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Resumen

Los portadores de un reordenamiento que afecta al cromosoma 21 tienen un riesgo po-
tencial de concepciones genéticamente desequilibradas que pueden dar origen a niños 
eqp"u‡pftqog"fg"Fqyp"*UF+0"Nqu"tkguiqu"tgrtqfwevkxqu"fg"ncu"rctglcu"rqtvcfqtcu"fg"wpc"
translocación robertsoniana equilibrada dependen de los cromosomas reordenados y del 
ugzq"fgn"rqtvcfqt0"Guvg"ctv‡ewnq"vkgpg"eqoq"qdlgvkxq"cpcnk¦ct"nc"vgpfgpekc"fg"ugitgicek„p"
{"tgrtqfwevkxc"fg"wpc"tctc"vtcpunqecek„p"37143"gp"ekpeq"igpgtcekqpgu"fg"wpc"hcoknkc0"Ug"
consideraron los avances actuales en tecnología reproductiva como una posibilidad para 
gxkvct"nc"cpgwrnqkf‡c"hgvcn0"Fcfq"gn"tkguiq"igpfivkeq."gn"fkcip„uvkeq"fg"rtgkorncpvcek„p"
aparece también como una alternativa para evitar la posibilidad de un aborto posterior 
pq"fgugcfq"{"rctc"qdvgpgt"wpc"fguegpfgpekc"ucnwfcdng0
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Abstract

The carriers of a rearrangement involving with chromosome 21 have a potential risk of 
genetically unbalanced conceptions, which may result in liveborn children with Down 
u{pftqog0"Tgrtqfwevkxg"tkumu"hqt"eqwrngu"ecttkgtu"qh"c"dcncpegf"Tqdgtvuqpkcp"vtcpunqecvkqp"
fgrgpfu"qp"vjg"tgcttcpigf"ejtqoquqogu"cpf"vjg"ugz"qh"vjg"ecttkgt0"Vjku"ctvkeng"ckou"vq"
cpcn{¦g" vjg" ugitgicvkqp" cpf" tgrtqfwevkxg" vtgpf" qh" c" tctg" 37143" vtcpunqecvkqp" kp" Þxg"
igpgtcvkqpu"qh"c"hcokn{0"Kv"ycu"eqpukfgtgf"vjg"ewttgpv"cfxcpegu"kp"tgrtqfwevkxg"vgejpqnqi{"
cu"c"rquukdknkv{"vq"rtgxgpv"hgvcn"cpgwrnqkfkc0"Ikxgp"vjg"igpgvke"tkum."vjg"rtgkorncpvcvkqp"
diagnosis appears also as an alternative to avoid the option of an unwanted later abortion 
cpf"vq"qdvckp"c"jgcnvj{"rtqigp{0"
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Introducción

Nc" vtcpunqecek„p" tqdgtvuqpkcpc" gswknkdtcfc" *tqd+" gu" wpc"
anomalía cromosómica estructural frecuente, con una pre-
valencia de 1 de cada 1000 individuos sanos, a menudo de-
rivados para asesoramiento reproductivo10"Ncu"hqtocu"oƒu"
frecuentes de esta translocación afectan a los cromosomas 
13 y 14 o 14 y 2120"Dcpf{qrcfj{c{"gv"cn.3"encukÞectqp" ncu"
translocaciones robertsonianas en dos grupos, según su fre-
ewgpekc" fg" crctkek„p<" htgewgpvgu." tqd" *35s36s+" {" tqd"
*36s43s+."{"hqtocu"tctcu."tqd"*37s43s+0"Nqu"rqtvcfqtgu"fg"
un reordenamiento equilibrado que afecta al cromosoma 21 
tienen un riesgo potencial de concepciones genéticamente 
fgugswknkdtcfcu"swg"rwgfgp"fct"qtkigp"c"pk‚qu"eqp"UF0

No se han llevado a cabo con frecuencia estudios sobre el 
origen parental, la segregación y el resultado de la descen-
fgpekc"rctc"vtcpunqecekqpgu"tqdgtvuqpkcpcu"rqeq"eqowpgu0"
Presentamos aquí una familia con segregación de una rob 
*37s43s+"gp"ekpeq"igpgtcekqpgu."rqt"nc"gngxcfc"kpekfgpekc"
fg"ecuqu"fg"UF."eqp"gn"Þp"fg"qdvgpgt"cuguqtcokgpvq"igpfivk-
eq" {" tgrtqfwevkxq0" Ug" eqpukfgtctqp" ncu" rqukdknkfcfgu" fg"
diagnóstico prenatal y avances en el diagnóstico genético 
preimplantacional para predecir las probabilidades de te-
pgt"wp"pk‚q"ucpq"pcekfq"xkxq0

Pacientes y métodos

Se estudió a la familia a partir de la probanda con diagnós-
tico clínico de SD, atendida en el Programa de Genética 
Eqowpkvctkc"*Igpfivkec"{"Uqekgfcf+"fg"nc"Wpkxgtukfcf"Hgfg-
tcn"fg"Dcj‡c0"Ug"cpqv„"kphqtocek„p"uqdtg"nqu"cpvgegfgpvgu"
familiares, la genealogía, la edad de los padres, el orden de 
pcekokgpvq"{"nqu"tguwnvcfqu"fg"UF0"Ug"nngxctqp"c"ecdq"guvw-
dios citogenéticos de la probanda y de los miembros de su 
familia en cultivos de linfocitos sanguíneos mediante el mé-
vqfq" guvƒpfct" {" ug" kfgpvkÞe„" gn" etqoquqoc" rqt" dcpfcu"
GTG40"Ug"cpcnk¦ctqp"cn"ogpqu"37"efinwncu"fg"ecfc"uwlgvq"{"ug"
prepararon cinco cariotipos con microfotografías tomadas 
gp" wp"oketqueqrkq" ¥gkuu"Czkqrjqv0" Ug" qdvwxq" gn" eqpugpvk-
miento informado de los pacientes del estudio después de 
haberles explicado minuciosamente las características del 
rtqegfkokgpvq0"Nc"rctvkekrcek„p"gp"gn"guvwfkq"gtc"xqnwpvc-

tkc" {" eqphqtog"c" nqu" guvƒpfctgu"fivkequ"guvcdngekfqu" gp" nc"
Fgenctcek„p"fg"Jgnukpmk"fg"3;860

Resultados

La genealogía se presenta en la Þiwtc"30"Nc"rtqdcpfc"gtc"
una mujer de 50 años con diagnóstico clínico de SD que 
presentaba signos como microcefalia, occipucio plano, hen-
diduras palpebrales inclinadas hacia arriba, pliegues palpe-
bronasales bilaterales, puente nasal plano, orejas peque-
‚cu."vgpfgpekc"c"rtqvtwuk„p"fg"nc"ngpiwc"{"dclc"guvcvwtc0

En la genealogía se muestran en total 45 sujetos descen-
dientes de la primera pareja conocida, excluidos los cónyu-
igu0"Fg"fiuvqu."8"*35'+"oquvtctqp"nc"vtcpunqecek„p"fgugswknk-
brada y SD, 3 fueron diagnosticados por exploración clínica 
{"qvtqu"5."rqt"cpƒnkuku"ekvqigpfivkequ="5;"*:9'+"pq"oquvtctqp"
ukipqu"fg"UF0"Gpvtg" nqu"rctkgpvgu"guvwfkcfqu"ekvqigpfivkec-
mente o considerados portadores obligados por haber afec-
tado a la descendencia, hubo 9 casos de translocaciones 
gswknkdtcfcu."8"*89'+"owlgtgu"{"5"*55'+"jqodtgu."fgdkfq"c"
ugitgicek„p"cnvgtpc."gn"eqorqtvcokgpvq"ogk„vkeq"oƒu"htg-
ewgpvg"gp"nc"vtcpunqecek„p"tqdgtvuqpkcpc0"Fg"nqu"52"uwlgvqu"
tguvcpvgu."gp"5"ug"eqpÞto„"nc"rtgugpekc"fg"ectkqvkrq"pqtocn"
y los otros no se examinaron por fallecimiento (n" ?" 5+" w"
otros motivos (n"?"46+0

La edad de los padres en el momento de la concepción de 
niños con SD era inferior a los 30 años en las tres últimas 
generaciones, excepto en el caso del niño nacido del segun-
do matrimonio de un hombre portador de la translocación 
gswknkdtcfc"*KX/32+0"Pq"ug"rwfq"fgvgtokpct"gn"qtkigp"rctgp-
vcn"fgn"rcekgpvg"oƒu"xkglq"gorctgpvcfq"eqp"UF0"Gp"nqu"qvtqu"
ecuqu"fg"8"rcekgpvgu"eqp"UF"{"vtcpunqecekqpgu."6"*89'+"ug"
qtkikpctqp"rqt"nc"ocftg"{"3"rqt"gn"rcftg0"Nc"vcuc"fg"cdqtvqu"
fue baja, incluso en parejas de portadores de translocación 
gswknkdtcfc0

En ninguno de los miembros de la familia que nos ocupa 
se llevó a cabo un diagnóstico cromosómico prenatal ni tu-
vieron acceso a nuevas tecnologías reproductivas, a pesar 
fg"swg"jcd‡c"ocftgu"l„xgpgu"eqp"fguegpfgpekc"eqp"UF0"
Después del estudio, estos sujetos conocieron los avances  
e información de la posibilidad de consecuencias para la 
ucnwf0

Figura 1 Igpgcnqi‡c"fg"nc"hcoknkc0
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5:" N0O0"C¦gxgfq"Oqtgktc"gv"cn"

Discusión

Ugi¿p"Uetkxgp"gv"cn05, las parejas con translocación necesi-
vcp" eqpegrek„p"cukuvkfc"rqt" nc" uwdhgtvknkfcf0"Mg{oqngp"gv"
cn01, al considerar todos los embarazos de portadores con 
vtcpunqecek„p"gswknkdtcfc."qdugtxctqp"swg"gn"74.9'"fg" ncu"
rqtvcfqtcu"owlgtgu"{"gn"83.:'"fg"nqu"jqodtgu"vwxkgtqp"pc-
ekokgpvqu"fg"pk‚qu"ucpqu0"Nc"htgewgpekc"fg"ectkqvkrq"pqtocn"
{"gswknkdtcfq"eqpÞtoc"gn"guvwfkq"rtgxkq"fg"ugitgicek„p"etq-
mosómica en esperma6, revelando segregación alterna, con 
el resultado de gametos con material genético equilibrado 
eqoq"oqfq"oƒu"htgewgpvg"fg"ugitgicek„p"gp"guvg"tgqtfg-
pcokgpvq"etqoqu„okeq0"Cfgoƒu."ug"rtqfweg"wp"gzeguq"fg"
cariotipos equilibrados frente a cariotipos normales1,70

L{qvj{"gv"cn0: informan de que niños con SD y transloca-
ción a menudo nacen de madres con menos de 25 años y 
cÞtocp"swg"guvq"rwgfg"gzrnkectug"rqt"nc"cnvc"htgewgpekc"fg"
rtkokitƒxkfcu"gpvtg"guvcu"owlgtgu"{"rqt"gn"jgejq"fg"swg."
por motivos desconocidos, la incidencia de aborto es bajo 
gp"owlgtgu"swg"eqpekdgp"rqt"rtkogtc"xg¦0"Gp"nc" kphqtoc-
ción de la familia que nos ocupa no se menciona el aborto, 
eqpÞtoc"nc"vgpfgpekc"tgrtqfwevkxc"fqewogpvcfc"q"rwgfg"
tgàglct"wpc"uwdguvkocek„p"rqt"nc"cwugpekc"fg"tgikuvtqu"ig-
pfivkequ"rtgxkqu0

Las parejas con un portador de translocación a menudo 
se someten al diagnóstico prenatal aun con el temor de la 
opción de interrumpir el embarazo cuando el niño tiene  
vtkuqo‡c" rqt" vtcpunqecek„p0" Gp" guvqu" ecuqu." gn" fkcip„uvkeq"
igpfivkeq"rtgkorncpvcekqpcn"*FIR+"rwgfg"ugt"wpc"rtwgdc"xc-
liosa para prevenir la incidencia de una concepción des-
gswknkdtcfc0" Nqu" godtkqpgu" cnvgtpqu" *pqtocn1gswknkdtcfq+"
son los principales tipos de productos de concepción y, con 
DGP, pueden seleccionarse para transferirse al útero90" Gn"
donante de gametos en procedimientos de fecundación in 

vitro"*HKX+"qhtgeg"wpc"cnvgtpcvkxc"cfkekqpcn"rctc"tgfwekt"gn"
tkguiq"fg"cpgwrnqkf‡c"hgvcn0

Eqpp"gv"cn010 observaron que las parejas que sufren inte-
rrupciones de embarazo repetidas se decantan por el diag-
nóstico genético antes del implante para evitar abortos pos-
vgtkqtgu0" Gp" cniwpqu" egpvtqu" fg" kpxguvkicek„p" cxcp¦cfc" ug"
han efectuado con éxito DGP para translocaciones robertso-
nianas, ya sea por biopsia de cuerpo polar11 o blastómero en 
el día 3, después de la fecundación12,130"Pq"qduvcpvg."guvqu"
ofivqfqu"pwgxqu"c¿p"pq"uqp"rtqegfkokgpvqu"jcdkvwcngu0

C" rguct" fg" guvqu" cxcpegu." Mg{oqngp" gv" cn01 observaron 
que la probabilidad de nacimiento de un niño vivo sano de 
embarazos de parejas con un portador de translocación ro-
dgtvuqpkcpc"gu"fg"wp"72'/92'."rqt"eqpegrek„p"gurqpvƒpgc"
q"rqt"vgepqnqi‡cu"fg"tgrtqfweek„p"cukuvkfc."eqp"q"ukp"FIR0"
Owejcu"rctglcu"pq"wvknk¦cp"guvcu"vgepqnqi‡cu."{c"ugc"rqt"fgu/
conocimiento, por motivos económicos o incluso por moti-
xqu"fivkequ"{"oqtcngu0"

Dgtpkeqv"gv"cn014, en el estudio de dos portadores de trans-
nqecekqpgu"tqdgtvuqpkcpcu"rqeq"eqowpgu."tqd"*35=43+"{"tqd"
*37=44+."{"nc"eqodkpcek„p"fg"cpƒnkuku"fg"ugitgicek„p"ogk„vk-
ec"gp"gurgtoc"{"FIR."pqvkÞectqp."tgurgevkxcogpvg."wp":8.5'"
{"wp":9.7'"fg"icogvqu"eqp"eqorngogpvq"etqoqu„okeq"pqt-
ocn"q"gswknkdtcfq0"Nqu"cwvqtgu"vcodkfip"qdugtxctqp"wpc"gng-
vada tasa de embriones caóticos o mosaico, pero ambos 
estudiaron casos de embarazos y resultados normales, lo 
swg"fgowguvtc"nqu"dgpgÞekqu"fg"nqu"cxcpegu"fgn"FIR0"

A causa del riesgo genético para portadores de transloca-
ciones robertsonianas, existe una necesidad real de nue- 
vos estudios sobre segregación cromosómica, sobre todo 
rqtswg"guvqu"tgqtfgpcokgpvqu"ug"guvƒp"eqpxktvkgpfq"gp"kp-
dicativos importantes para diagnósticos genéticos preim-
rncpvcekqpcngu0" Vcodkfip" tgeqogpfcoqu" tgcnk¦ct" guvwfkqu"
adicionales para asentar el éxito de los avances de la repro-
ducción asistida entre portadores de traslocaciones robert-
uqpkcpcu"rqeq"eqowpgu0"

Eqpàkevq"fg"kpvgtgugu

Ncu"cwvqtcu"fgenctcp"swg"pq"vkgpgp"eqpàkevq"fg"kpvgtgugu0
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