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RESUMEN: En el presente trabajo se analizaron los resultados de estudios cromosómicos
realizados a 452 pacientes, remitidos al laboratorio de Citogenética del Centro Nacional de Genética
Médica por fallas reproductivas, los cuales se clasificaron en 7 grupos de acuerdo con el criterio de
indicación. Para la obtención del cariotipo se utilizó la técnica de cultivo de linfocitos. Fueron
detectadas 13 aberraciones cromosómicas para una frecuencia de 2,9 %. De éstas, 5 casos con
mosaicos del X (1,11 %), 4 casos con translocaciones Robertsonianas (0,88 %), 2 casos con
translocaciones balanceadas (0,44 %) y 2 casos con mosaicos de marcadores no identificados (0,44 %).
Se discuten los resultados en relación con los criterios de indicación de estos estudios y los reportes
de la literatura.

Descriptores DeCS: ABORTO HABITUAL/genética; INFERTILIDAD/genética; ANOMALIAS CROMOSOMICA;
ABERRACIONES CROMOSOMICAS; TRANSLOCACION (GENETICA).
Se sabe que como mínimo del 12 a 15 %
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de todas las concepciones identificad
terminan en aborto espontáneo. Los es
dios de la cifra de pérdida preclínica de
embarazo sugieren una incidencia aún m
yor, que va de 22 a 33 %.1-3

Las fallas reproductivas constituye
un importante capítulo de estudio de 
Genética Médica. Incluidas en los defecto
genéticos, que explican una parte de ella
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más altas las anomalías cromosómica
como causa de infertilidad y de pérdidas d
embarazos, que incluyen óbito fetal y abor
tos espontáneos; estos últimos son alred
dor del 50 %.4

Diversos investigadores coinciden en
que las parejas que presentan abortos e
pontáneos recurrentes, niños previos co
malformaciones múltiples y/o muertes fetales
Jefa del
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t ienen una alta frecuencia de
reordenamientos cromosómicos balan
ceados.5-8

En el presente trabajo nos proponemo
relacionar las frecuencias y tipos de defec
tos cromosómicos con el motivo de indica
ción de su falla reproductiva, encontrado
en 452 pacientes remitidos a nuestro  serv
cio  para  estudio  citogenético  en  el perío
do 1988-1992.

Métodos

Se analizaron los resultados cito
genéticos de 452 pacientes, remitidos po
los Especialistas de Genética de ciudad d
La Habana, Habana y Pinar del Río, 169 fue
ron parejas y 114 individuos y se clasifica
ron en 7 grupos atendiendo al motivo d
indicación:

− Un aborto espontáneo.
− Dos o más abortos espóntaneos.
− Abortos espontáneos y óbitos fetales.
20

TABLA 1. Frecuencia de aberraciones cromosóm
-

− Abortos espontáneos y feto multi
malformado.

− Óbitos fetales.
− Feto multimalformado.
− Infertilidad.

En todos los casos se realizó el an
lisis de 11 metafases GTG para la detecc
de aberraciones cromosómicas (ac) en
neas únicas y 30 o más en casos 
mosaicismos, previo cultivo de linfocitos ut
lizando microtécnica sin suero exógeno y
un nivel de resolución de 500 - 800 banda

Resultados

En las tablas 1 y 2 se exponen las fr
cuencias y hallazgos cromosómicos enco
trados de acuerdo con los grupos estab
cidos.

Para un total de 452 pacientes fueron d
tectadas 13 ac, correspondiente a 2,9 %. Co
se observa en la tabla 1, las frecuencias de a
las parejas y en los individuos fueron similar
(4,73  y 4,38 %, respectivamente).
icas detectadas en parejas e individuos con problemas

reproductivos

                               Parejas                              Individuos                                     Totales
               No. de    No. de      % de      No. de        No. de      % de        No. de         No. de       % de
Grupos    parejas   aberrac.   aberrac.  individuos   aberrac.    aberrac.    individuos   aberrac.   aberrac.

I 6 1 16,6 6 0 0 18 1 5,55
II 117 6 5,13 69 4 5,12 303 10 3,30
III 4 0 0 8 0 0 16 0 0
IV 4 0 0 3 0 0 11 0 0
V 14 0 0 8 0 0 36 0 0
VI 18 0 0 10 0 0 46 0 0
VII 6 1 16 10 1 10 22 2 9,09

Total 169 8 4,73 114 5 4,38 452 13 2,90
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El grupo II resultó ser el más numero
so; en él se obtuvo una frecuencia de 
inferior a la de los grupos I y VII en las
parejas y al VII en los individuos.

En los grupos III, IV, V y VI no se re-
porta ningún hallazgo cromosómico. Resu
ta notable que para el criterio de indicació
de infertilidad (grupo VII) se obtuvo la ma-
yor frecuencia (9,09 %) de alteracione
cromosómicas, seguido por los grupos I 
II (5,55  y 3,30 %, respectivamente).

Dentro de las 8 ac detectadas en l
parejas, hubo una notable diferencia co
relación al sexo, pues 7 fueron encontrad
en hembras y 1 en varones.

Como se observa en la tabla 2, las a
más frecuentes fueron los mosaicos del 
(5 casos - 1,11 %), les siguen la
translocaciones Robertsonianas (4 caso
0,88 %) y finalmente las translocacione
balanceadas y los mosaicos de marcado
no identificados (2 casos - 0,44 % cada uno
Dentro de las variantes normales se obt
vieron 8 casos con inversión del 9 para un
frecuencia de 1,77 %.

TABLA 2. Aberraciones cromosómicas encon
tradas

Grupos            Aberraciones cromosómicas

I 45,XX,t(13;14)

II 46,XX,t(2q;7q)
46,XY,t(11q;22q)
45,XX,t(13q;15q)
45,XY,t(13q;21q)
45,XY,t(14q;22q)
45,X/46,XX (3 casos)
46,XX/47,XX,+ marc.
46,XX/47,XY,+ marc.

VII 45,X/46,XX
45,X/46,XX/49,XXXXX

Como vemos, 10 de los hallazgo
cromosómicos se corresponden con el gr
po II; 2 con el grupo VII y 1 con el grupo I.
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En el grupo VII identificamos 2 casos
de mosaicismos del X.

Dentro de los hallazgos cromosómico
detectados, el cromosoma 13 resultó s
el más involucrado, seguido por el cro
mosoma X.

Discusión

Orozco et al. en 1 347 pacientes estu
diados por fallas reproductivas, reportaro
una frecuencia de ac de 2,2 %. Por otra pa
te, en un estudio realizado en nuestro pa
por Quiñones et al. en 562 parejas con ante
cedentes de abortos espontáneos y pér
das fetales recurrentes, se observó una f
cuencia de ac de 3,02 %.

La frecuencia encontrada en nuestr
estudio coincide con lo reportado en la lite
ratura médica.9,10

Es lógico que la frecuencia de ac en la
parejas y en los individuos con historia d
falla reproductiva sea similar, porque la in
dicación del estudio en los individuos deb
haberse polarizado hacia el miembro de 
pareja con mayor criterio para la realizació
del cariotipo.

En el grupo II se esperaba una frecue
cia más alta de ac, esto está en relación c
la rigurosidad de la indicación del estudi
cromosómico, sin descartar previament
otras causas de abortos espontáneos co
factores endocrinos ginecológicos 
inmunológicos fundamentalmente.

En el grupo I de las parejas se observ
una frecuencia elevada. En nuestro estud
constituyó un grupo pequeño, por lo qu
la alta frecuencia obtenida está dada po
que la indicación del criotipo con un aborto
se apoyó en criterios de antecedentes fam
liares.

A pesar de que en el grupo VII sólo
fueron estudiados 16 pacientes, se obt
vieron los porcentajes mayores de ac (9,09 %
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lo cual corrobora lo planteado en la literat
ra médica.11

En los grupos III, IV, V y VI, los cuales
presentan fuertes criterios para la indic
ción de estudios cromosómicos, no fuer
encontradas alteraciones cromosómicas
cual no coincide con lo reportado por otr
autores, esto puede estar relacionado 
la cantidad de pacientes estudiados en nu
tros grupos que no nos permite la obte
ción de resultados esperados. Por otra p
te, habría que descartar mediante otro t
de estudio la presencia de mosaicism
gonadales, ya que en material abortivo s
muy frecuentes las alteracione
cromosómicas.4,9,12

La diferencia existente en la cantida
de ac entre hembras y varones coincide c
lo reportado en la literatura médica y pue
ser explicado por un efecto de selecci
gamética preconcepcional en varones p
tadores de rearreglos balanceados.15,16

La presencia de 5 casos con mosaic
del X como la ac más frecuente encontra
en nuestro estudio, confirma que ésta co
tituye la causa más frecuente de fall
reproductivas, dada fundamentalmente p
la presencia de determinados grados 
disgenesias gonadales e hipoplasi
genitales.13

Husslein et al. reportan una frecuenci
de translocaciones balanceadas de 3,6 %,
otra parte, Quiñones  reporta 2 % en estu
dios similares. En nuestro estudio se ob
vo 1,32 %.9,14

En nuestro trabajo el porcentaje obt
nido de la variante normal inversión del 
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resulta alto en relación con lo reportado p
Husslein et al. que obtuvieron 0,7 %, est
puede estar en relación con el tama
muestral. Otros autores plantean frecue
cias más altas (3 %) en reportes de abor
espontáneos. Estudios más profundos 
éstas son necesarios para definir la relac
causal que existe entre variante y las fal
reproductivas.8,14

La mayor cantidad de hallazgo
cromosómicos fue encontrada en el grupo
lo que confirma que 2 o más abortos espo
táneos aportan criterios suficientes pa
indicación de estudios cromosómicos.

Existe una elevada incidencia de a
sexuales en parejas con infertilidad, don
se plantean mosaicismos del X como la s
gunda causa citogenética en este tipo 
falla reproductiva. Lo antes expuesto 
corrobora en nuestro estudio con el hallaz
de 2 casos con este tipo de mosaicismo.11,13

De forma general, en nuestro trabajo
frecuencia total de ac se comporta simila
otros estudios, lo que no es así con 
translocaciones, para las cuales se ob
vieron frecuencias inferiores a lo report
do, lo cual está compensado por la alta f
cuencia de los mosaicos del X detectad
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SUMMARY: The results of the chromosomal studies conducted among 452 patients who
were referred to the Cytogenetics Laboratory of the National Center of Medical Genetics due to
reproductive failures are analyzed in this paper. These individuals were classified into 7 groups
according to the indication. The lymphocyte culture technique was used to obtain the karyotype.
13 chromosome aberrations were found for a frequency of 2.9 %. There were 5 cases with mosaics
of the X chromosome (1.11 %), 4 with Robertsonian translocations (0.88 %), 2 with balanced



translocations (0.44 %), and 2 with mosaics of nonidentified markers (0.44 %). Results are discussed
in connection with the criteria used for indicating these studies and with literature reports.

Subject headings: ABORTION, HABITUAL/genetics; INFERTILITY/genetics; CHROMOSOME
ABNORMALITIES; CHROMOSOME ABERRATIONS; TRANSLOCATION (GENETICS).
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