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INTRODUCCION 

La alta tasa de abortos espontá
neos, la prematurez y la mortalidad 
perinatal que en nuestro medio es la 
tercera causa de muerte, determinan 
el interés por las disciplinas médicas 
que ayudan en el diagnóstico de las 
enfermedades genéticas . 

El avance tecnológico pone a nues
tro alcance medios de diagnóstico de 
los cuales se carecía hace solo diez 
años y que nos sirven para prevenir, 
descubrir o complementar el diag
nóstico de muchas enfermedades . 
Desafortunadamente todavía los clíni
cos y los geneticistas no se entienden 
en un lenguaje común y aunque los 
labo ratorios de citogenética no son 
ta n · complicados como parecieran, 
aún no están al alcance de todos . 

Se quiere presentar la casuística 
acum ulada durante un período de 4 
años en el laboratorio de citogenéti
ca de la Facultad de Medicina de la 
Universidad del Valle . 

Material y Métodos 

Los casos clínicos fueron remitidos 
espontánea y principalmente en su 
orden por médicos del Hospital Uni
versitario, del Instituto Colombiano 
de Seguros Sociales y de clientela pri
vada. 

La mayoría de los pacientes fue es
tudiada por cultivo de un sólo tejido: 
leucocitos, tomados de sangre perifé
rica heparinizada , y sembrados con 
fitohemoaglutinina P en medio TC 
199, utilizando el método de Moor
head ( . ), médula ósea y tejidos em
brionarios por los métodos descritos 
previamente (2) . 

Se practicó recuento de por Jo me
nos 30 metafases y se tomó fotogra
fía de los casos más representativos . 
Los cromosomas fueron clasificados 
según el sistema Den ver ( 3). 

Del total de las muestras el 6 .. % 
llegó contaminado. En el 16.7% de 
tejidos sembrados el crecimiento fue 
pobre y el número de metafases in
suficiente. ( Cuadro N~ 1 ) . 

Una tercera parte de las muestras 
sembradas y que permitieron estudio, 
presentaron alg-n tipo de anormali
dad. 

Resultados 

Como era de esperar, por la alta 
incidencia que tiene en relación con 
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LABORATORÍO DE CiTOGENÉTÍCA 
FACULTAD DE MED.ICiNA: UNiVERSIDAD DEL VALLE. 

ANÁLisis CROMOSÓMiCO DE 294 CASOS ESTUDÍADOS 
' EN EL PERIODO DE 1.965 a 1.969 

MATERÍAL ENViADO AL LABORATORIO NÚMERO O/o 

MUESTRAS TOMADAS 294 100.0 
CARIOTIPOS NORMALES 168 , 57.1 

CARIOTIPOS ANORMALES 59 20.1 

MUESTRAS CONTAMINADAS 18 6.1 
NO CRECIERON 49 16.7 

DIAGNÓSTÍCO CiTOGENÉTico 
TRÍSOMÍAS AUTOSÓMÍCOS. ( 6-0- Ph) 30 

9 TRISOMIAS SEXUALES. ( XXY) 
MONOSONiAS SEXUALES. (xo) 13 

1 

2 
4 

TRASLOCACio'N. (21-22 /15) 
DELECiÓN. . ., (e-x) 
ENDO-REOUPLICACION. 

TOTAL 59 
CUADRO N~ 1 

otras entidades, el número mayor de 
casos enviados fue de mongolismo o 
síndrome de Down. En orden descen
dente de número y también de acuer
do con la incidencia real con que es
te tipo de anormalidades se presen
tan en poblaciones vivas , · aparecen 
los síndromes de disgenesias gonada
les femenina y masculina . Estas tres 
entidades, mongolismo, síndrome de 
Turner y Klinefelter, agrupan aproxi 
madamente el 80% de los casos. Con 
una incidencia mucho menor se ob
servaron otras anomalías cromosómi
cas. 

La aberración cromosómica del sín
drome de Down es la trisomía 21-22 

a la que se atribuye fundamentalmen
te como causa la no disyunción meió
tica ( 26é y menos frecuentemente se 
encuentra asociada a la translocación 
13-15, 16-18, 19-20 y 21-22. Todos 
los investigadores coinciden en que la 
edad avanzada materna dá mayores 
posibilidades de tener hijos mongóli
cos. 

El número mayor de pacientes fué 
remtiido con la impresión clínica de 
mongolismo, pero una quinta parte 
de ellos presentó cariotipos normales. 
En un caso se demostró la presencia 
de una translocación G/0. En reali
dad, las indicaciones fundamentales 
del estudio citogenético en el síndro-



Vol. XXI 
N9 2 

DIAGNOSTICO CITOGENETICO EN GINECOLOGIA Y OBSTETRICIA 185 

me de Down van dirigidas a aclarar 
el diagnóstico de recién nacido o a 
determinar en aquellos casos nacidos 
de madre joven o con historia fami
liar positiva, la presencia de translo
caciones que modifica radicalmente 
el pronóstico para futuros hijos. 

En el Cuadro N~ 2 se incluye un 
cariotipo representativo de una trans
locación D/ G y una trisomía G en un 
individuo femenino. 

No hemos encontrado hasta ahora 
ninguna otra de las translocaciones 
descritas en la literatura (34. 

Posiblemente a causa de la mayor 
incidencia de los síndromes XO y 
XXY, estos dos ocupan el segundo 
lugar en nuestra casuística. 

Se estima que en el estudio citoge
nético el cariotipo presenta la mono
somía 45XO en el 8 % de los casos 
( 5). El cariotipo puede variar desde 
la tri somía XXX ( 7) o aumentar el 
número de X como XXXX (8), 
XXXXX (9). También se pueden en
contrar mosaicismos del tipo XX/XO 
( 1 O), XO /XY ( 11 ) ( 12), XX /XXY 
( 13) XO/XX / XXX ( 14 ). 

SÍNDROME DE DOWN-TRÍSOMÍA 21 :- ESTUDiO DE 38 CA
SOS CON SOSPECHA CLÍNiCA DE MONGOL.ISMO. 

CARÍOTiPO NÚMERO o/o 
NORMAL. 8 21.0 . , 
TRISOMIA 21. 28 73.8 
TRANSLOCACiÓN 21-15 1 2.6 -, 
MONOSOMIA -15 xO 1 2.6 
TOTAL 38 100.0 

36-
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CUADRO N~ 2 
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Sobre 11 casos estudiados con el 
diagnóstico el ínico de disgenesia go
nadal el total mostró cariotipos nor
males, 7 de los cuales han sido re
portados previamente ( 35) . 

El resto demostró un cariotipo 46 
XO excepto uno de ellos que fue en
viado por reta rdo en crecimiento en 
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el cual se demostró una deleción o 
pérdida del cromosoma X. La croma
tina de este paciente era de menor 
tamaño que el de los controles . 

En el Cuadro N? 3, se muestran 
dos cariotipos representativos de es
tos casos. 

DiSGENESiA GONADAL- S. DE TURNER: ES-. , . 
TUOIO CROMOSOMICO DE 23 CASOS. 

SOSPECHA CLÍNÍCA CARIOTIPO N! CASOS 
DiSGENESÍA GONADAL. 46 )()( 11 
S. DE TURNER. 45 xO 10 
MONGOLiSMO. 45 xO 1 
RETARDO EN CRECiMiENTO 46 Xx 1 

' ' ~~ lt ;¡ ¡¡ ' ti u' TURNER 
1 2 3 4 ~ B A 

¡¡ ;¡ ,¡ ;¡ ¡¡.¡¡ '' ¡ .i ' 
t! \ 1 11 I' 

1 • • .. 5 

+ X ,, 111111> ., . 
•• •• • -•2 •• .. 

. 4 ., A E •• 13 14 15 IG l l 18 .. .... .. . , • 
IS ... IS ... ,? ,. , 6 J 

,1 :¡ •• , . .. "'. . .. ... -:u '1l. 
19 20 21 " 'º n 

CUADRO N~ 3 

En la disgenesia gonadal masculi
na conocida como Síndrome de Kli
nefelter, se aprecia la presencia de 
47 cromosomas con una asociación 
de XXY ( 13-15) típica. El OY parece 
ser únicamente teórico y no viable, 

XXXY ( 16) XXXXY ( 17) XXYY ( 19) 
XXXYY (20), o presentar mosaicis
mos del XY /XXY ( 21 ) XY /XXY /XXX 
XXXXY (22). 

De 18 casos enviados con sospecha 
clínica de Klinefelter (Cuadro N? 4) , 
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KLiNE FELTER :- ESTuoio DE 18 CASOS CON HiP060NA· 
OÍSMO GENiTAL MASCULiNO. 

CARIOTiPO NÓMERO º'º 46 xy 8 44.4 

47 xxy 9 so.o 

OUPLiCACiÓN 1 5.6 
TOTAL 18 100.0 

---·---.... .--- B ____, 

1111111,11 
1 2 3 4 S _____ ..,e _____ _ 

I"""-º-.. ~ .... 
13 14 15 

,,__E---., 
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,..._G--. 
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_f:_ 

•••• 
1~ 1'0 21 2, 

CUADRO N~ 4 

uno presentó endo-reduplicaciones en 
más del 50% de las células estudia
das, interpretadas con su médico, co
mo causadas posiblemente por excesi
va irradiación en múltiples estudios 
radiográficos . Desafortunadamente fué 
imposible seguir el estudio de este 
caso. 

En 9 casos se encontró un carioti 
po 47 XXY . 

La dificultad en la asignación del 
sexo que puede ocurrir por hermafro
ditismo verdadero, pseudo-hermafro
ditismo verdadero o inducido y el 

síndrome adrenogenital, se puede 
presentar en el momento del naci
miento del niño o tardíamente y trae 
ser ios problemas al Obstetra y a la 
familia. 

La cromatina sexual y el análisis 
cromosómico, cuando el sexo gona
dal no es evidente, puede ayudar en 
el diagnóstico. 

En el Cuadro N? 5, aparecen 12 ca
sos en los cuales hubo dificultad en 
la asignación del sexo y la mitad de 
el los correspondió a pseudohermafro
ditismo femenino y el resto al mas-
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DíFfCULTAD CLÍNiCA EN ASiGNACÍÓN DE SEXO 7" ESTUDiO 
. , . 

CITOGENETICO DE 12 CASOS. 

PSEUDOHERMAFRODiTiSMO CARÍOTiPO Nº CASOS 
MASCULiNO 
FEMENiNO 

13 8~ SS 

.. ~4 
.. ,,~.;~ > ""·~·;~' .. ¡,;. ef. t ,\\ 
,; ~7-':>,,1=. 
tli'f ~ 

,, u !, xr Aií fi n ~Q 
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6 · 12 8 X 
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: 3 - ! ~ IG 17 8 18 ·~ 1 . .... . ... • ' . ; ::. ,, 
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46 XV 6 
46 XX 6 

S 38 S6 
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1-i i1 11 11 ~ .. U H ll 

u .. u 
13 - 1'5 

• 1 •• 
19 8 20 

6 - 12 8 ll X 

CUADRO N~ 5 

culino presentando todos ellos cario
tipos normales. Una muestra de ellos 
se ve en el Cuadro . 

En un caso estudiado por herma
froditismo verdadero, desafortunada
mente no se obtuvo hasta el momen
to crecimiento en las muestras toma
das . 

Las malformaciones congénitas no 
siempre siguen un patrón de heren
cia bien definido y son múltiples las 
causas que las producen, lo que cons
tituye para el médico un serio pro
blema en consejería genética . 

La presencia de aberraciones cro
mosómicas asociada a malformacio
nes congénitas es de gran ayuda en 
la definición de un síndrome. 

En este análisis presentamos 21 ca
sos estudiados por diversas malfor
maciones , la mayoría múltiples sien
do las más frecuentes: agenesia de 
útero y vagina, hidrocefalia, espina 
bífida, acondropl asia, poi idacti I ia, 
anencefalia, etc., etc. 

En esta serie solo se hallaron 2 ca
sos anormales desde el punto de vis
ta cromosómico; uno con trisomía 
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. , . . 
MALFORMACIONES CONGENITAS:- ESTUDIO DE 21 CA-. . , . 

SOS CON EVIDENCIA CLINICA. 

CARiOTiPO 
NORMAL 19 90.5 
TRiSOMÍA 13-15 1 4.7 
DELECiO'N 46,cy 1 4.8 

TOTAL 21 100.0 

_A .--- B---. . \ ') i ~ ... - 114-
~ ,' . ~ 1 ,, lt ll 2 .3 ~ 5 Cl 1, 11 e 
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I& 14 IS 16 t7 18 ., .... • 11 11 •• ,__F_ -L.. 13 - IS IG 17 18 
11 •• • ••• 1, zo 

21 22 •• •• • • •• 
19 20 21 22 

CUADRO N! 6 

13-15 que falleció (30) y uno con de
lección o pérdida de la extremidad 
larga de un cromosoma del grupo B. 
Estos dos cariotipos están represen
tados en el Cuadro N? 6. 

En el aborto espontáneo y el parto 
prematuro es frecuente encontrar co
mo causa la anormalidad cromosómi
ca, ( 16-31 ) . Siendo ésta una causa 
importante de estas entidades, el gi
neco-obstetra debe meditar mucho 
sobre los riesgos que se pueden pre
sen ta r por la insistencia en trata
mientos para la amenaza de aborto y 

el parto prematuro sin conocer su 
verdadera etiología . 

Hemos querido conocer la relación 
de aborto espontáneo, malformacio
nes congénitas y aberraciones cromo
sómicas, pero no pudimos cumplir 
hasta el momento este propósito por 
la dificultad en la con secución de los 
especímenes que correspondan a ver
daderos abortos espontáneos y que 
no se encuentren contaminados. En
tre el material recolectado, más de 
la mitad de él llegó infectado y de 
los casos estudiados, ( Cuadro N? 7), 
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PARTO PR!;MATURO y ABORTO !;SPONTÁN¡;O-E;STUOiO CROMOSÓMiCO DE 

- 12 CASOS. 

NÚM!;RO S!;MANAS ÓRGANOS CARiOTfPO 
ORD!;N 0!; !;MBARAZO CULTÍVADOS 

1 24 BAZO Y TiMO 46 XX. 

2 29 BAZO . 46 xx. 
3 16 VARiOS. 46 XX. 

4 16 VARÍOS. 46 xx. 
5 18 BAZO. 45 xO. 
6 23 BAZO Y TÍMO. 46 XX . 

7 30 BAZO Y TiMO. TRÍPLOÍDE;A. 

8 6 TOTAL. OUPLICACiÓN. 

9 28 BAZO. 45 xO 

10 1 2 VARÍOS. OUP.-TRiPLO. 
11 8 VARiOS. 46 xy. 
12 18 BAZO . 46 xy. 

CARÍOTiPO NORMAL t;N 7. CASOS, PARA !;L 58. 3 ¼ . 

AB!;RRACION!;S CROMOSÓMiCAS 5 CASO$, PARA EL 41.7 º/, 

CUADRO N~ 7 

el 41.7% presentó anormalidades 
cromosómicas. 

Comentarios 

El Gineco-Obstetra, como respon
sable de un ser en formación, ya que 
en sus manos está la madre desde su 
pubertad hasta el embarazo y duran
te éste, maneja el medio donde el ni
ño crece y se desarrolla y está abo
cado a resolver problemas de diag
nóstico, pronóstico y consejería fa
miliar. 

Las cons ideraciones anteriores nos 
permiten destacar la importancia de 
la citogenética como auxiliar en la 
conducta del especialista . 

La historia familiar relacionada con. 
enfermedades genéticas, la presencia 
de éstas en los progenitores, la pro
babilidad y la aparición espontánea 

de las mismas en recién nacidos, en
frentan al Obstetra a una serie de 
interrogantes que debe resolver . 

El estudio de la cromatina sexual 
( 32-33) en todo recién nacido, es 
útil en el diagnóstico precoz de en
fermedades genéticas de aparición o 
descubrimiento tardío. 

El análisis del cariotipo debe efec
tuarse por: 

1) Historia familiar de enfermedad 
cromosómica . 

2) Duda o complemento diagnósti -
co de enfermedad cromosómica . 

3) Cromatina sexual anormal. 

4) Aborto habitual. 

5) Asignación de sexo en casos du
dosos . 
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6) Diagnóstico intrauterino de en
fermedad cromosómica en embara
zos de alto riesgo genético. 

7) Asesoramiento y pronóstico en 
algunos casos de planificación fami
liar. 
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