
·. 
Rcv C":11b.:ma Pcdiatr 61(1): 113·119. cnero-fcbroro. 198~ 

o 
SINDROME DE DOWN POR TRANSLOCACION CROMOSOMICA 
46,XX,-2l+,t(21q;21q) EN DIAGNOSTICO PRENATAL 
CITOGENETICO 
CENTRO NACIONAL DE GENETICA MEDICA. INSTITUTO 
SUPERIOR DE CI ENCI AS MEDICAS DE LA HABANA 

Lic. Taira Cabr era Rivas .* Dr . Héctor Casa~a 

Mata.** Lic. Susana Menéndez Camporredondo. * 
Dra. Florana Menéndez Camporredondo. ~** Téc. Norma 
Dieppa Padrón** ** y Téc . Eva Car vajal Miranda**** 

Se . reporta que. en un estudio cromosOmico fetal mcdi::mt~ cultivo do 

liqui<lo amniótico. por avanz.1da edad rnatcrna. ::J.C detectó en el 100 t 

de las metafascs analizadas la fórmula 46 . XX . -2l• . t(2lq:2lq) y so 
diagnosticó un sindromc de Oown por translocación robertsoniana. La 
pareja optó por la intcrrup-cion del en1baro:o y se corroboraron los 
resul t ados en sanure pcrifCrica y piel del feto. Se presenta el estu­
dio cromosomico de los padres y s~ discuto acerca del asesoramiento 
ocnético. 

INTRODUCSION 

La an0JY13lla crcxl'losOmica rn~s comünmento detectada por el Diagn6stico Pr·e ... 
natal Citogcnético (OPC) es el sindrome de Oown o trisomia 21. y ae reporta 
en gcncr.ll que la frecuencia de ésta: as1 como de caai todas las anOMalias 
cromosómicna se incrementa con la edad m3terna. para constituir un ricsno a 
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los 35 años. dQ tener un hijo con sindromc de Oown del 0 . 26 % y 0.49 % de 
1 

tener hijos con cualquier tipo de anomalia cromosómica. 
j\proxitn3damcnte el 92.5% de los n1nos con s!ndro¡ne de Oown es portador 

d~· una 'trisomia 21 libre (4?.XX•2l ó 4?.XY•21). el 4.8 t una translocación 
. 2 

(0q2lq' ó Cq2lq) y 2.? % constituya el producto de un mosaicisn~: a causa 
d~ que "tü riesgo de recurrencia depende de la anomal.ta ct•ornosómica prc .. 
sent:,e. result·• - importante ei ·estu91o "'c.p >mósómico ·en :10s padres de niñOs 
afeC·tados por estas translocaciones O · IIOO~~cisi"Qos. ../:. . 

Pre·sentá~s .. ~1 'oPC· ~~~1 izado a.~~n""'~ ' p·;~{;nte ~o~ avanzada edad m.ltern3. 

donde se detectó sindrome de Oown por translocación robertsoniana. 

MATERIAL Y METODO 

PRESENTACION DEL CASO 

PaciQnte de 39 ~ños G0P2 . con antecedentes dQ una hija normal en su 
primer matrimonio y 2 abOrtos esponttneos. una muerte fetal y una hija nor­
mal en su segundo matrimonio; su esposo tiene 2 hijos normales en matrimo­
nio anterior (figura 1). 
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• abortos espon.tóneos. 

• muerte fetal. 
•,diagnóstico prenatal.Aborto terapéutico 46,XX,- 21•t!21q;21ql. 

FIGURA· 1. Antéccdentes familiares de la pareja. 

El DPC so realizó mediante el cultivo de liquido amniótico por amniocén­
tesis transabdominal. previo estudio ultrasonogréfico a las 1? semanas de 
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gestación. Se utilizO la técnica de ~ultivo primario con el m~todo de trip~ 
sinizaciOn. y se analizaron los cromosomas fetales con bandas C(CTC) ~ en al 
menos 20 metafascs: se confeccionaron los cariotipos correspondientes. 

El estudio en linfocitos de sangre periférica y el cultivo de piel del 
material abortivo para el analisis cromos6mico. se realizO por los métodos 
de rutina con la utilización de la técnica convencional de tinción de ban­
d~s C<CTCl. 

RESULTADO Y DISCUSION 

Al realizar el estudio cromosomic.o en células fetales detectamos la 
siguiente fOrmula cromosOmica 46.XX~·21•;t(.2lq:2lq) ·en el 100 % de las 
celulas analizadas <figura 2 y 3) . La pa~eja optó por la interrupción del 
embarazo a las 21 semanas de gestación. Fenotipicamente e4 reto te~ta las 
caracteristicas de sindrome de Oown .<figura 4 y 5); se real~z6 el e~tudio 
cromosómico de los fibroblastos fetales y se corroboró el diagnóstico. 

El estudio en linfocitos de sangre peritérica con bandas C(CTC) en los 
padres fue normal; no se han realizado estudios en fibroblastos en piel 
para sospechar la presencia de 1~ linea celular anormal en otros tejidos 
(mosaicismo) . por el estado de Animo. de la pareja. 

El 2 % de los niños con sindromc de Oown presenta una trans.locacion C/C. 
para ser aproximadamente del 83 % t(2lq/2lq) . Alrededor del 4 \ de ~stas 

son heredadas. a causa de que uno de los padres es portador balanceado de 
esta translocación y se plantea que el 96 % de los casos aparecen ~de 

2 ·. 
novo·. En 1983 Waburton publicó la frecuencia de diferentes tipos de abe-
rraciones cromosómicas estructurales "de novo" en 98 745 arnnioccntcsis. 
para ser las translocacioncs robcrtsonianas el 0 .01 %.

1 

Sin embargo. se reportan familias con hijos previos portadores de estas 
translocaciones ~d~ novo·. dondé el estudio eromosómico en los padres ha 
sido supuestamente 

3
normal y en el siguiente embaru~o se ha detectado la 

misma translocación. Stcinberg et al. en sus experiencias. argumentan 
sobre el error potencial de plantear riesgos de recurrcncia baja en estas 
familias. por la detección de casos con muy bajo grado de mosaicismo de 
t~anslÓcaciones (21q2lq) o portadores de inversiones pericCntricas del ero .. 
mosoma 21. por lo qué se concluye que el riesgo de recurrCncia podria ser 

4 
tan alto como del 2 al 6 %. 

8ryan5 expone .la detección de un mosaicismo (1:100) de t(2lq2lq) al rea­
lizar un segundo estudio en una madre con un hijo previo con sindrome de 
Oown por t(2lq2lq) producto de un segundo embarazo con el mismo reordena .. 
miento. Insiste adem$s en la importancia de realizar estos estudios en 
tibroblaatos. Estas experiencias nos permiten considerar la necesidad de 
hacer eStudios corlcomitantes en tibroblastos de piel en los padres . luego 
de anali~ar maa: de 100 metafases en s.angre con resultados normale-s. asi 
como ofrecer el DPC en el próximo embarazo. 
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FlG. 2 - CAR lOTIPO FETAL 46. XX 1 - 2 lt (2 1Q2 1q) 

VICURA 3. Carlotipo fatal 46.XX.-2l• . t(2lq-21q) . 
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FICUIU\ 3 . Cerio tipo parcial de la translcx:acion. 
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FICU~\ 4. Feto de ZO se­
manas portador ·dc sindro­
me de Down pOr "transl~ca ­
ci6n. 

FICURA S. ObsCr:vcse el surco simiano en ambas manos del feto . 



SUMMARY . 

It is reported that beca~se o f advanced maternal age . a retal chromos~al 
study waa performcd by culture ot amniot ie flu i d ond in 100 - ot metaphasea 
annly~ed 46.XX,-2l • .t(2lq:2lq) formula wos detectcd; Down'$ SJndrome bY. 
robctsonian transloc3tion was diagnoscd. The couple chose tor tbc interrup·' 
tion of prcgnancy and r esulta wcrc vcriticd in fetal periphe¡~l. blood and 
sk i n. A chromosomic . study of the parenta is presented and gen~tic advisory 
is discusscd. · 

RESUME 

11 cst ropporté que d3ns une Ctude chromosomiquc foctale au moyon de lo 
culture du liquide omniotíquc r~alisoc en raison d~ 1'4ge avance de la 
m~rc. on a d~tectb lo formule 46 . XX.·2l•.t (21q;21q ) dons lOO ' des 
metaphaacs onalysoes et on a diagnostiquo un syndr~~e de Down por tronslo· 
c~tion robcrtsonionnc. Le couplo a opte pour l'intcrruption de la grosse­
sse; les r~sultats ont ~te corrobores dans l'<:tudc du sang p~riph<:riquc 
ct de l o peau du foetus. On prbscnte l'étude chr omo$omique des pa rents et 
on discute ó propos du conscil u<:n6tique. 
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