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RESUMEN

Antecedentes: las alteraciones cromosómicas son una de las causas frecuentes de infertilidad. No existe unanimidad para que el estudio 
citogenético se incluya en el procedimiento inicial de la pareja infértil.
Objetivo: conocer la prevalencia de las alteraciones cromosómicas en parejas infértiles en nuestra población y respaldar la indicación 
del estudio citogenético en el procedimiento diagnóstico inicial de la pareja infértil. 
Material y método: estudio retrospectivo efectuado entre enero de 2004 y abril de 2007 a 787 pacientes infértiles que se dividieron en 
cinco grupos y a quienes se realizó un estudio citogenético. 
Resultados: la prevalencia de alteraciones cromosómicas fue de 12.5% (98/787); de factor masculino severo 14.8% (34/229);  insufi ciencia 
ovárica prematura  14.3% (2/14); pérdida repetida de la gestación 12.3% (20/162); infertilidad idiopática 8% (9/112) y relacionadas con 
otras afecciones 12.2% (33/270). Las principales alteraciones correspondieron a trisomías, translocaciones y marcadores  cromosómicos, 
sobre todo del cromosoma 9. 
Conclusiones: los resultados de este estudio son consistentes con los reportados en la bibliografía, donde se establece mayor preva-
lencia de alteraciones cromosómicas en la pareja infértil comparada con la población general, lo que pone de manifi esto la importancia 
del estudio citogenético en el protocolo inicial diagnóstico de la pareja infértil.
Palabras clave: citogenética, cariotipo, infertilidad, trisomías, translocaciones.

ABSTRACT

Background: Chromosomal abnormalities are a frequent cause of infertility. There is not consensus if should be included in the work-up 
of infertile couple.
Objective: to evaluate the prevalence of chromosomal abnormalities in our population of infertile couple and support the cytogenetic exam 
in the initial protocol.
Patients and methods: Retrospective study of 787 infertile patients divided in fi ve groups, to whom a cytogenetic exam was performed 
between January 2004 and April 2007.
Results: The prevalence of general chromosomal abnormalities was 12.5% (98/787). We found a 14.8% (34/229) with severe male factor, 
14.3% (2/14) with premature ovarian failure, 12.3% (20/162) with recurrent pregnancy loss, 8% (9/112) idiopathic infertility and 12.2% 
(33/270) associated with other causes. The major alterations correspond to trisomies, translocations, and 9 chromosome markers.
Conclusions: The results of this study are consistent with those reported in the literature which are associated with a greater prevalence 
of chromosomal abnormalities in infertile couples compared with the general population,  this fi ndings show  the importance of consider 
the cytogenetic study in the initial diagnosis protocol of infertile couple.
Key words: Cytogenetic, Karyotype, Infertility, trisomies, translocations.

RÉSUMÉ

Antécédents: les altérations chromosomiques sont une des causes fréquentes d’infertilité. Il n’existe pas d’unanimité pour que l’étude 
cytogénétique soit incluse dans le protocole initial du couple fertile. 
Objectif: connaître la prévalence des altérations chromosomiques en couples infertiles dans notre population et appuyer l’indication de 
l’étude cytogénétique dans l’abordage diagnostique initial du couple infertile. 
Matériel et méthode : étude rétrospective effectuée entre janvier 2004 et avril 2007 auprès de 787 patientes infertiles qui se sont classées 
en cinq groupes et à qui on a réalisé étude cytogénétique.  
Résultats: la prévalence générale d’altérations chromosomiques a été de 12.5% (98/787). Dans les cas de facteur masculin sévère 
on a trouvé 14.8% (34/229) ; insuffi sance ovarienne prématurée 14.3% (2/14) ; perte répétée de la gestation 12.3% (20/162) ; infertilité 
idiopathique 8% (9/112) et liées avec d’autres affections 12.2% (33/270). Les altérations principales ont été en correspondance avec des 
trisomies, des translocations et des marqueurs chromosomiques, surtout du chromosome 9. 

Nivel de evidencia: II-3
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Conclusions: les résultats de cette étude sont consistants avec ceux communiqués dans la bibliographie, où une majeure prévalence 
d’altérations chromosomiques se vincule avec le couple infertile, comparée avec la population générale, ce qui met en évidence l’importance 
de considérer l’étude cytogénétique dans le protocole initial diagnostique du couple infertile. 
Mots-clés: cytogénétique, caryotype, infertilité, trisomies, translocations. 

RESUMO

Antecedentes: as alterações cromossômicas são uma das causas frequêntes de infertilidade. Não existe unanimidade para que o estudo 
cito genético se inclua no protocolo inicial do parceiro infértil. 
Objetivo: conhecer a prevalência das alterações cromossômicas em casais inférteis em nossa população e analisar a indicação do estudo 
cito genético na abordagem do diagnóstico inicial dos casais inférteis.
Material e Método: estudo retrospectivo efetuado entre janeiro de 2004 e abril de 2007 com 787 pacientes inférteis que foram divididas 
em cinco grupos e foram realizados estudos cito genéticos. 
Resultados: a prevalência geral de alterações cromossômicas foi de 12,5% (98/787). Em casos de fator masculino severo foram encon-
trados 14,8% (34/229); insufi ciência ovariana prematura 14,3% (2/14); perda repetida de gestação 12,3% (20/162); infertilidade idiopática 
8% (9/112) e relacionadas com outras afeições 12,2% (33/270). As principais alterações corresponderam a trissomias, translocações e 
marcadores cromossômicos, sobre tudo o cromossomo 9. 
Conclusões: o resultado deste estudo é consistente com os relatados na bibliografi a, onde se vincula maior prevalência de alterações 
cromossômicas no casal infértil comparado com a população em geral, o que põe de manifesto a importância de considerar o estudo cito 
genético no protocolo inicial diagnosticado no casal infértil.
Palavras-Chave: cito genético, cariótipo, infertilidade, trissomias, translocações. 
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Diferentes estudios han demostrado que las alte-
raciones cromosómicas son más frecuentes en la 
pareja infértil que en la población general;1,2,3 sin 

embargo, no existe un acuerdo unánime que acepte que el 
estudio citogenético debe incluirse en el protocolo inicial  
de diagnóstico de la pareja infértil.

Como parte del proceso natural de evolución, cuando 
estas alteraciones cromosómicas coexisten en las células 
germinales pueden trasmitirse a los gametos y a la des-
cendencia; en otros casos pueden llevar a un arresto en la 
gametogénesis o al desarrollo de gametos con alteraciones 
cromosómicas no balanceadas.4-9 Ante este panorama 

surge una gran preocupación porque las nuevas técnicas 
de reproducción asistida, sobre todo la inyección intracito-
plasmática de espermatozoides, sobrepasan las barreras 
fi siológicas del proceso reproductivo y pueden contribuir  
al aumento de nacimientos de niños con malformaciones 
congénitas.10,11,12

En la actualidad, a pesar de contar con herramientas 
diagnósticas moleculares, el cariotipo en sangre periféri-
ca sigue siendo la primera línea de estudio para detectar 
problemas cromosómicos en la pareja infértil. 

Este estudio retrospectivo permitió conocer la fre-
cuencia de alteraciones cromosómicas en una población 
de parejas infértiles estudiadas en una clínica de repro-
ducción asistida y contribuye al proceso de selección de  
pacientes idóneas para el diagnóstico genético previo a 
la implantación.

OBJETIVO

Conocer la prevalencia de alteraciones cromosómicas 
en parejas infértiles en nuestra población y respaldar la 
indicación del estudio citogenético en el procedimiento 
del diagnóstico inicial de la pareja infértil. 

MATERIAL Y MÉTODO

Estudio retrospectivo efectuado con 787 pacientes que 
viven en los estados de Querétaro, San Luis Potosí y 
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Figura 1. Cariotipos analizados en individuos con falla reproductiva 
referidos de una clínica de reproducción asistida en la ciudad de 
Querétaro, México (n = 787).

Guanajuato, principalmente, y que fueron referidas a 
nuestro centro entre los meses de enero de 2004 y abril 
de 2007, debido a falla reproductiva y a quienes se realizó  
el estudio citogenético.

Durante la realización del protocolo del estudio se 
diagnosticaron diversas afecciones. Para fi nes del estu-
dio, las pacientes se dividieron en cinco grupos: pérdida 
repetida de la gestación, insufi ciencia ovárica prematura, 
factor masculino severo, otros padecimientos asociados 
con infertilidad (endometriosis, ovario poliquístico, factor 
tubo-peritoneal, entre otros) e infertilidad idiopática.

El estudio citogenético se realizó en linfocitos de san-
gre periférica, con técnica estándar de bandeo GTG. Las 
preparaciones tuvieron una resolución de 400-450 bandas. 
Cada paciente se analizó con un mínimo de 15 a 25 me-
tafases. Las imágenes se capturaron en un microscopio 
Olympus BX51, con sistema digital de imágenes y una 
cámara Olympus DP70.

Los datos se evaluaron con estadística descriptiva, medidas 
de frecuencia (porcentaje), de tendencia central  (promedios) 
y de dispersión, tales como la serie estándar y rangos.

RESULTADOS

A los 787 pacientes con infertilidad (416  varones y 371 
mujeres) se les realizó el estudio citogenético. Se encontró 
alteración  del cariotipo en 98 casos (12.5%), que corres-
pondieron a 58 hombres (7.4%) y a 40 mujeres (5.1%)
(fi gura 1). De las alteraciones encontradas, las estructurales 
fueron las más frecuentes 68/98 (59.1%), seguidas de las 
numéricas 19/98 (23.7 %); la asociación de ambas fue de 
11/98 (10.8%).

Cuadro 1. Cariotipos con alteraciones estructurales y numéricas 
en individuos con infertilidad por factor masculino severo (normales 
= 195 y alterados = 34)

Estructurales (n = 18)

1 46, XY,9qh+ (100%)

2 46, XY,9qh+ (100%)

3 46, XY,9qh+ (100%)

4 46, XY,9qh+ (100%)

5 46, XY,9qh+ (100%)

6 46, XY,9qh+ (100%)

7-8 46, XY,9qh+ (100%)(pareja: 46,XX,9qh+ [100%]) 

9 46, XY,9qh+ (100%)

10 46, XY,9qh- (100%)

11 46,XYqh-,inv(9)(p12:q12) (100%)

12 46,,XY,t(1:17) (100%)

13 46,XY, t(12:13)(3%)/46,XY(97%)

14 46,XY,t(2:4),t(7:14)(7.5%)/46,XY,t(2:4)(92.5%)

15 46,X,t(11:Y)(3%)/46,XY,21ps+(97%)

16 45,XY,t(13:15)(2%)/46,XY(98%)

17 46,XY,inv(7)(3%)/46XY(97%)

18 46,XY,-16,+mar(5%)/46,XY(95%)

Numéricas (n = 13)
19 47,XXY (100%)

20 47,XXY (100%)

21 47,XXY (100%)

22 47,XXY (100%)

23 47,XXY (100%)

24 47,XXY (100%)

25 47,XXY (100%)

26 47,XXY (100%)

27 47,XXY (100%)

28 47,XXY (100%)

29 47,XXY(92%)/46,XY(8%)

30 47,XXY(23.5%)/46,XY(67.5%)

31 47,XYY(4.5%)/48,XXYY(3%)/46,XY(92.5%)

Numéricas y estructurales (n=2)
32 46,XY,+7p,-4,t(7:14)(7q:14q)

(4%)/48,XY,+mar(4%)/46,XY(92%)

33 45,XY,t(7:14)(2%)/46,XY(98%)

Disgenesia gonadal (n=1)
34 46,XX,SRY+(100%)*

Normales
n=787
87.5%

Alterados
n=88

12.5%

Hombres
n=58
7.4%

Mujeres
n=40
5.1%

Romero Tovar S y col.

Los pacientes que correspondieron al grupo con altera-
ción severa del factor masculino fueron  229 (29.1 %), en 
34 de ellos (14.8%) se encontró un cariotipo alterado. Hubo 
alteraciones estructurales en 18/34 (52.9%), mientras que  
13/34 (38.2%) tuvieron alteraciones numéricas, casi todas 
con síndrome de Klinefelter. Ambas alteraciones se observa-
ron en 2/34 (5.8 %) casos; sólo se encontró un paciente con 
disgenesia gonadal 46,XXsry+, y en un caso hubo la misma 
alteración cromosómica en ambos miembros de la pareja 
(cuadro 1).
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En el grupo de insufi ciencia ovárica prematura se 
clasifi caron 14 pacientes; dos de ellas con alteración cro-
mosómica 2/14 (14.3%). Una con alteración estructural y 
otra con alteración numérica y estructural (cuadro 2).

Cuadro 2. Alteraciones cromosómicas en pacientes con insufi cien-
cia ovárica prematura (normales=12 y alterados=2).

Numéricas: (n=1)

1 48 XXXX(1%)/46,XX(99%)

Numéricas y estructurales (n=1)

2 47 XX,+mar(5%)/46,XX(95%)

En el grupo de pérdida repetida de la gestación e in-
fertilidad idiopática, el estudio citogenético se efectuó en 
ambos miembros de la pareja y se descartaron los casos 
en que faltaba el análisis de alguno. 

Se estudiaron 81 parejas por pérdida repetida de la 
gestación (162 pacientes); 20 pacientes (12.3%) tenían 
alteraciones cromosómicas. Las más frecuentes fueron 
los cambios estructurales, seguidos de los numéricos 
y, por último, las alteraciones que las incluían a ambas 
(cuadro 3).

Se encontraron 56 parejas (112 pacientes) con infer-
tilidad idiopática, de éstas nueve pacientes (8%) con 
alteraciones cromosómicas. Las alteraciones estructu-
rales predominaron en ocho casos, uno con alteración 
numérica y dos con alteración estructural. Se observaron  
alteraciones cromosómicas en ambos miembros de la 
pareja.

Hubo 270 pacientes con infertilidad debido a diversas 
afecciones; en 33 (12.2%) de ellos se encontró cariotipo 
alterado. Las alteraciones estructurales se identifi caron 
en 21/33 (66.3%), de ellos, una pareja con esta alteración 
en ambos. Las alteraciones numéricas se registraron en 
7/33 (21.2%) y ambas (estructural y numérica) en 5/33 
(15.2%) (cuadro 4).

En general, de los 98 cariotipos identifi cados con anor-
malidades, 42.8% correspondió a variantes polimórfi cas, a 
trisomías 16.3%, marcadores 13%, translocaciones 14.3% 
y otras alteraciones que involucraban X frágil, XXSRY+, 

anillos en 13.6%. De las trisomías encontradas, correspon-
dieron a los cromosomas sexuales y se encontraron en 16 
casos. El cariotipo 47 XXY (síndrome de Klinefelter) fue 
el más frecuente y sólo en dos casos hubo un mosaicismo 
47 XXY/46 XY.

Nosotros encontramos cariotipos con mosaicismos de 
bajo nivel en 29/98 (29.6%) pacientes con alteración en 
uno o varios cromosomas autosómicos o sexuales.

También se detectaron cromosomas marcadores, 
que se encontraron en número similar en hombres y 
mujeres [7/12 (45.5%) vs 5/12 (54.5%)]; por medio de 
esta técnica no fue posible determinar el origen de estos 
marcadores.

Nuestros resultados demuestran variantes polimórfi cas 
en 42/787 (5.3%), y el cromosoma 9 fue el más involu-
crado, con 69% (29/42) con dos variables: la primera, 

Cuadro 3. Alteraciones cromosómicas identifi cadas en pacientes 
con falla reproductiva por diferentes causas clínicas (normales=237 
y alterados=33).

Estructurales (n=22)

1 46 XX,21ps+ (100%)

2 46 XY,21ps+ (100%)

3 46 XX,15ps+ (100%)

4 46 XY,21ps+ (100%)

5 46 XX,16qh+ (100%)

6 46 XX,9qh+ (100%)

7 y 8 46 XX,9qh+ (100%) Pareja: 46,XY,9qh+ (100%)

9 46 XX,9qh+ (100%)

10 46 XX,9qh+ (100%)

11 46 XX,9qh+ (100%)

12 46 XX,9qh+ (100%)

13 46 XX,9qh+ (100%)

14 46 XY,Yqh+ (100%)

15 46 XX,inv(9) (100%)

16 46 XX,inv(9) (100%)

17 46 XX,inv(9) (100%)

18 46 XX,-6,-13,t(6:13) (100%)

19 46 XY,t(7:8) (100%)

20 46 XX,t(13:14) (100%)

21 45 X,-X,+mar(8%)/46,XX(92%)

Numéricas (n=7)

22 47 XXY (100%)

23 45 X(4%)/46,XY(96%)

24 45 X(17%)/46,XX(83%)

25 45 X(2%)/47,XXX(4%)/46,XX(94%)

26 45 X(4.2%)/47,XXX(4.2%)/46,XX(88%)

27 47 XXX(2.5%)/52,XXXXXXXX(2.5%)/46,XX(95%)

28 45 X(3%)/47,XXX(3%)/46,XX(94%)

Numéricas y estructurales (n=6)

29 47 XX,+mar(5%)/46,XX(95%)

30 46 XY,fra9(q13)(1%)/47,XY,+mar(1%)/46,XY(98%)

31 46 X,-X,+mar(2%)/48,XXX,+mar(2%)/46,XX(96%)

32 46 X,fra(X)(q27.3)(4%)/47,XXX(4%)/46,XX(92%)

33 46 XX,t(14:22)(5.6%)/47,XX,+mar(5.6%)/46,XX(88%)
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9qh+ se presentó con más frecuencia en mujeres que en 
hombres [10/42 (23.8%) vs 11/42 (26.2%)]; la segunda 
inv(9) fue más frecuente en varones que en mujeres [6/42 
(14.3%) vs 2/42 (4.8%)]. Se encontraron otras variantes 
en los cromosomas acrocéntricos 13,15 y 21, así como 
variantes en la heterocromatina, el cromosoma 16 y el Y 
(cuadro 5).

DISCUSIÓN

En este estudio la prevalencia de alteraciones cromosómi-
cas en  pacientes infértiles fue mayor que la reportada para 
la población general. En la actualidad, un gran número de 
estudios aconsejan el análisis citogenético con el propósito 
de identifi car alteraciones cromosómicas relacionadas con  
la infertilidad y padecimientos que pudieran afectar el 
embarazo o su posible trasmisión a la descendencia.1,2,12  

La prevalencia de 12.5% de alteraciones cromosómicas 
en pacientes con infertilidad reportada en nuestro estu-
dio, no difi ere de la de estudios previos, donde destaca 
el amplio rango de variación desde 1.3% reportado por 
Henz13 hasta 13.1% de Peschka14 o un estudio también en 
población mexicana  de Baez,15 donde se reporta una fre-
cuencia de alteraciones en 5.6% de casos con infertilidad, 
aunque en este estudio el autor sólo reporta alteraciones 
en cromosomas sexuales.

 Esta  diferencia en la prevalencia de diversos estudios 
puede explicarse por el tipo de población estudiada, cri-
terios de selección y tipo de alteraciones reportadas. Así, 
nosotros reportamos todas las alteraciones cromosómicas 
encontradas, incluidos los polimorfi smos considerados va-
riantes normales pero que merecen destacarse y contemplar 
su posible repercusión en el proceso reproductivo, como 
lo señalaron Madon16 y  Krausz.17  

En el grupo de pacientes con falla reproductiva por 
factor masculino severo se encontró el cariotipo alterado 
en 34 (14.8%) pacientes; este porcentaje fue más alto que 
lo publicado en otros estudios,  cuyos resultados oscilan 
entre 2.2 y 8%.18,19 De manera similar, comparado con 
el estudio de Cortés-Gutiérrez, quien reporta 2.14% de 
anormalidades cromosómicas en la población mexicana,20 
nuestro resultado es elevado por el tipo de población estu-
diada que sólo incluyó varones con alteraciones severas.

Los pacientes que se clasifi caron con falla reproductiva 
debida a un factor masculino severo, tuvieron diferentes 
alteraciones cromosómicas. De las alteraciones numéricas, 
la más frecuente fue la relacionada con el síndrome de Kli-
nefelter (47, XXY) en 13/34 casos (38.2%), de los cuales 
tres casos fueron mosaicos, uno de ellos, un mosaico bajo. 

Cuadro 5. Alteraciones cromosómicas identifi cadas en parejas con 
falla reproductiva idiopática (normales=103 y alteradas=9).

Estructurales (n=8)

1 y 2 46 XX,9qh+ (100%)     Pareja: 45,XY,t(14:21)
(6%)/46,XY(94%)

3 46 XX,9qh+ (100%)     

4 46 XX,9qh+ (100%)     

5 46 XY,inv(9)(4%)/46,XX(96%)

6 46 XY,13ps+ (100%)

7 46 XY,21pst+

8 46 XYqh- (100%)

Numéricas (N=1)

9 47 XY,+mar(3%)/46,XY(97%)

Cuadro 4. Alteraciones cromosómicas identifi cadas en parejas con 
pérdida repetida de la gestación (normales=142 y alteradas=20).

Estructurales (N=17)

1 46 XX,9qh+ (100%)

2 46 XX,9qh+ (100%)

3 46 XX,9qh+ (100%)

4 46 XX,16qh+ (100%)

5 46 XY,15ps+ (100%)

6 46 XX,21pst+ (100%)

7 46 XY,inv(9) (100%)

8 46 XY,inv(9) (100%)

9 46 XY,inv(9p)(30%)/46,XY(70%)

10 46 XX,-22,+r(22?)(6.5%)/46,XX(93.5%)

11 46 XX,-6,-13,t(6:13) (100%)

12 46 XY,t(7:4) (100%)

13 46 XX,-13,-14,t(13:14) (100%)

14 46 XX,-13,-14,t(13:14) (100%)

15 46 XY,t(7:14),+mar(1.4%)/46,XY(98.6%)

16 46 XY,-8,-18,t(8:18) (100%)

17 47 XXX(4%)/46,Xfra(X)(q27.3)(4%)/46,XX(92%)

Numéricas (N=1)

18 47 XXX,(6.6%)/46,XX(93.4%)

Numéricas y estructurales (N=2)

19 47 XY,+mar(1.6%)/46,XY(98.4%)

20 45 X,del(XXq27-qter)(6.25%)/46,X,-
X,+mar1(6.25%)/
46 X.fra(X)(q27.3)(6.25%)/46,XX(81.25%)

Romero Tovar S y col.
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Otros autores han señalado que las alteraciones de los cro-
mosomas sexuales, estructurales y numéricas, constituyen 
la causa principal de infertilidad masculina.18,21

Por lo que se refi ere a las alteraciones estructurales, 
éstas se encontraron en 52.9% e incluyeron translocaciones 
y heteropolimorfi smos. Las translocaciones implicaron 
varios cromosomas autosómicos. Estas alteraciones 
estructurales se han correlacionado con trastornos en la 
espermatogénesis, que dan lugar a translocaciones balan-
ceadas y no balanceadas, ambas asociadas con infertilidad. 
Esto sugiere que estas modifi caciones cromosómicas 
pueden causar errores en las secuencias promotoras o 
represoras de múltiples genes, lo que explica el amplio 
rango en el fenotipo.22  Las inversiones se presentaron 
en dos individuos, uno con una inversión pericéntrica del 
cromosoma 9 que involucró a todas las células analiza-
das. Sin embargo, el segundo caso tuvo una inversión del 
cromosoma 7 en 3% de las células.

En este grupo estudiado por factor masculino severo 
sólo se identifi caron dos casos con alteraciones estruc-
turales y numéricas, ambos con mosaicismo bajo. Por 
último, en este grupo sólo hubo un caso con disgenesia 
gonadal 46 XX+sry.

Es indiscutible la importancia que cobra el estudio ci-
togenético en varones con alteraciones seminales severas, 
porque al hacer el diagnóstico genético se pueden identifi car 
los pacientes con riesgo de trasmitir esta alteración a su des-
cendencia y que requieren un adecuado consejo genético.

Es muy amplia la gama de alteraciones genéticas rela-
cionadas con insufi ciencia ovárica prematura, sobre todo 
las vinculadas con el cromosoma X, básicamente mosaicos 
de Turner y poliploidias, aunque también se han reportado 
alteraciones autosómicas. Nosotros sólo encontramos un 
caso de poliploidia (48 XXXX/46,XX), alteración poco 
frecuente con fenotipo variable.

Rooman24 reporta el caso de una niña con este cariotipo, 
con una estatura alta e insufi ciencia ovárica prematura. En 
el otro caso se encontró un marcador en 5% de las células, 
pero no fue posible identifi car su origen por cariotipo 
convencional. En la bibliografía se han reportado dos 
casos. El primero de dos mujeres 46 XX,+mar con retraso 
mental cuyo padre tenía un cariotipo 47 XY+mar[10%]/46 
XY[100%].25 Otro caso reportado es el de una paciente 47 
XX+mar [6%]/46 XX[94%], cuya única hija posee un cario-
tipo 47 XX+mar que por genética molecular se determina 
como derivativo del cromosoma 16.26

También debe considerarse que estos cromosomas 
marcadores supernumerarios están presentes en individuos 
sanos y que, por lo general, derivan de los brazos cortos 
de cromosomas acrocéntricos; se considera que tales 
marcadores no tienen relevancia clínica.27 Sin embargo, 
nosotros, como otros autores, demostramos la existencia 
de estos marcadores en individuos infértiles; en nuestra 
experiencia logran un bajo porcentaje de embarazos.2,27 
Está reportado que las parejas con pérdida repetida de la 
gestación tienen una frecuencia de alteraciones cromosó-
micas de 5-6%, sobre todo translocaciones balanceadas o 
inversiones, aunque también se han reportado en menor 
grado otras alteraciones cromosómicas, como: inserciones, 
isocromosomas y alteraciones cromosómicas complejas. 
Se encontró una prevalencia mayor a 12.3%, principal-
mente por alteraciones estructurales, casi todas variantes 
polimórfi cas en los cromosomas 9, 15 y 16; seguido de 
inversiones que incluyen al cromosoma 9 y, con menor 
frecuencia, translocaciones, duplicaciones, cromosomas 
en anillo y marcadores. 

El hecho de haber reportado el total de alteraciones, 
incluidos los polimorfi smos y marcadores, explica la 
mayor prevalencia encontrada; destacan, una vez más, 
los polimorfi smos, principalmente del cromosoma 9, dato 
que concuerda con lo publicado por otros autores, quienes 
reportan que este polimorfi smo se encuentra en pacientes 
con antecedentes de infertilidad y pérdida repetida de la 
gestación.16,29,30,31

En 20% de los pacientes se observó una inversión 
del cromosoma 9, que se considera un polimorfi smo. 
También se han reportado cuatro tipos de inversión,32  la 
relacionada con inversión pericéntrica con  infertilidad.3,34 

Los pacientes con falla reproductiva por diversas causas 
clínicas tuvieron una elevada prevalencia de alteraciones 
cromosómicas debido, nuevamente, a que las más fre-
cuentes fueron las alteraciones estructurales por diferentes 
polimorfi smos en los cromosomas 9,15,16 y 21. Además, 
se encontraron translocaciones y otras alteraciones en 
mosaicos bajos; las alteraciones numéricas observadas 
se encontraron, principalmente, en mujeres en quienes en 
todos los cariotipos se encontró más de una línea celular, 
que implicaba al cromosoma X. Debido a que este grupo 
tiene una afectación tan diversa se carece de estudios que 
puedan ser comparativos; sin embargo, destaca la alta 
prevalencia de alteraciones cromosómicas en pacientes 
infértiles clasifi cados por diversas causas.
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En el último grupo de infertilidad idiopática, la preva-
lencia de alteraciones cromosómicas fue de 8%, cifra más 
alta que la reportada por Nielsen y Wohlert35 de 0.85%  en 
un estudio realizado en  34,910 recién nacidos en quienes 
se estudiaron todos los tipos de alteraciones cromosómicas 
y que puede ser comparativo con la población general. 
Destacan, una vez más, las alteraciones encontradas en 
nuestro grupo de estudio, que correspondieron  a diferentes 
variantes polimórfi cas y a líneas celulares con marcadores, 
lo que confi rma la alta frecuencia de estas alteraciones en 
la pareja infértil, que requiere más estudios para explicar 
su relación.

CONCLUSIÓN

Nuestro estudio pone de manifi esto una mayor prevalen-
cia de alteraciones cromosómicas en la pareja infértil, 
incluidas las de causa desconocida o múltiple, donde la 
frecuencia de alteraciones numéricas y estructurales se-
ría de esperar que fuera igual a la población general; sin 
embargo, fue mayor y similar a las parejas con pérdida 
repetida de la gestación. La alta prevalencia de polimor-
fi smos, sobre todo del cromosoma 9, sugiere un probable 
factor implicado en la infertilidad. Es indispensable que 
se hagan más estudios al respecto. Esta mayor frecuencia 
de alteraciones cromosómicas en la pareja infértil destaca 
la importancia de considerar al estudio citogenético parte 
del protocolo diagnóstico inicial de la pareja con falla 
reproductiva, sobre todo en las que recibirán tratamiento 
de reproducción asistida, con el fi n de establecer un diag-
nóstico certero, proporcionar consejo genético, seleccionar 
parejas para la fertilización asistida y establecer un diag-
nóstico prenatal oportuno.
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