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Se , reporta que en un estudio cromosdmico fetal mediante cultive éa
liquido amnidtico. por avanzada edad materna. se detectd en el 100 %
de las metafases analizadas la formula 46.XX.-21+.t({21q:21q) y se
diagnosticd un sindrome de Down por translocacidn robertsoniana. La
pareja optd por la interrupcidn del embarazo y se corroboraron los
resultados en sangre periférica y piel del feto. Se presenta el estu-
dic cromosdmico de los padres ¥ se discute acerca del asesoramiento
genttico.

INTRODUCEION

La anomalia cromosomica mas cominmente detectada por el Diagnédstico Pre-
natal Citogenético (DPC) es el sindrome de Down o trisomia 21. y se reporta
en general que la frecuencia de ésta, asl como de casi todas las anomalias
cromosomicas s¢ incrementa con la ednﬂ materna. para constituir un riesgoe a
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los 35 anos, de tener un hijo con sindrome de Down del ?.26 Ey 0.49 % de
tener hijos con cualquier tipo de anomalia cromosdmica.

Aproximadamente el 92.5 % de los ninoes con sindrome de Down ¢s portader
dé'una trisomia 21 libre {(47.%5%+21 & 47.XY=21), ¢l 4.8 % una tran%locncian
(Dg2lg & Gqg2lg) y 2.7 % constituye ¢l producto de un mosaicismo: a causa
de que el riesgo de recurrencia depende de la anomalia cromosdmica pre-
sente. resulta - importante el estudio ‘cromosdmico en ‘los padres de nines
afectados por estasrtran?lucacinnes plqo;g§cismqs. v

Presentamos el DPC realizado a una paciente por avanzada edad materna.
donde se detectd sindrome de Down por translocacién robertsoniana.

MATERIAL Y METODO

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 39 anos G,P>. con antecedentes de una hija normal en su
primer matrimonio y 2 abortos espontdnecs. una muerte fetal y una hija nor-
mal en su segundo matrimonio: su esposo tiene 2 hijos normales en matrimo-
nioc anterior (figura 1}.
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FIGURA 1. Antecedentes familiares de la pareja.

El DPC se¢ realizd mediante el cultive de liguide amnidticeo por amniocen-
tesis transabdominal., previo estudic ultrasoncgrafico a las 17 semanas de
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gestacidn. Se utilizd la técnica de cultivo primarie con el método de trip-
sinizacién, ¥ se analizaron los cromosomas fetales con bandas G(GTG). en al
menos 20 metafases: se confeccionaron los cariotipos correspondientes.

El estudio en linfocitoz de sangre periférica y el cultive de piel del
material abortive para el analisis cromosdmico. se realizdéd por los métodos

de rutina con la utilizacidn de la técnica convencional de tincidén de ban-
das G(GTG).

RESULTADO Y DISCUSION

Al realizar el estudioc cromosémico en células fetales detectamos la
siguiente férmula cromosdmica 46.XX.-21+,t({21q:21q) en el 100 % de las
células analizadas (figura 2 y 3). La pareja optd por la interrupcion del
embarazo a las 21 semanas de gestacién. Fenotipicamente el feto tenfa las
caracteristicas de sindrome de Down (figura 4 y 5): se realizd el estudio
cromosémico de los fibroblastos fetales y se corrobord el diagnéstico.

El estudic en linfocitos de sangre periférica con bandas G(GTG) en los
padres fue normal: no se han realizado estudies en fibroblastos en piel
para sospechar la presencia de la linea celular anormal en otros tejidos
{mosaicismo). por el estade de Animo de la pareja.

El 2 % de los ninos con sindrome &e Down presenta una translocacidn G/G.
para ser aproximadamente del 83 % t(21q/21q). Alrededor del 4 % de é&stas
son  heredadas, a causa de que uno de los padres es portador bulancehdo de
esta tﬁansln:aciﬁn v se plantea que el 96 % de los casos aparecen “de
nowva” . En 1983 Waburton publicd la frecuencia de diferentes tipos de abe-
rraciones cromosémicas estructurales “de nove”™ en 98 745 amniaccntesis;
para ser las translocaciones robertsonianas el 0,01 %.

S$in embargo. se reportan familias con hijos previes portadores de estas
translocaciones "de nowvo". donde el estudio cromosémico en los padrés ha
side supuestamente _normal ¥ en el siguiente cmbarazo se ha detectado la
misma translocacién. Steinberg et al. en sus experiencias. argumentan
sobre el error potencial de plantear riesgos de recurrencia baja en estas
familias, por la deteccién de cases con muy bajo grade de mosaicismo de
translocaciones (21g2lq) o portadores de inversiones pericéntricas del cro-
mosoma 21. por lo que se concluye que el riesgo de recurrencia podria ser
tan alto_como del 2 al & %.

Bryan expone la deteccidn de un mosaicismo (1:100) de t(2lq2lq) al rea-
lizar un segundo estudic en una madre con un hijo previc con sindrome de
Down por t(2lg2lg) producto de un segundc embarazo con el mismoe reocrdena-
miento. Insiste ademas en la importancia de realizar estos estudios en
fibroblastos. Estas experiencias nos permiten considerar la necesidad de
hacer estudics concomitantes en fibroblastos de piel en los padres. luego
de analizar mas de 100 metafases en sangre con resultados normales, asl
como ofrecer el DPC en el proximo embarazo.
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FIGURA 2. Cariotipo fetal 46.XX.-21+,t(21q-21q}.
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FIGURA 3. Cariotipo parcial de la translocacidn.
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FIGURA 4. Feto de 20 se-
manas portador de sindro-
me de Down por transloca-
cion. 5

FIGURA 5. Obsdérvese el surco simiano en ambas monos del feto.

118



It is reported that because of advanced maternal age. a fetal chromosomal
study was performed by culture of amniotic fluid and in 100 % of metaphases
analyzed 46.XX.-21+.t(21g:21q) formula was detected: Down's syndrome !
robetsonian translocation was diagnosed. The couple chose for the interrup-
tion of pregnancy and results were verified in fetal peripheral bleod and
skin. A chromosomic study of the parents is presented and genetic advisory
is discussed.

RESUME

Il est rapporté que dans une étude chromosomique foetale au moyen de la
culture du liguide amniotique réalisée en raison de 1'dge avancé de la
mére., on a détectd la formule 46,.XX.=21+.t (21q:21q) dans 100 % des
métaphases analysdes et on a diagnostiqué un syndrome de Down par translo-
cation robertsonienne. Le couple a opté pour 1l interruption de la grosse-
sse: les résultats ont &té corrobords dans 1l étude du sang périphérique
et de la peau du foetus. On présente 1°étude chromosomique des parents et
on discute 4 propos du conseil génétique,
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