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INTRODUCCION 

El papel de las aberraciones cromosó­
micas como una de las principales causas 
de aborto espo ntáneo ha sido bien es ­
tablecido. 

En términos generales se acepta que 
en el 25-35 % de los abortos espontáneos 
existe un factor cromosómico aberrante 
in volucrado (10) . La frecuencia de ano­
malías cromosóm icas está en relación 
con la edad gestacional , de manera que 
en abortos entre dos y siete semanas de 
gestación se ha encontrado un 66 % de 
anomalías cromosómicas y en los abor­
tos entre ocho y doce semanas se reporta 
una frecuencia del 23 %(1). Los tipos de 
anomalías cromosómicas más frecuente ­
mente involucrados son ( 1): trisom ía 
(52 %), triploidias (19,86 %), monosom ías 
(15,3 %), tetraploidias (6,18 %), las trans­
locacion es (3,8 %), dobles trisom ías (1,73% 

(UIS) 
(F .M. Val enc ia ). 

y mosaicismos ( 1,08 %). Esto destaca la 
irnoortancia de las aberraciones cromo­
sómicas como factores ca usales de abor­
tos espontáneos. 

En muchas ocasiones, estas anomal 1as 
vienen condicionadas por presentarlas 
los progenitores de manera que la inci­
dencia general de anoma lías cromosómi­
cas en pareja s con abortos de repetición 
es del 6,2 % (8) , oscilando entre el 1,3 
y e l 22,7 %. 

En contraposición con este hecho, no 
se le ha dado una importancia relevante 
a los polimorfismos cromosómicos co­
mo factores condicionantes de abortos 
espontáneos ya que han sido considera­
dos como variantes cromosóm icas nor­
mal es dentro de la población general 
(11, 12 ). Se consideran como tales a las 
diferencias existentes en la morfolog1a 
y grado de ti nción de determinadas re­
giones en los cromosomas. 

Los térm inos, heteromorfismo y/o 
polimorfismo o variante han sido reco­
mendados ( 11 , 12) para referirse a va-
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riaciones detectadas en la población 
normal. Su identificación se realiza me­
diante técnicas de bandas C, O, R y 
NOR. 

Hasta ahora , existen muy pocos he­
chos que puedan considerarse como de­
mostrativos de la función de la hetero­
cromatina. Las bandas C contienen una 
gran cantidad de DNA repetivivo cuya 
función es aún oscura (3) y algunas pu ­
blicaciones (2, 13, 14, 16) orientan hacia 
una asociación entre variantes r, y abor­
tos pero las conclusiones han sido de 
po~ credibilidad debido a aspectos más 
bien metodológicos (2, 13, 14, 16) . 
Otras series publ icadas con controles 
bien establecidos sugieren un mayor ries­
go de aberraciones cromosómicas en los 
portadores de polimorfismos (4, 7, 9) y 
en otras se deduce que a mayores seg­
mentos de heterocromatina existe una 
mayor predisposición a la presencia de 
anomalías cromosómicas (15). 

Aunque una gran cantidad de infor­
mación ha sido acumulada, n ingún re­
sultado puede considerarse definitivo. 
Nuestro propósito en el presente trabajo 
se centra en averiguar la frecuencia con 
que estos polimorfismos cromosómicos 
se presentan en parejas con historia de 
aborto iterativo, que consultaron en 
nuestra policlínica de esterilidad entre 
los años 1980 y 1983 y establecer si 
existe una posible correlación entre estos 
y los abortos . 

MATERIAL Y METODO 

Se han estudiado un total de 54 parejas 
con historia anterior de dos o más abor­
tos espontáneos a las cuales les fueron 
practicados minuciosos estudios en bus­
ca de la causa de su fallo reproductor y 
que principalmente fueron : una historia 
el ínica detallada , estudios serológicos, 
morfología del aparato genital ( HSG) , 
estudios endocrinos (tiroides, cuerpo lú­
teo y suprarrenal), valoración del factor 
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masculino y detallado examen citogené­
tico, para la cual fueron practicados un 
total de 108 cariotipos. 

Para la realización de los mismos, se 
empleó sangre per iférica, trabajando con­
cretamente con linfocitos. En todos los 
casos fueron empleadas técnicas citogé­
neticas especiales de tinción (bandas C y 
G) para la detección de posibles poli­
morfismos cromosómicos, lo cual no es 
posible si no se realizan estos procederes 
concretos. 

RESULTADOS 

Del total de pacientes estudiados se 
hallaron 92 (85.2 %) cariotipos normales. 
Se encontró 1 (0,9 %) traslocación y 15 
(13.9 %) polimorfismos, los cuales se dis­
tribuyeron 1 O en mujeres y 5 en varones. 

De los diversos tipos de polimorfismos 
hallados (Tabla 1) el mayor porcentaje 
se oresenta en forma individual en el par 
1 y en el par 9 con un 33,3% respectiva ­
mente, riue representan también el 4 ,6 % 
de todos los cariotipos revisados. 

Tabla No. 1 

TIPOS DE POLIMORFISMOS 

ó 9 Total %entre %de los 
oolimorf. cariotipos 

Par 1 1 4 5 33.3 4 .6 

Par 9 3 2 5 33.3 4 .6 

Par 16 1 1 6.7 .9 

Par 15 1 1 6.7 .9 

Par 1 y 16 1 1 V2 13.3 1.8 

Par 9 y 16 1 1 6.7 .9 

De forma combinada, se presentan 
con mayor frecuencia en el par 1 y par 
16, con un 13,3%del total de polimorfis­
mos y 1,8% del total de cariotipos. 
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De los 15 po limorf ismos, 5 (33,4 %) 
oresen taron una gest ación a término en 
alg ún momento de su vida reproductiva. 
Otros 6 (40 %) casos fueron diagnostica ­
dos (Ta bla 2) de algú n proceso pato lógi­
co que pudiera justifica r sus abortos de 
repet ición . Sin emba rgo en 4 (26 ,6 %) de 
ellos, no se ha ll ó causa a lgu na ni gesta­
ción a término. Estos casos correspo nden 
a tres parejas, puesto, que en una de ellas 
ex istía n po li morf ismos tanto en la mujer 
como en el varón (Tabla 3) . En todos, 
estos 4 casos hubo polimorfi smo en e l 
par 1 presente . 

DISCUSION 

La mayor incide nc ia de aberracio nes 
cromosómicas ident ificadas en pareja s 
con historia de abo rto s de repetición 

Tab la No . 2 

PATOLOGIA CONCOMITANTE 

No. % 

Ut erina 1 6.7 
Infecciosa 1 6.7 
Cervical 3 20 

Endocr ina 1 6.7 

(8, 10) ha obligado a pensar que estas 
pueden jugar u n pape l fundamental en 
la existencia de abo rtos recurrentes y 
que, de presentarse estos, un estudio 
c itoge nético está más que justificado 
(10) . De toda s las aberraciones cromosó-

Ta b la No . 3 

TIPOS DE POLIMORFISMOS ENCONTRADOS Y FORMULAS CROMOSOMICAS 

NUmero de ó 
casos 

PAR 1 1 46xy 
var 111 
lcenCBG 41 
va r lllqh + 

9 3 46xy 46xy 46xy 
var 191 va r 191 va r 191 
lcenCBG21 lcenCBG51 lcenCBG21 

16 

Hi 

1 y 16 1 46xy•• • 
va r 111 
lcenCBG31 
var 1161 
lcenCBG41 

9 y 16 

** * Significa componentes de pareja de aborto 
Sin explicación. 

Número de 9 
casos 

t 4 46xx 46xx 46xx 46xx 
var 111 var 111 var 111 var 111 
lcenCBG31 lcenCBG21 lcenCBG31 lcenCBG31 

2 46xx 46xx 
var 191 var 191 
lcenCBG21 lcenC BG21 

1 46xx•• • 
.va r 1161 
lcenCBG31 

1 46xx 
var 1151 
lcenCBG31 

1 46xx 
var 111 
lcenCBG21 
var 1161 
lcenCBG21 

1 46xx 
var 191 
lcenCBG41 
var 1161 
lcenCBG21 
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micas identificadas en las parejas con 
este fallo reproductivo, las más frecuen­
tes son las translocaciones, de manera 
que PAPP y Col . (10) en una revisión de 
la literatura, encuentran que 26 de 70 
ano mal ias cromosómicas encontradas en 
1 .066 individuos eran translocaciones . 
Esta incidencia del 2.4 % es mayor que la 
encontrada en la !'.)Oblación general 
(0,4 %) (10). En nuestro material sólo se 
presentó una translocación 2;22 en un 
varón, siendo la historia obstétrica de la 
pareja de cuatro abortos precoces y tan­
to los datos morfológicos como anal íti ­
cos no revelaron causa alguna de justi ­
ficación en la existencia de tantos 
abortos. Sin embargo esta translocación 
aislada sólo representa el 0,9 % de la 
población estudiada, por lo que la inci­
dencia de las aberraciones cromosómicas 
en nuestro material es inferior al señala­
do por el resto de autores antes mencio­
nados y concretamente es menor la inci ­
dencia global de translocaciones. 

Sin embargo, respecto a los polimor­
fismos cromosómicos la incidencia al­
canzada en nuestra casuística dlcanza 
el 13,9 % de todos los cariotipos realiza ­
dos, lo cual representa casi el doble del 
valor hallado para una población ge­
neral de niños por HECHT (5) aunque 
ellos estudiaron un tipo de polimorfis­
mos específico (1 qh+). Existen también 
estudios contrarios en este sentido (6) 
que no han encontrado diferencias en la 
presencia de poi imorfismos entre la po­
blación ahortadora y un grupo control . 

De todos los polimorfismos descritos 
en nuestra casuística los que con mayor 
frecuencia se presentaron fueron los del 
par 1 y par 9, de forma individual y de 
forma combinada el par 1 y 16. 

Semejantes son los hallazgos de HEM­
MING y BURNS (6), que señalan que 
los polimorfismos en el par 1 represen­
tan más del 60 % de todos los encontrados 
en su material. Estos datos no parecen 
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ser fruto de la casualidad porque en la 
actualidad se sabe (5) que entre un 20-
21 % del número total de quiasmas, es 
decir las conexiones visibles entre cro­
mosomas homólogos en meiosis, se en­
cuentran en cromosomas del grupo A 
por lo que deberá haber mayor cantidad 
de material genético de intercambio en 
este grupo . 

De los 15 polimorfismos encontrados 
en nuestro material, 1 O se presentaron 
en mujeres (66,6 %) y 5 en varones 
(33.3 %) porcentaje muy semejantes a 
los encontrados en la distribución de las 
aberraciones cromosómicas· en mujeres 
(63 %) y hombres (27 %) con historia de 
abortos de repetición (8) . 

De todos ellos, en 5 (33,4 %) hubo 
una gestación a término en algún mo­
mento de su vida reproductiva, con lo 
cual la importancia del polimorfismo co­
mo posible causa de los otros abortos 
queda más que cuestionada. Del mismo 
modo en 6 casos más (40 %), se detecta­
ron otras complicaciones bien morfoló­
gicas o funcionales que pudieran justifi ­
car perfectamente los abortos, quedando 
tan sólo 4 casos en los que no existió 
gestación a término alguna en su historia. 

De estos cua tro casos, dos de ellos 
presentaron variantes el par 1 que habían 
sido observadas en otras parejas que sí 
habían concebido y llevado una gesta­
ción, al menos, a término . Los otros dos 
casos, sin embargo, pertenecen a una 
misma pareja en donde se presenta un 
polimorfismo combinado en los pares 1 
y 16 en el varón y del par 16 en la mu­
jer. Esta pareja presentaba una historia 
de tres abortos precoces, con todos los 
otros datos analíticos normales . 

Igualmente observamos otro caso en 
que se presentó un polimorfismo combi­
nado de los pares 1 y 16 en la mujer y 
que su historia obstétrica recoge un pri­
mer bebé con un síndrome de Down 
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y posteriormente tres abortos precoces ; 
es decir, que se observa y creemos ser los 
primeros en describirlo, que existe en 
los dos casos observados con un poli­
morfismo combinado pares 1 y 16 una 
falta de recien nacidos normales, exis­
tiendo el primero de ellos aborto habi­
tual y en el segundo un nacimiento a 
término, pero defectuoso. 

En conclusión quisieramos señalar que 
a la vista de nuestros hallazgos los poli­
morfismos parecen tener una incidencia 
importante en la población abortadora ; 
que esta no puede ser por el momento 
señalada porque no disponemos de un 
grupo control que en nuestro medio nos 
indique cuál es la incidencia real de es­
tos hallazgos en la población general y 
que dada la relativa frecuencia con que 
sólo la presencia de estos poi imorfismos 
puede justificar la historia de abortos 
de repetición, especialmente cuando se 
presentan combinaciones de los pares 1 
y 16 es obligado realizar estudios cito ­
genéticos que incluyan bandas C y G 

para la detección de los mismos y orien­
tar siempre los consejos genéticos tenien­
do en cuenta también el posible papel 
que estos hallazgos puedan representar . 
Igualmente van a ser conclusivos estu­
dios citogenéticos en los productos abor­
tados que nos puedan indicar con más 
claridad de qué modo las anomalías 
paternas pueden afectar a sus productos 
y desencadenar su expulsión del claustro 
materno . 

RESUMEN 

Se estudian los cariotipos de 54 pare­
jas con historia de aborto de repetición, 
hallándose una translocación y 15 casos 
con polimorfismos cromosómicos princi­
palmente de los pares 1 y 9 y asociación 
de los pares 1 y 16. En cuatro casos, no 
se halló otra causa que justificase el po­
limorfismo ni la pareja tuvo en momento 
alguno gestación a término. Se discute el 
posible papel que los polimorfismos pue­
de)l jugar en la etiología de algunos casos 
de aborto hab itual o iterativo . 

CITOGENETIC STUDIES IN COUPLES WITH HABITLJ.L\L ABORTIONS 

SUMMARY 

We have evaluated the karyotypes in 
54 couples with hystory of repeated 
abortion . We have found a translocation 
and 15 chromosome polymorphisms, 
mainly localizated in chromosomes 1 
and 9 or associations in chromosome 1 
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