preparaciona• croaoa6aicaa baata la realización da laa 
t*=nicaa da ...Sición. AdaAa, - cuentan con un qrupo control 
aprapi..SO, puesto que • pncieo definirlo en basa a un qrupo con 
fertilidad cmprobada. Por otra parte, aa ba daaoatra~o qua la 
inclusión da parajaa con un feto aalforaado o con un bijo •ano 
edea6• de historia de ~rdida fetal recurrente, •• reporta con 
f~ia, lo cual diflculta laa comparacionaa entre un estudio 
y otro (JOO,J05,J14-J16). 

A pesar de que la variación de Yqb corr-.ponde a la se e, u 
poeilll• que tubi6n exiata variación en la porción de la BC 

prosiaal (J05,Jl4). Al parecer el qrado de contra~ión ••t• 
q•n•ticaaente controlado y laa caracteriaticaa de este 
anroll-ianto eon baredabl... LO• croaoaoaaa J.n W5l preaantan 
par•aetroa distintos, teniando qradoa tridiaencional•• de 
densi~ fibrosa• dependientas de ciclo celular, interaccione• 
con otroe c~• y una ccmpoaición inherente DltA-prot•ina•; 
.. tó ••• - bay una longitud absoluta ••talllacida. Por ello, 
deben.realiaarM lllldici-• objetivaa da lo• c-• en foraa 
eapac:ial para la deterainación de úa liait... La• variaci- JA 
x1tEsl son influenciada• taabi•n por la posición .croaoaóaica 
(declinanta, torcido), .. tado de contracción, aodo de preparación 
y fluctuaci- tintoraal ... Adeúa, el proceeo fotoc)rUico puede 
alterar el taaaftD aparente y la subjetividad del Obaervador que 
-•lü cada alto.is •-ntar el qrado de error (JU) • 

Cllalldo M C011pAran lu frecuencia• de lu lonqitud.. Yqb 
entra l• difer911tea laboratori•, la variación aitótica •• un 
par6aetro a c:onaidarar (J05). Si el taaaAo del c- r fuera 
un factor importante en la falla reproductiva, entonces por •l 
p~ de aalacción natural la 9l'\lpo• •tnicoa con un ::~ 
Y la1r90 (apresado -raal•nta como el indice Y/P ~ l) deNrian 
baberM extinguido, ya qua la• -j•rea nunca babrian sido aptas 
para procrear (Jl5). Contrario a •ato, div•r••• poblaciones 
b- qua port.n un Yqb+, tal•• c090 la judia, italiana y 
.. pal\ola (2:11,240) ul - la hindú y japonesa (236,240), no 
-•tran una aayor ta.a da Al! conaecutivoa. Por ello, aa auqiere 
que la variabilidad del Cl'OllOaoaa Y •• un Pll noraal no ••ociado a 

154 



probl ... • reproductiv09 (305) y H propone qua anta da .-brarlo 
co•o •nonial o anonial •, •• praci•o definir •u taaallo con 
referencia al da la poblac16n 9eneral (J15). 

Aauiimo, •• probable qua un c~ Y qr•nd• en alvunaa 
pareja• con AH no afecta la fertilidad del individuo portador, 
aino la viabilidad del ci9oto; o bien, aunque alqunoa var­
poaa.n cr--.a Y con longitudu •hilar••, ••ta• difieran en 
n natural••• y, por lo tanto, en au COllpOrtamiianto (J16). 

Por otro lado, la influencia da un cremo- Y larqo sobra 
la ~rdida reproductiva .. un ••unto da debata, pu" par- ••r 
una ceractarlatica heredable an cantidad•• reatrin9id•• y 
li•itada •ol ... nta a alqunoa portador•• con Yqh+. (JOt, JlO). 
otros reaultadoa auqiaran qua •l rieaqo da AH •• cerca da doa 
vacaa .. yor en fa•iliaa con un Y larqo (306). En_ au.a, l• 
frecuencia da aeta var en lo• deacandi•nt•• darta taei•n 
infor.aci6n valioH, particulaniante cuando la longitud da Yq 
diatal fuea• d•taniinada en loa abortoa (307, JOI). Exiatan 
evidencia• qua eaqmanto• recollbinantea da DNA repetitivo en la 
reqi6n e tienen bomoloc¡ia con •l DNA autoa6•ico. A peaar da 
iqnorar una po•ible funci6n del DNA repetitivo, tanto 
centrc.6rico como diaperso, •• coherente qua influya en varios 
nivela•, tala• C090 funci6n 9•nica o diferenciaci6n celular (31J). 

se ha vi•to qua loa ac~ntricoa pequallo• y •l croao•o .. Y 
H contraen proporcionalHnta Hnoa durante •itoda, haci•ndo•• 
ua alongados (201). Si ea aai, la• variacionea en longitud 
••rian ••norea qua en lo• d•••• cro•o•o•a•, por lo que la 
observaci6n da un Yqh+ en portador•• •11 un raaqo normal, pero con 
una longitud 6ptlu en cuanto a la funci6n reproductiva. No u 
aventurado poatular que la HC adicional o la carencia da ella 
pudiera afectar el aparea•iento a nivel del hu•o acro•Atico y 
quiar a una aneuploidia (Jl4). Alternativ .. enta, la variaci6n en 
el Y aerta taeHn en la EC, a expensas de ·la cantidad de HC 
(lll). Por ello, eventos te•pranos en al desarrollo o en la 
•eiosis paterna podrian afectar qraveaente la funcionalidad da un 
qen, causando una deficiencia o una duplicación (314). Eata 
~lti ... , es •á• probable que suceda por una aaplificación de una 
secuencia máG que por una translocJción {127,160). 
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Las discrepancias entra mujerea abortadora• y la incidencia 
da U an faaillaa con Yqh+ aiailaraa puedan explicara• por 
dlv•IW09 aacania.oa: a) re.ultado de una alonqación del DllA junto 
con callbio• conforaacionalea qua expliquen la alteración da 
aecuanciaa da lllA aat aapactficaa (316, 330) y b) un afecto de 
posiciOn r.ultado de un raa1Te9lo cra.oaOaico, en al cual loa 
.,._. cercanoa a la BC proxiaal aean daflado• (316). Taabi'6n, ea 
ba postulado que el riH90 de p'6rdida fatal ••U deterainado por 
la integraciOn -1:11111 de lllA viral y no por la cantidad de 
-anciu repetitivas. Sllo axpUca porqu'6 sujetos con otros IDI 
del croaoaoaa r aorfolOc)icaaente aiailarea no presentan una 
biatoria de falla reproductiva recurrrante (309). 

A eata reapecto, la 1nteqraci0n da DHA viral an ·~ aegaanto 
lqb pueda ••r un becho, ya qua la resistencia o susceptibilidad a 
ciartoa virus parece aster t..bi'6n an laa NOR da acroc'6ntricoa. 
r.o anterior aa justifica por lo• dafect09 CC1111J1'6nitot1 qua son 
evantualaanta cauaadoa .1.11 iaam por la inserción viral. !l afecto 
tarat09'6nico resultante puada ser diferente de acuerdo a la 
capacidad 9'6nica a irmunocoapatancia del aabrlón. Aat, eatoa 
factora• puadan aaociaraa a 109 Pll e por vta• IÑltiplea. Taabiú, 
el taaaAo de lu llOll puada tener un •i9"1ficado iaportante en la 
no disyunción da loa acroc'6ntricoa, principalaante, del croao-
21 (92). AlfJUll08 utudioa ban reportado var con dobla MOR qua 
qui&6 aat'6n relacionad•• con riaa90 elevado da triaoata 21 
recJlllar. l'Or lo anterior, aa .. nciona qua 109 croao-• del 
IJrupo D y e son da loa ~ltiaoa an aapararse del plano ecuatorial 
durante la diayunciOn cromoaóaica huaana (331). 

!n eate trabajo, no pudo aar evaluado al 9rado da Pll da loa 
~• ~ntricoe, eatablacar la frecuencia poblacional 
-usa .. xicana y tal va& una asociación con la p'6rdida fetal en 
lea parejas con infertilidad, por lo qua un estudio a fondo ea 
necesario. Poca9 invaati9acionaa al respecto se han realizado an 
ralaciOn con eata patol09la (319) y a pasar de no contar con 
rasultadoe contundentes, no sa descarta la posibilidad de que an 
estas ra9ionas poliaórficaa taabi'6n existan secuencias 
eapaclficaa qua influencien la ae.,r99ación croaosóaica. AdaaAs, 
•• probable que la susceptibilidad a ciertos virus, por 
inte9ración en ta lea zonas, tanto en secuencias al taaente 
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repetitiva• collO llOR, en adición a una poeibl• uplificación de 

alCJUNl• de •ll••• - un -i.- por •l cual los evento9 de no 
di•yunción repercutan en la fertilidad de l .. parejea. 

Pinal••nte, da l•• 21 pareja• ••••inadea con U, 6 
presentaron una lP de l• r91Jión baterocrcmatica del c~- 9 
(21. sn1 (Pil)llra 191 . De ••ta•, 3 correapondiaron a indivicluoa da 
.. xo f-ino y laa otraa 3 a individuos -aculinoa (Tabla 3SI. 
DI el IJxvpo t.st190, llnicamente una par9ja blYo una lP del 
cromo•o•a 9 (4.0•1, corr••pondiante a un individuo de •••o 
r ... nino (Pi.,ura 201: 46,XX,inv(9l(p11q121. 

DI el CJrupo probl- .. obtuvieron laa frecuencia• de loe 
dlferentea tipoa de lP del cromoao.a 9 por nivele• de inveraión 
(Tabla 361, al eeC)Uir eatrictuiente la cla•ificación d• la tabla 
16 (capitulo iv.o.2.c1, donde la mayor frecuencia corr••pondió al 
nivel 1 (•o invaraión: •11. La ta .. da lP del qrupo d• PA fue de 
6/42 individuoe ( 14. 29'1, •ientraa qua aólo hubo un •ujato del 
C)rllpo t .. t190 con lP da la reC)ión 9qh ( 2. HI y qua corraapondió 
al nivel 3 (Bll. Al aplicar la prueba de .Z, loa resultado• 
moetraron un valor de 4.19,p < o.os. Bato d .. u .. tra una clara DES 
entre amboe CJrupo• dentro de la población •••tisa -•icana. 

La ••i•t•ncia de lP en nue•tro ••dio y •l indice de 
asociación con el 1111 en ••t• eatudio .. claro. Del total de 
pareja• analiaadaa con U conaecutivoa, la frecuencia de 
aparición en Ulboe ... oe fue de so• en cada uno, lo que implica 
que un aujato puede tener una IP independient-t• del ... o. A 
pesar de que los dato• -•tran una evidente DIS entre la• 
poblaci- u .. inadaa, laa r91Jione• da HC e de laa PA co11¡1rendan 
un CJrupo muy beterot'neo ele IP da caai todo• loa tipoa. Allboa 

aa..-ctoe anaUticoe ••tabl- que laa IP del c~- t "°" un 
factor cauaal en la producción da vario• de loa AS. 

90 •• sabe a ciencia cierta COllO la• inv(91 •• relacionan 
directa .. nt• con el AH: •• conaideran aparente .. nte Var normalea, 
la• cual•• tienan una frecuencia da 1' en la población CJ•neral 
(289,2901. laparo, •l ri•SCJo da loa portador•• con IP puede 
depender da donde ocurran loa punto• de ruptura, la diatancia de 
eatoa ~lti•o• al cen y la frecuencia de entrecruz .. iento con la 
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lnverai6n. llatoe pueden .. r factores que afecten la foraaci6n d• 
cr- recambinantu. Aal, no .. poaibl• gwraliaar que la• 
1nv(9) - - '/ canalderad.m• =- Pll e nor.al.. (323) • 
.. r_ Mr qua lu IP procedan de un &nce8tro camln: ••tan 
uipli-te distribuidas en la• diferent .. •tnlu '/ paraiten 
di•tillfJllir 90rfol6gic .. ente vario• tipo• de croao•oaa• 
úwertidoa. llOodlead, - que: a) ••ta• no cauNn -lle• 
f~lpicu, b) le proporción de loa d .. cendientu cUnica.ente 
eaorml- debido e an ...u.czuauiento desigual en_la dupllección 
iJlducida • pequella, c) le infertilided en portadore• .. poco 
coalln '/ d) lo• evento• de no di•yunci6n re•ultentee de 
.lnteraoci- de r.gi- e pueden Mr coincidencia (332). 

In •toa individ-, poaibl-nte loa puntos de ruptura J' 
l'9Ulli6n - loa r.ei..nte cr1ticoa. Bato podrla ser el "reaultado 
de diver- .-cani- qua dan cCl90 conMCUencia una variedad de 
falla• reproductiva•, d•bido a un de•balance g•nico en el 
portador o en el cigoto (322). In rulict.d, no •ignifica que lu 
IP que bplican •J'Or cantidad da BC e en la. braaoa cortos uan 
la• que tienen .. yor probabilidad de originar una aparente 
9e1P99acidn deeitual dunnte la divi•i~ celular. r.o anterior -
esplica por lo• re•ultadoa obtenido•, donde el 6nico •ujeto 
teetigo preMnt6 una IP -dia (nivel J), aientra• que tre• 
indivi._ del IJrupo probl- tuvieron una IP -r (nivel 2). 

La funcidn de la 8C e • alln deaconocida y, por lo tanto, el 
•igniflcado biológico de loa Pll e, ... apecial, loa bpllcacloa -
lu IP no - •ra CUll8lldad. lleportu en la literatura inf­
que la relecidn de lu inv(9) con el u con.ecutivo no .. cl•r• 
(ftbla 37). Ba bportant:e recalcar 11119 en la •yorta de loa 
..tudioa no - reall•6 un edecuado an6ll•i• C011PAr•tlvo '/ •lCJUW 
partmetroa a -iderar debieron Mr: 1) la poblacldn nor.al 
equivalente a la -1nada, 2) la población pnltl- con ... uo 
conociaiento de 911 bl•toria allsUtrica J' J) lu pareja• evaluadae 
coao una unidad (291). •o obstante, la aayorla a•ua•n una 
correlaci6n entre lnv(9) J' M. Meua, alguno• upec:toe da la 
~rdida reproductiva en cierta• parejaa portador•• pueden estar 
ligados taabi•n con -lla• croaoa6•ica• (241,259) J' 91lltipl .. 
aalfor.acionee durante el desarrollo eabrionario (251,295). 
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Ea ua, alguno• autorea han reportado que grande• periodo• 
de eaterilidad ae dan con 11ayor frecuencia cuando el portador da 
la inv(t) ea el varón. a.to puede reflejar que anoraaUdadea an 
la eaperaat~nai• o ci9otoa detenido• tnpranamente lleven a 
fertUhaci- no detectable•. Sin eabargo, efectoa dele~~ 
en la eaperaatog611eaia por tranalocacionea balanceada• - ban 
reportado, no aa1 por invaraionea (320) • 

llatudioa del Ml)Mnto tqb con Unción eapecifica 1N9leran la 
exlatencia de actividad 9•nlca durante la priaera divhión 
aeiótica .. ac:uuna (paquiteno) (337). Aaiaiaao, en la profa- del 
ovocito (diploteno), la aaociación de .. terial aicronuclear con 
aeta reglón indica taabl•n actividad 9•nica, dada por la 
foraación da alUIA (331) • Parece aer que una inveraidn o rearreglo 
en el bloq11e tqb puede tener conaecuanciaa en la priMra diviaidn 
aeidtica. Adeúa, alqunoa aapectoa de falla reproductiva quh6 
utmi U9adoa con cr080aoaopat1aa, teles COllO: a) diaainucidn 
cuantitetiva de la eaperaat096naaia, b) riesgo de no diayuncidn 
aeiótica en otros parea croaoadaico• y c) disturbios en la 
ainteaia de ... A durante aeioaia, debido a caabioa aetabdlicoa 
que dan - reaultado .. 1roraaciona cong6nitea. aro obstante, •1 
apareuiento de loa bcmólogoa, sólo ae eatablece llediante la 
foraacldn de inveraionea an aaa (301,320). 

al laa variacionea de taaallo de eataa regiones e •• 
relacionan con puntos de ruptura vulnerablea, alqunaa de •11•• 
pMdell .. r ll6a propenaaa a ruptura y reunión, eapecialaente, laa 
que •• encuentran cercanas a la unión llC•Hc. Tallbi•n, una 
pc19lcidn eapacial propia da la región tqb durante la interfaae 
puede reaultar an ruptura y reunión aimult6nua en ••to• doa 
puntos. Se postula que cuando un entncrusaaiento aeidtico en un 
...,._to invertido or19lna qaaetoa deabalanc:eadoa, la fertilidad 
por •aneuaoaia da recoabinación• puede reflejar detenciones •Y 
t.apranaa del ci9oto, la fertilización peraanece indetect:able y 
las no IRlbeecuentea fertilincionea aiaulan eaterilidad o u no 
detectedoa. A pesar de qua nift9Ul\• aneuaoaia de recoabinacidn -
ba visto en descendiente• de faaili•• con inv(t), tanto en 
-toa C0110 en producto• abortados, •• especula que eate evento 
ea raro o auaente en laa aecuenciaa repetitivas (320). 
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'hbla 25. ~loe f DNY1acidn htandar da lu ~·­
l'OU96rficaa de loa C-• 1, l', !I, !I', 16, 16' • 
Y en loe Grupos da Pareja• Abortadoru (PA) y hA:I•• 
F6rtilu (PF). 

Grvpo Cl Cl' C9 C!I' C16 C16' CY 

-----------------------------------------------------------------¡. 1.1as 1.00I 1.o:n 0.161 0.7'0 0.5!15 º·"' PA 
DI• o.u. 0.121 o.uo 0.167 o.u1 0.12' o.isa 

-----------------------------------------------------------------. -1.u5 0.'36 0.941 0.766 0.675 0.5 .. 0.913 ... 
DS • 0.170 0.137 O.U7 0.110 O.O!l7 O.O!ll 0.11!1 



Ta1Jl11 :?IS. Ran10 de Variación de la Lon11tud Pra..dio de lo" Se,_ntoe de HC C de loa 
Cromoao .. a 1, 9, 18 e Y entre PareJea Abortadoraa v PareJaa Fértil•• por Sexo. 

Crumoftoma FaraJa• Abortadorae PareJaa f6rtllea 

" 
, 

" p 

(0.873-1.4921=0.819• (0.964-1.&121=0.648 (0.911·1.778):0.86& to. 791-l.5821=0.·r91 

I' (0.799-1.2841=0.48& (0. 694-1.193.,=0.499 (U. 6fl3-1. 4f>Ol=O. 787 (0.699-1.2&8):0.&&7 

9 (0.720-1.3421=0.822 (0.772-1.311)=0.539 (0.735-1.3381=0.601 (0.748-1.2021=0.4&4 

o· (0.502-1.174):0.872 (0.453-1.2111=0.758 (0.58b-1.048l~0.483 (0.5(14-0.9901=0.488 

16 (0.52\-1.03&1=0.&14 (0.408-1.096):0.688 (0.484-0.885):0.401 (0.487-0.8611=0.374 

ltl' (0.328-(1.8501=0.&22 (0.335·0.920):0.&86 (0.416·0.7881=0.372 (0.453-0.70&)=0.2&2 

y (0.678-1.2011=0.&23 (0.687-1.458)=0.791 

• ~ Oife1·1111cia d11 loa valoree 11xt.r.,11oe. 



~la 27. Dato. Corr.pcllllll.._ a los Valona da •1, lfa, lt1 f U 
ul - da o, o•, :s, p r 2p da los -..,..ntoa e da c.-. 
Cz 11aea r Dltareaclu antra llOll61ogoa. -------

C1 et• C9 c.• et• C1•' cr Cl-Cl' e9-0' ct•-C1'' 

----------------------------------------------------------------n u 112 42 112 112 42 21 42 42 112 
112 50 50 so so 50 50 25 50 50 50 
u 21'0 2JH nu 2H4 H7ll 21H seo 1872 1145 2097 
m 2118 1H2 1H7 HH 20ff · 207' 541 Z4H un 2H1 
~ º'' 4271 4271 4271 4271 U71 1011 4271 4271 4271 

--------------------------------------------------

Tabla ª'· --.ltlldoa da la ....... - - mna:r. ----------------------
u º' 1 p 3p ----------------------

C1 IH UST -1.•n O.OH 0.105 
C1' .. , HU -Z.145 o.O.a o.oos 
C9 HZ UH -Z.HJ o.ooz O.OOJ 
C9' Ht 1H1 -i.zzz o.ooo o.eoo 
ct• 7U UH -Z.501 O.OH o.ou 
ct•' ... UH -1.tZI o.ozJ o.os. 
cw ZH Jot -1.025 O.lM .. , .. 
C1-cl' un ... ••• J5 O.Hl o.na 
C9-ct' use HZ o.en O.lto O.JM 
C1t-ci•• ... llH -1.ut o.an o.aso ----------------



1'uhla 29. An611a1• da lo• latudlo• al B•t1Mr la RalaclOn entra Het.er-rfi-• de la 
R1!1&16n "qh" de lo• CrOllOBOllH 1, 9 '/ 19 '/ Aborto Hablt\lal (AH). 

Hl1 e 

qh 

l·~h· 

qh 

c¡h 

9qh+ 

.. h 

qh 

qh 

'l'AMAltO 
POBJ..AClOllAL 

!JO PA, 
50 PI' 

180 lnd. ~on AH, 
1ruL ftrt l IH ( 7 l 

20 l'A, 
11 l'JI 

184 lnd. "º" AH. 
16b ind. fflrt.ilee 

110 PA 

56 11 CUll AH. 
lllO 11 fflrtilea 

b4 11 con AH, 
100 11 ftl!rt.llee 

H• PA, 
lf> PI' 

100 PA. 
106 PI' 

:!l PA, 
:.!!> PF 

llUHIRO l>I 
CIWLAS/ 

Pl!RSONA 

2 

7 

l& 

20 

2U·~!fl 

5 

ltl'l'ODO 
DI 

K!tilClOll 

Ob,1ettvo 

Subjetivo 

ObJetivo 

Subj•tivo 

Objetivo 

Objet.1V<t 

Objetivo 

11rrc100 
ll>"TAl>16Tl CO 

"t" 

., 

l'eareon, 
"t," '/ "U" 

'/ 

"U", "t." '/ 
An61.Var. 

"U" 

Antd lail' 
rle V11ri11nza 

"U" '11 "t." 

"U" '11 x2 

R!l.AClON 
INTlll lclRRINClA 

HHC'/AH 

+ 

+ 

+ 

+ 

:.?99 

29'1 

2se. 

300 

301 

302 

303 

304 

1'1>9Hnt.e 
Ket.udlo 

PA = pare,iaa abortador,..,; PI' = ,.,.re,1u t"l.:rtlle"; 11 = 11ujerea; lnd.= 1nd1Yidll08. 



Tabla JO. ~lda de lu rr-nctu d• 1- Hetermorfi­
de 1- ca u-• l y l' entre Pareja• Abortadora• (PA) 
y Planju rvtu- (PP) por ... o. 

~l 

.. 
l l' 

n 
l l' 

lntenedio (JJ 

N 
l ,. 

n 
1 l' 

Grande (4J .. 
l l' 

n 
l l' ·-----·------------------

, ll 
' 11 11 10 ªº ' l 

l 10 4 11 11 ll ªº 7 l l 

4 u • J7 J7 u 40 u 1 a 

htal :as 45 51 53 l a 

,__,.taje (H. 71J (45.0J (H.05J (5J.OJ (2.0J 

Tabla u. c:GllpU1lcida de l .. rr-nct .. de loe BeterG110rf1-

llUW!ino 

r-ino 

Sütotal 

de loe ca u • 9 y 9' entre Pareja• Abonadora• (PAJ 
y tu9j .. Nrtil- (PPJ por SUo. 

1111)' P9qUeAo (1) Peque6o (2) Inter.dio (J) 

PA .. 
9 9• 9 9' 

l 

l 

l 

(l. llJ 

PA 
9 9• 

Pr 
'9 9' 

9 15 11 24 

10 17 H 25 

19 Ja J7 49 

51 16 

(60.71) (16.0) 

PA 
9 9' 

u ' 
11 , 

.. 
9 9' 

7 l 

' 
2J 9 u l 

(31.l) (U.O) 



ftltla H. ~l- .. lu IPl:I 111 lM .. l• .._~1-
.. l• ca 1 H., 16•.-tnl'anju~ 
(MI ., l'an:I• Nftll• , .. 1 ........ 

----------------------------
..., ....... Cll ........ (11 laten9lllo (JI .. .. .. ... M .. ... 16 H• 16 16• 1' H• H H• H H• H H• 

----------------------.-.a.o 6 a u H H ª! u 1 

hmnlno l • l H 17 15 H l 

------------------81JM:otal l H a u ,. JI .. J7 a 

'l'OAl 11 15 71 H a 

l'O-aj• cu.11 cu.01 (M.521 (H.01 (2.Jll 

-----------------------

'hbla n. Clallparacl• .. l• IPl:ec -lu da loa •te-rfl­
del Cr-•w I' eatn Pareja• Abortadoraa (GPI r 
l'U'eju Nrtll• (GTI • ----·---------------------------------

Grupo TeaUgo (ti 

.....-ioca1 u (57.HI (76.0I 

llltenadlo ,,, • (H.OI 

Tot:al 2l 



'f11hla 34. AnllH•le ele lo" l•tudloe "" lllf•rent.e11 Poblnc lone• que llu•l.,ran una Ralaot6n 
entre l• Lon•ltuct de la Re11lón "qh" d11l CroeK•- Y r Aborto Habitual. 

l>lll'lNJCJON 
lllP/GTl 

~ o 1111• AIC:/ 
t1ln Al 

'' o 116• AIC/ 
:? IS 

:i o Me A!C/ 
, :? Al!l~ 

Kn nB1lJu8 AK 
('.') 

•• •' 1114., AEC 

.. "11111" Al!<" 

•. n ~e Al-:\~.' 
\ud. t•nn Hl1 

.l ,, 111h• AV.C/ 
1 1 1 ml\l" 1~; 

;l "'' nU\a.~ AF.<•/ 
11\11 Atl. 

• . , , nui&l Al\l ~, 
:t 111 Alt: t.t l ~; 

TVC:NICA 1'11 
"11111 C:J (111 

Y/20 

Y/P 

Y/F 2 

Y/I' 

Y/l' ~ l 

Y/:?CI 

y¡~· > 

Y/I' 

Y/lt;;p 

"t" 
IP=ll.02111 

"ti" 

.. ... 
1 P<O.Of>I 

... . ~ 
1Yat.et1) 

7 

7 

.. 
X~. Pldl1l•I' 

'11 "t." 
., 

.~ 

llnli l. V111·. 
!P<0.11!1). 

,é~ 
l l'=ll.llllhl 

"ti" 'f X;! 

IP<O.l•!1J 

Jrlll!alllNC: 1 A 
w.L or ou 

Hfl.8 

M.O 

10.ll 

1.0 

19.6 

18.8 

90.6 

0.116 

1.046 

Gf>.4 

f>'f. 14 ( ;¿) 
4~.116 (;i) 

Al.(I 

1.!I 

o.o 

7 

l:U.:! 

0.111 

1.11r.t1 

'/6.11 
;¿4_0 

- ,.,, 
• 

• 

• 
• 

,.,, 

- "" 

• 
.. (7) 

307 

309 

310 

314 

:116 

1•1°el't,nt.•• 
llllt.ucllu 

Ali:l' ;,l,,,,., , •• , t•a.1pont.1h1e1¡,1tl' ,·,11u.•t••·ut.ivuit; 1ai. 111•upt1 pr••l•ltt1M1: l:r': 111·1u>t• t._.,,t.l•"; 1~'-: lnfnnt.fle 
,,;u11111: tnd. lndlv\thaos: Htt-= t'Pt.r11a.•o 11u11t."l; (!O· nlvPI ~·¡uofto: (;..,- nlveJ lntnNM.•dtu. 



t'altla H. al.toda llmpndlactl .. J •••U:ado da loe carlotlpoe da 
l•• Parej.. Allort:adona con una Inv•raldll hrlo6ntrlca 

dalcrn -•· 

1 2 • 41,XY,lmr(t)(p11ql2) 

2• , 41,XX,lnv(t)(p11q12) • 
, 2 • 41,XY,lnv(l)(p11ql2) 

• , • 41,XY,1JIY(t)(p1lq12) 

5 , 41,XX,1nv(t)(p11ql2) • 
' 2 ll,XX,1nv(t)(pl1q12) • 
•• -....1. 
• • .,.,._ dal .....- allorto tavl- an ltljo con ••· Dolll'I. 



'hltla H. rr-1aciaa de loe Dlatintae Tlpoa de tnvera1611 
flarloM!Wlca f'D&" •lftlM de lllftralOn (Yar Tabla 11) 
del C&ll!rl __ _ 

l(U) 2(llill) J(U) .,...,, 5(CI) 

'-------------------------------
H 2 1 

• ·- 11 1 1 1 

, l 2 

15.71 2.JI .. ,, 
------------------------------



Tabla 37. Frecuencia de Inver•ionea Peric•ntricaa de !lqb en 

Pareja• Abortadora• y en Pareja• r•rtile• de la 

Literatura y de E•te Eatudio. 

Parejaa 

Abortadoraa 

et> e•> 

50 21.0 

37 5.4 

H5 2.76 

!1.5 

100 2.0 

110 5.4 

52 5.17 

100 16.14 

21 21.57 

Parejaa 

P•rtUH 

et> e•> 

50 22 .o 

? 

? 

? 

1519 1.3 

100 1.0 

106 9.92 

4.0 

Correlaci6n Referencia (aAo) 

llO 2!16 (1!17!1) 

? 321 (1910) 

? 32!1 (1910) 

SI 330 (1!110) 

? 331 (1910) 

SI 301 (1912) 

SI 302 (1912) 
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Figura l. E•tcuctura Tridi.....:ional de la Pactfcula •centca1 • del 
•ucleos_. con Apcolli...S-nte 146 pb de DllA (5,71. 

Pi'Jllr• 4. llepre .. ntaci6n de la Partfcula •central• con ~. parti­
cipaci6n de la •i•tona 11 l•ucleosoooal (J,7). 



Piqur• 5. Pibr• de Cr .... tin. de 30 .,. de Ancho, la cu.al Posee 6 
8ucleoll09&a por Vuelt• y Org•niaAda en Pormwa Eapir•l 
(._,.,elo del Solenoide) (2). 



Figur• '· E•tructur• Cr0110IM5aica en E•tado De•e•pir•lizado y 
•U Rel.ici6n con las B•ndas (241: 

A. HeterocrOll•tin• Constitutiva Perinucleolar y Pericentro.eric•. 
B. Constricci6n Secundari• del Orq•nizador Nucleolar. 
C. Constricci~n Primaria o Centr&nero. 
O Y E. Principales Bandas y Subandas, las cuales Contienen los -

Genes Informacionales. 
F. Bandas G Claras Donde se Encuentran los Genes Estructurales. 
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Figura 19. Cariotipos Parciales con Inversión Pericentrica de la 

Región 9qh en las Parejas Abortadoras con Tecnica de 

Bandas CBG (Ver Tabla JS). 
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figura 20. Cariotipo de un Individuo de Sexo fenenino del Grupo 

Control con Inversión Pericéntrica nedia de 9qh 

(Nivel J = HI) con Tecnica de Bandas CBG. 
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I.o• HM e •on variaciones morfológicas del cariotipo. Ei:i 
6ato• •• ha vi•to que tienen una frecuencia particular y e•t6n 
distribuidos en lo• diferente• qrupos étnicos. Contienen 
aecuenci•• altaaente repetitiva•, e•pecialaente DNA eat, en 
diver•a• proporcione• para cada reqión c. su coapo•ición 
deaue•tra que •on 1ona• carente• de actividad génica, con 
replicación tard1a y un elevado porcentaje da a•ociación con 
otra• regione• aiailares; no ob•tante, exi•ten alquna• 
excepciones en la diver•idad de la• ••pecie•. 

En las 1Hti•a• d6c•daa, a esto• marcadora• no •• l•• 
con•ideraba con un r••qo iaportante que repercutiera en el 
fenotipo. Sin eabarqo, lo• hallazgo• citogenéticoa y de biolog1a 
aolec:ular han deao•trado que un increaento en le cantidad de HC e 
en alquno• de lo• cro•o•oma• poliaórfico• y d•tórd•n•• en el 
de•arrollo son el re•ultado de un mecani••o coalln, aunque 
pudieran no e•tar relacionado• como causa y efecto, •ino coao 
fenóaeno• coexi•tent••· 

Lo• caabio• cuantit•tivo• en la HC en lo• liait•• del 
ceriotipo noraal •• relacionan con el fenotipo de cada población. 
En este e•tudio, le evaluación de las reqione• poliaórficea fue 
realil:ado por un átodo de .. dición, el toaar en cuenta la 
lonqitud de cada aeqaento qh de loa pares cro•o•ó•ico• 1, 9 y 16 
y del croao•oaa Y. Al parecer lo• aétodoa comparativo•, 
principal .. nte lo• vi•ualea, •on un tanto subjetivos: eapero, los 
resultados exhiben un buen control de calidad de las aedicionea. 

Los antlisia estadisticos de cada reqión qh d .. uestran que: 

1) El auaento en la cantidad de HC e preHnte en los 
croaosoaas 1 de la• PA no •• la cau•a de loa AE consecutivos, ya 
que no existen DES con re•pecto a la• PF. No ob•tante, •• presllJle 
que ciertos individuos pueden presentar con•ecuenciaa deletéreas. 
Esto depende de los valores expresados por las cantidad•• 
variables de HC e, ya que •• encuentran entre lo• l1aites de la 
•ignif icancia estad1stica. 
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2) El increaento en la cantidad de HC e presente en los 
cromosomas 9 de las parejas con AH son causa de aborto 
recurrente, ya que existen aaplias DES en relación con las 
parejas testigo. Esto iaplica que para estos segaentos, 
cantidades elevadas de secuencias repetitivas tienen un efecto 
adverso sobre la aptitud reproductiva del individuo. 

3) La• reqion•• de HC e de los croaosoaas 16 no auestran 
cantidad•• elevadas, a pasar de tener 41na ligera DES dentro de 
los liait•• estadisticos entre un grupo y otro. Por ello, no •• 
posible afiraar que el contenido de secuencia• incr ... ntadas en 
tal•• 6rea• sea el responsable de la p6rdida fetal recurrente, 
sino ai• bien, por •l tipo de secuencias que contiene. 

4) La cantidad de HC e del croaosoaa Y no •• un factor que 
repercuta en la falla reproductiva d• las parejas con AE 
consecutivos. Los valor•• d• la región Yqh de loa varones 
inf6rtil•• y varones sanos no auestra DES evidentes: no obstante, 
no •• descarta la posibilidad que alguna• secuencia• repetitivas 
particular•• si puedan influenciar la p6rdida fetal. 

5) La• diferencias d• cantidad d• HC e entre hoaOlogoa de 
lo• tres par•• croaoaOaicos l, 9 y 16 no son causa de AH. 

6) La presencia de 1111 con IP del cromosoma 9 puad• influir 
directaaente en la p6rdida repentina del eabarazo. se exhiban DES 
en sus frecuencia• entre el grupo de PF y PA. Sin embargo, todo 
dspende de donde ocurran los punto• de ruptura, ya que sOlo 
algunos sitio• son vulnerable• y pudiera ••r que sean loa que 
realaente repercutan en esta patoloqia. Esto •• justifica debi~o 
a que sOlo un individuo del 9rupo testigo tuvo una IP aedia 
(nivel 3), aientras que tres individuos del 9rupo probl••• 
presentaron una IP aenor (nivel 2). 

Por lo anterior, •• asuae que los PM e son entidad•• que 
pueden repercutir en la fertilidad d• las parejas, aunque la 
cantidad de HC y tipo de secuencia• en cada re9iOn poliaOrfica 
par•c•ria ••r critica. Adeaia, el efecto no •• tanto por la 
diferen.cia que exista entre hoaOlogos, sino ai• bien por las 
•l•vadaa concentraciones de secuencias contenidas en ••tas &onas 
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o alqún tipo da Hcuancia particular qua datani1na, c:ualiUtiva o 
c:uantiUtiv-nta, •l riaago d• pr ... nUr aborto racurranta an •l 
individuo portador. Da i'JUal -r•, •l'JWI09 puntoa da niptra '/ 
rauni6n an donda ocurran la• invaraionaa aon quia6 
traacandant•l•• para producir loa Al conaacutivoa '//O, 
probabl-nta, loa productos .. 1ror.adoa. 

Sa poaibla qua la praHncia d• IDI puada intarfarir con la 
diviai6n celular '/ venerar datactoa an al daaarrollo por varios 
macani..,.. latos ·,uu- pueden Hr al raaultado da un ·e.ato 
v•nico, una autaci6n an al aitio da ruptura o paquafta• 
duplicacion•• o dalacionaa. La praaancia d• 9rand•• Ar••• 
betarocra.6tica• carean•• al can puada producir diaturbioa an la 
•avrav•ci6n da loa cremoso.... La• Var -nora• tallbi•n puadan 
intlu•nciar la aavravaci6n por v1a aiailar. 

Por otro lado, loa IDI C alCJU118a vacaa puaden Hr un tactor 
traacandantal d• loa datactoa con9•nito• Lo• aacani••o• 
propuaato• aon a61o conjaturaa y dificil•• d• verificar. La 
aapaciticidad da la diatribuci6n da loa difarantes DNA .. t puada 
tanar una tunci6n an al reconociaianto de proceaoa de 
recollbinaci6n croaoa6aica y puedan ••r cr1t1~0• para el 
aparaaalanto antre boa6l09oa duranta aeio•1•, aitoai• o 
intarfaH. On antracruauiento de•ilJUal antra hO.Ol090• duranta 
.. 1oai• o aitoaia puada genarar croaoaoaas con cantidad•• aayor .. 
o aanorea de HC y avantoa •i•ilar.. da recollbi naci6n puedan 
•ucad•r entre regionaa boa6l09aa y no hoa6l09a• Tal•• evantoa, 
puedan relacionarH con la aposici6n de secuanc1aa palindr6aicaa 
y ocurrir durante la replicaci6n d•l DMA: tallb1en en c•lulas 
9-'ticaa, aon en donde potencialaante pueden oroq1narH IDI. 

In una vran veriadad de planta• y aniaal••. la reCOllbinac16n 
.. 16tlca •• raducida en la IC que yaca an la vac1ndad de 1• HC. 

Pero, por otro lado, la preHncia da HC ad1c1ona1 an un a61o 
croaoaoaa puad• incr-ntar lo• valorea de racOllb1naci6n de la• 
regiona• aledaftaa da IC en otro• croao•Oll'la· 11 can tnbi•n pueda 
••r 9rava-nte afactado al reducir tal racollbinaci6n an la IC 
adyacanta y esta •facto podria llOdificarH •• la distancia de 
asta dltiaa al can •• altarada por una IP. 
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i:.s variaciones de la Re e parecen ser un rasqo general, no 
8610 en el blmanO aino tallbiü en loa dea4• eucariontu. se ba 
utalllecido, por un modelo de ICll, que uta variabilidad e• aAa 
f~ f1Qe lu tranal-ciones en lu poblaciones naturalea. 
Celule• tretade• con IDIC ~tran aueho 94• ICH, en relación al 
eeglllellto e, que intercambioe intercra.oaóaicos. Aunque raro•, 
.. to. '1lt1- ocurren '/ explicarian la dispareión de secuenciu 
~itiwu o de 1111 lllA aat partiC\llar en diferentes cromo-• 
de un carlotlpo. Al.,_a -ldencias citoq9Mt1ca• . '/ -leculares 
llClpOrtan la ldea de que 109 llM e ruultan de un intercuibio 
deailJ'IAl de ~le cadena durante la replicación. Aai, los llM aon 
tolerado• sin conaecuenclaa fenotipicaa. Varia• de estas 
-ncia• - - inteNisparaas, reconocidaa por enalaaa de 
reatricción, a intel'Yalo• re9ularea de la ••truc~ura del 
nucleoao ... Eataa, podrian •ediar el ••1 entrecruaa•iento '/ 
r .. ultar en cantidedea veria))lea de HC '/ de DlfA aat. 

En o~i- inferiores (Drpaopbila •P·) , alteracionaa en 
la cantidad de BC no aol-te influencian lea propiedades de 
recollbinación, aino taui•n alteran el potencial de 
entrecrusaaiento de· ot~ ~·· Eatoa .-cani- podrlan 
praporci-r una fuersa aalectiva suficiente para la pr-ncia de 
loe • en -tidn. .. ha ClbMrvado que C090 la cantidad de llC 
centro•6rica •• reducida, taüi6n lo ea la frecuencia de 
recoebinacion de la llC proxlaal cercana a la• r99ione• c. Loe 1111 
e, entonces, repercuten en el aparato .. iótico y/o •itótico '/ tal 
vas taft9an una importante adaptación evolutiva de las secuencia• 
que los contienen. Sn diferentes especie• con cariotipoa 
abilar .. , la falta de divereidad evolutiva ae asocia con la 
_ .. cantidad de BC. ••ta \lltlaa, tiende aparentaaente a ayudar 
a la .. peciac:iCln, aunque puede al •ia- tiempo prov .. r cambi­
c~icoe en ~lula• --6tlcas con conaecuencla• delet6reaa. 

Aai•l-, una hplicación directa no upecifica de loa • 
puede .. r su eventual influencia sobre loa p~• .. ta))ólicoa, 
(pr- e9brionarloa) , asi co.o la evidencia de inestabilidad 
cro•o•ó•ica innete, en adición a la suaceptibilided por el 
auiente determinante. Ta•bi6n, ea posible que •atoa puedan 
repercutir a varloa niveles, tales co•o auaceptibilidad, 
ruiatencia y/o capacidad de i~tegración para ciertos virus. 
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calle MAalar qua ba•~ no raali&ar mtodoe 116• uniftcacloe de 
c:uantific:ac16n r .. t:adi•tico. de lOll M9MfttGe de llC e, no .. 
poclr6 eRabl-r un criterio acertado pan conelaci- ,. e. f 
i. ~la de M. Para ello, .. requeruia de la 01"9U1laacldll 
de talleres - donde .. definan loe pera.uo. en wutlon. 

aa po11iltle que • un tubaro no muy lejano, con los 8dalaato. 
en biol09la •1-ler r la elucidacidll del ~ bimano, .. 
~na ia. -lea, lu prapiedadM fl91c:as r q1aialc:as, ul 
- lU fWICl- de .. ta. "91- poll96rflc&•. lato Hri de 
gran •:ruda para aclarar la uociacl6n de .. ca. Var - all)Wlll 
enfenedad, especla1-te, con la si'rdida repent.lna del abaraao. 
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r- lolS-rn- ca wÑlll- son variaciones -rfol69ic:as 
de un cariotipo "I - encuentran con fr11C11encla en la poblacidn, 
loa cual• M Olleerv.dNl q11e no t.nian rapercua16n all¡WI& llObn el 
re~ipo. Sin 911bar<Jo, - bll vl•to que no son variacl- •ln 
Hntldo r .,.-- afectar el deArrollo nonial del 1nd1v1duo, 
prlncJ.palmnte, - el rl...,o de aborto babltual. 

Para confirmar ..U blllla1190, •• eatlldlaron :n pareja• con 
•bOrto r9CUrrellte "I r-ron cmparadH con un 9l'UPO ele 25 parajH 
tertU•. A8baa del •1- grupo •tnico, aa sujetaron a laa •1-• 
oondici- aetodol69ic:as y laa preparacl- cro.oadelc:as .. 
r••liaaron a partir de c:ultivoa de linfocito• d~ aan9re 
par l Hrlca para la deterainacldft de loa poU11arf1- ele 1-

-·~•- 1, t, 16 • 'f por la ~lea ele banda• CllG. 

tos rMUl~ de llllboe grupos .. CC111P11raron con la prueba 
•u• ele llann-llblt:nef y N encontr6 que lo• e~• 1, Y y la• 
t rea diferencia• entre boa6lo9oa no aoatraron diferencia• 
aiqnlticativea. llO ob9t.nte, loa e~• 1', 1, t•, 16 y 1'' 
a 1 -traron diferencia• algnificativaa en la diatribuc16n de 
ellbos qrupoa (p < 0.05). a.1ai-, loa renlt:adoe d• le pruebe de 
•' de laa frite:Uenci .. por nivelea ele taaafto fueron obtenidos. No 
~•1atieron difennciaa algnlticativaa para las reglonea c¡h de loa 
·-a 1, 16 e Yr en CUlblo, para la reqidn qb elel e~ 

• al la bllbo (p < 0.005). Adllllaa, - obtuvieron las tncuencla• 
~· lo• tipos de 1nvars16n peric•ntrlca del croaoaoaa 9 y 
aostraron .-.va.ente dlterancla• aignlficatlvaa entra el grupo da 
pareja• llbortadoraa (14.2tt) r ele parajaa t•rtil• (2.0t). 

U• regi- • de loe c~• 1, 11 • 'f 'I lu tras 
diferencia• entre hoa6lo9oa no ae relacionan con la ~rdlda 
repentina 4•1 eabaraao. lapero, la ra9i6n qh e lnveral6n 
parl~ntrlca del ~ 9 - aaocian eatrachaaante con el 
r1esgo de aborto babitual. Za probebla que cantidad•• elevada• da 
aecuenciaa o de un tipo de MCUencla particular, aai c090 puntoa 
d• ruptura "I raunl6n crlticoa an eataa zona•, perturbe la 
••9re9aci6n croaoaóalca y, por lo tanto, ganare loa aborto• 
aapon~neos y/o productoa aalforwadoa en la• par•:l••· 
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