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RESUMEN

Las translocaciones robertsonianas son las anomalias cromosomicas méas frecuentes en seres
humanos. En pacientes portadores sanos de esta translocacion se pueden generar gametos no
balanceados y progenie con la trisomia y disomia uniparental y, por lo tanto, problemas
reproductivos.

En el presente articulo se estudié a una pareja con antecedentes de abortos recurrentes. Se realizo
un estudio citogenético obtenido a partir de un cultivo estandarizado de linfocitos, resultando en
ambos pacientes un cariotipo normal. Posteriormente, se analizé el producto de un aborto
espontdneo de nueve semanas de edad gestacional, encontrandose un resultado 46,XY, t(21j21)
(q10jglO), + 21 correspondiente a una trisomia 21 por translocacion.

Una posible explicacion al aborto por translocacion robertsoniana, se obtuvo después de revisar las
placas metafasicas del hombre y la mujer, observandose asociaciones entre los cromosomas
acrocéntricos de la mujer. Al relacionarse el antecedente de abortos recurrentes, el resultado de la
trisomia 21 por translocacion y las asociaciones entre cromosomas acrocéntricos en la mujer nos
llevd a considerar a esta asociacion como un factor causal de los abortos en la pareja.

Palabras Claves: Aborto recurrente, translocacion robertsoniana.
ABSTRACT

Robertsonian translocations are the most frequent chromosomal anomalies in humans. Healthy
carriers of these translocations can generate unbalanced gametes and off spring with trisomy and
uniparental disomy and therefore, reproductive problems.

In the present article, a couple with antecedents of recurrent abortions was studied. Cytogenetic analysis perfor-
med after standard lymphocyte cultures, resulted in a normal karyotype for the couple. Analysis of the nine
weeks of gestational age spontaneous abortion, resulted in a 46,XY, t(21;21)(q10;q10), +21 corresponding to a
trisomy 21 due to translocation.

A possible explanation for the abortion due to robertsonian translocation was obtained after checking metapha-
ses of the man and the woman's cultures, associations being observed between the acrocentric chromosomes of
the woman. Attempting to relate recurrent abortions to the result of trisomy 21 due to translocation and the
associations between acrocentric chromosomes in the woman, led us to consider this association, as a causal
factor for abortions in the couple.

Key Words: Recurrent abortions, robertsonian translocation.

INTRODUCCION

Las translocaciones robertsonianas son los rearreglos cromosémicos méas frecuentes en seres
humanos, aproximadamente 1:1000 nacidos vivos'. Se originan a través del intercambio de los
brazos cortos de los cromosomas acrocéntricos 13, 14, 15, 21 y 22, resultando como producto un
cromosoma dicéntrico y un fragmento acéntrico correspondiente a los brazos cortos de ambos
cromosomas, el que se pierde en divisiones celulares posteriores (Figura N° 01).
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FIGURA N° 01
Mecanismo de formacién de translocaciones
robertsonianas entre dos cromosomas acrocéntrico
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Este rearreglo cromosémico es considerado balanceado y las personas portadoras de esta
translocacion tienen 45 cromosomas. Esta anomalia cromosdmica puede ser de novo o puede ser
heredada. El problema que se origina con el individuo portador sano de una translocacion es la
posibilidad de generar gametos no balanceados y progenie con trisomia y disomia uniparental 2.

La disomia uniparental se caracteriza porque se heredan ambos cromosomas de uno de los padres y
puede afectar al individuo portador de la translocacion. Cuando involucra a los cromosomas 13, 21 Y
22 se asocia con un fenotipo normal. En tanto que para los cromosomas 14 y 15, resulta en un
fenotipo anormal *.

Otro hallazgo interesante fue realizado por Bandyopadhayay y col, 2002*, en 29 pacientes con
translocaciones robertsonianas de novo. Estos investigadores observaron que la disomia uniparental
en la mayoria de los casos, se originaria de una no-disyuncién meiética de origen materno
(p<0.0001).

La trisomia 21 es la anomalia cromosémica mas frecuente >°, el 5% de estos pacientes son producto
de translocaciones que compromete al cromosoma 21, y de ellos el 95% corresponde a
translocaciones robertsonianas, siendo el mayor porcentaje por una translocacién de novo t(14:21)"®

En este articulo se presenta el caso de una mujer abortadora recurrente, en la que se observa una
tendencia a mantener asociaciones entre los cromosomas acrocéntricos, siendo este hallazgo la
posible causa que explicaria los abortos recurrentes

MATERIAL Y METODO

Se estudié a una mujer de 36 afios de edad y a un hombre de 37 afios de edad, pareja con una
historia de abortos recurrentes que fue referida al Laboratorio de Genética de la Clinica Miraflores. Se
realizo el estudio citogenético en un cultivo de linfocitos obtenido de sangre periférica, utilizando el
método GTG (Giemsa-Tripsina-BandasG) y se analiz6 25 metafases en la mujer y 20 metafases en el
hombre, respectivamente. De esa manera, se determiné si eran portadores de una translocacion u
otro rearreglo cromosomico, observandose tanto en el hombre como en la mujer un cariotipo normal.

Posteriormente, ingres6 el producto de un aborto espontaneo de esta pareja al laboratorio. La
muestra correspondia a un 6bito de nueve semanas de edad gestacional, realizadndose un cultivo de
vellosidades coriales de 24h y otro a largo plazo (10 dias)’.



RESULTADOS

Ambos miembros de la pareja presentaron cariotipos normales en los cultivos de sangre periférica en
46,XX y 46,XY (Figura N° 02 y Figura N° 03, respectivamente).

FIGURA N° 02
Cariotipo normal correspondiente a una mujer 46,XX
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FIGURA N° 03
Cariotipo normal correspondiente a un hombre 46,XY
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En tanto que el resultado del aborto present6 un cariotipo 46, XY, t(21,21) (q10;q10), +21
correspondiente a una trisomia 21 por translocacion'® (Figura N° 04).



FIGURA N° 04
Aborto espontaneo con cariotipo 46, XY, t(21,21)
(910;g10), +21 y la flecha indica un cromosoma 21
translocado

Una posible explicacion a estos resultados se obtuvo después de revisar nuevamente las placas
metafasicas del hombre y la mujer. En éste, se observaron asociaciones entre los cromosomas
acrocéntricos de la mujer (4/25). Estos resultados pasaron desapercibidos en la primera evaluacion
porque se considera a estas asociaciones un hallazgo normal desde el punto de vista citogenético ***.
Sin embargo, el resultado citogenético del aborto espontaneo nos hizo suponer que las asociaciones
entre los cromosomas acrocéntricos pueden ser un factor causal de los abortos recurrentes en la
pareja (Figura N° 05).

DISCUSION

Como se menciond anteriormente, se estudi® un aborto espontaneo. Este presenté una
translocacion de navo 46,XY, t(21;21)(q10;q10), +21 proveniente de una pareja con dos abortos
previos. A los anteriores 6bitos no se les realizo estudios citogenéticos, por lo que no se conoce si
estos abortos fueron consecuencia de una anomalia cromosomica.

Por antecedentes se conoce que la edad materna incrementa la probabilidad de no-disyuncion y
otros rearreglos cromosémicos™. De todos los cromosomas, los acrocéntricos son los que se
mantienen asociados por mas tiempo y lo hacen a través de los brazos cortos. Estas asociaciones se
sostienen por las secuencias en tandem de ADN satélite y los genes ribosomales 18S y 28S, por lo
gue la probabilidad de no-disyunciéon es mayor en los cromosomas acrocéntricos que en los otros
cromosomas'?.

En el presente caso, la mujer tiene un cariotipo normal, abortos recurrentes sin estudios citogenéticos
y s6lo un 6bito con un resultado de Sindrome de Down por translocacion. La historia clinica de la
pareja no tiene otro diagndstico que se relacione con el problema de abortos recurrentes. Consideran-
do estos antecedentes, una posible explicacion a los abortos es que la mujer presente una tendencia
a mantener por mas tiempo asociaciones entre los cromosomas acrocéntricos.



FIGURA N° 05
Metafase de la mujer, cariotipo 46, XX.
La flecha indica la asociacion entre los cromosomas
Acrocéntricos.

Este proceso comenzaria con la asociacion (sin recombinacién) de los genes ribosomales,
continuando con un evento premeidtico que se inicia en la replicacion, la recombinacion, la formacion
del cromosoma translocado y finaliza con la no disyuncion que se produce en Meiosis Il, en la
adolescencia de la mujer *.

Por tanto, una posible explicacion a los resultados observados en la pareja y el aborto espontaneo es
gue la edad materna y la tendencia a mantener la asociacién entre cromosomas acrocéntricos
actuarian sinérgicamente, aumentando la probabilidad de no-disyuncién en los cromosornas de la
mujer, lo que ocasionaria en la pareja abortos recurrentes por translocaciones robertsonianas entre
cromosomas acrocéntricos homaologos y heterélogos.
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