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Resumen
Entre las anomalías cromosómicas más comunes se en-
cuentran las aneuploidias de cromosomas sexuales, en la 
actualidad el cariotipo en sangre periférica es la primera 
línea de estudio para la detección de estos problemas de sa-
lud. El objetivo de este trabajo fue describir los resultados 
del diagnóstico postnatal citogenético de aberraciones cro-
mosómicas sexuales realizado en la provincia Camagüey 
durante 25 años de trabajo. Se realizó un estudio descripti-
vo transversal a partir de los resultados de los cariotipos en 
sangre periférica, las fórmulas cromosómicas obtenidas, el 
motivo de indicación de los mismos y la edad del diagnós-
tico. El universo incluyó a trescientos cincuenta pacientes 
que presentaron alguna alteración en su constitución cro-
mosómica y la muestra se conformó con 108 pacientes 
que resultaron positivos para aberraciones cromosómicas 
sexuales. Los datos obtenidos fueron procesados, analiza-
dos y mostrados en gráficas y tablas. De las cromosomo-
patías descritas, el síndrome Turner y sus variedades fue el 
más representado, seguido por el síndrome Klinefelter; las 
indicaciones más frecuentes fueron hechas por signos clí-
nicos de las mencionadas entidades y los diagnósticos fue-
ron realizados fundamentalmente entre los 11 y 20 años de 
edad. En los últimos 4 años las aberraciones cromosómicas 
sexuales han disminuido su incidencia, no obstante, estas 
deben ser sospechadas en edades tempranas de la vida para 
poder mejorar la atención médica y con ella la calidad de 
vida de los pacientes afectados.

Palabras clave: Aneuploidías cromosómicas sexuales, 
diagnóstico postnatal.

Abstract
Aneuploidies of sex chromosomes are among the most 
common chromosomal anomalies and at present the pe-
ripheral blood karyotype is the first line of study for the 
detection of these health disorders. The objective of this 
work was to describe the results of the postnatal cytoge-
netic diagnosis of sexual chromosomal aberrations perfor-
med in the Camagüey province during 25 years of conti-
nuous work. A transversal descriptive study was performed 
beginning with peripheral blood karyotypes, the chromo-
somal formulas were determined, and the motives for the 
indication and diagnosis age were also considered. The 
universe included three hundred fifty patients presenting 
some alteration in their chromosomal constitution, while 
the sample was composed of 108 patients that turned out 
to be positive for sexual chromosomal aberrations. Resul-
tant data were processed, analyzed and displayed in graphs 
and tables. Of the chromosomopathies already described, 
Turner’s syndrome and its varieties was the more repre-
sented, followed by Klinefelter’s syndrome; the most fre-
quent indications were due to clinical signs of the mentio-
ned entities and diagnoses were fundamentally carried out 
for patients between 11 and 20 years old. During the last 
4 years sexual chromosomal aberrations have decreased 
their impact; nevertheless they must be suspected in early 
life stages in order to improve medical care and the quality 
of life of affected patients.

Keywords: Sexual chromosomal aneuploidies, postnatal 
diagnosis.
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Introducción
Las aberraciones cromosómicas son alteraciones 
constitucionales o adquiridas que pueden afectar el 
número de cromosomas de una especie o la estructura 
de los mismos. Están implicadas en la aparición de 
muchas enfermedades genéticas, siendo además una 
causa importante de retraso mental y de pérdidas 
gestacionales.1 Se observan en el 0,5 % de los recién 
nacidos, en el 50 a 60 % de los abortos espontáneos 
del primer trimestre y el 20 % del segundo trimestre.2 

Las más frecuentes al nacimiento son las anomalías 
cromosómicas sexuales, para las que se estima una 
incidencia de 1 en 300-400 embarazos.3 

Los individuos con anomalías cromosómicas 
sexuales tienen un riesgo incrementado de desarrollar 
problemas durante la etapa de maduración sexual y 
es en esta etapa en la que se realiza la mayoría de 
los diagnósticos, provocando sufrimiento personal y 
disfunción de la dinámica familiar.4

En la actualidad, a pesar de contar con herramientas 
diagnósticas moleculares, el cariotipo en sangre 
periférica sigue siendo la primera línea de estudio 
para detectar problemas cromosómicos. Este trabajo 
expone los resultados del diagnóstico postnatal 
citogenético en la provincia Camagüey, entre los años 
1986-2010, con el objetivo de tener un acercamiento 
a la epidemiología de las aberraciones cromosómicas 
sexuales en la provincia, destinado fundamentalmente 
a conocer cuáles son las alteraciones cromosómicas 
sexuales que se presentan con mayor frecuencia, el 
motivo por el cual los pacientes son remitidos a la 
consulta de genética y las edades en las que se realiza 
el diagnóstico.

Métodos
Se realizó un estudio descriptivo transversal, teniendo 
en cuenta los resultados del diagnóstico postnatal 
citogenético de las aberraciones cromosómicas 
sexuales, realizado en Camagüey durante 25 años de 
trabajo. El diagnóstico se realizó en el Laboratorio 
de Citogenética del Centro Provincial de Genética 
Médica de Camagüey a partir de aproximadamente 
5 mL de sangre heparinizada. En cada caso, se 
cultivaron 3 frascos como mínimo, se realizó bandeo 
cromosómico GTG de rutina y se analizaron como 
mínimo 20 metafases por caso. El universo de estudio 
estuvo constituido por 350 pacientes que presentaron 
alguna alteración en su constitución cromosómica 
y finalmente la muestra quedó conformada por 
108 pacientes, con aberraciones cromosómicas 
sexuales. Se confeccionaron tablas y gráficos para 
la comprensión y presentación de los resultados. Se 
utilizaron estadígrafos descriptivos de porcentajes y 
promedios.

Resultados
En el periodo que se describe se analizaron 350 casos 
con anomalías cromosómicas, de ellos 242 (69,14 
%)  presentaron una aberración autosómica y en 108 
pacientes (30,86 %) se diagnosticaron aberraciones 
de los cromosomas sexuales.  
En los periodos de 1986-1990 y 2001-2005 se 
diagnosticaron 30 y 29 anomalías para un 27,8 % y 
26,9 % respectivamente. En el período 2006 - 2010 se 
confirmaron 9 casos para un 8,3 % (Figura 1).

Figura 1. Aberraciones cromosómicas sexuales diagnósticadas según quinquenio. Provincia Camagüey. 
Periodo 1986-2010.

La tabla 1 presenta las aberraciones cromosómicas 
sexuales halladas en este estudio. El síndrome 
Turner resultó ser el más frecuente (n=76) con sus 
variantes 45, X  y el mosaicismo 45, X/46, XX que 

representaron el 37,04 y el 32,41 % respectivamente.  
El síndrome Klinefelter constituyó el 26,85 %; de 
ellos 15 pacientes presentaban el cariotipo 47, XXY 
(13,89 %) y 13 fueron mosaico para este síndrome.
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Tabla 1. Aberraciones cromosómicas sexuales diagnosticadas. Provincia Camagüey.  Periodo 1986-2010.

Diagnóstico cromosómico Número de casos Porcentaje (%)
Síndrome Turner 76 70,37
Variantes
45,X 40 37,04
45,X/46,XX 35 32,41
46,X i (X)(q10)/45,X 1 0,92
Síndrome Klinefelter 29 26,85
Variantes
47,XXY 15 13,89
47,XXY/46XY 13 12,04
49,XXXXY 1 0,92
Otras variantes 3 2,76
48,XXXX/47,XXX/46,XX 1 0,92
+46,XY/46,XX 1 0,92
45,X/46,XY 1 0,92
Total 108 100

La tabla 2 muestra los principales motivos de 
indicación para el estudio cromosómico postnatal. 
La confirmación de síndromes genéticos, tales como 
el síndrome Turner o el de Klinefelter constituyeron 
los más frecuentes del total de indicaciones (n=46 y 
n=18 respectivamente). El retardo en el desarrollo 
sexual ocupó el segundo lugar en frecuencia para 
ambos sexos, el retraso mental constituyó un motivo 

de indicación de baja frecuencia.
Finalmente, al analizar las edades en las cuales se 
realizó el diagnóstico con mayor frecuencia, se 
encontró un pico en las edades de 6 a 25 años, donde 
fue diagnosticado el 80,55 % de los casos (n=87); 
incidieron en mayor medida los casos con edades 
comprendidas entre 11 y 15 años, seguida de los de 
16 a 20 años. (Figura 2)

Motivo de indicación

Sexo Femenino No % Masculino No %

Signos clínicos S. Turner 46 59,0  Signos clínicos S. Klinefelter 18 60,0
Retardo de desarrollo sexual 16 20,5  Retardo de desarrollo sexual 6 20,0
Baja talla 15 19,2  Infertilidad 4 13,3
Retraso mental ligero 1   1,3 Alta talla 2   6,7

Total 78 100                Total 30 100

Tabla 2. Motivos de indicaciones de cariotipos. Provincia Camagüey. Periodo 1986-2010.

Figura 2. Edad de diagnóstico de las aberraciones cromosómicas sexuales. Provincia Camagüey. Periodo 
1986-2010.
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Discusión
Dentro del grupo de las enfermedades genéticas, las 
aberraciones cromosómicas tienen un papel relevante 
al presentarse aproximadamente en uno de cada 200 
recién nacidos vivos, así como en el 5 al 10 % de 
las muertes perinatales, y ser responsables del 50 
% de los abortos espontáneos tempranos.2,5,6 Este 
trabajo refleja el comportamiento del diagnóstico 
de pacientes con gonosomopatías durante 25 años 
en la provincia Camagüey. La disminución de la 
incidencia de este tipo de aberración cromosómica 
en el último período, es un resultado que coincide 
con lo reportado por otros autores.7,8 No obstante, 
no concuerdan con lo expresado por Riccaboni en 
el año 2008, el cual estudió el comportamiento de 
la infertilidad en Italia y reporta una alta incidencia 
de cromosomopatías de tipo sexual.9 La disminución 
en la detección de enfermedades cromosómicas en 
etapa postnatal durante el último periodo de estudio, 
en la provincia, podría explicarse por la repercusión 
del Programa de diagnóstico prenatal citogenético, 
que ha tenido un realce a partir del año 2004, 
incrementando considerablemente el número de casos 
diagnosticados y consecuentemente la detección de 
muchas gonosomopatías en etapa prenatal.
Las fórmulas cromosómicas más comúnmente 
encontradas en el estudio fueron el síndrome Turner 
y sus variantes etiológicas, seguido del síndrome 
Klinefelter, situación que tiene coincidencia con lo 
planteado por Cortés-Gutiérrez en un trabajo realizado 
en México DF, donde el síndrome Turner fue el de 
mayor frecuencia entre las aberraciones sexuales.10 

Sin embargo, la mayoría de la literatura revisada 
plantea que el síndrome Turner es una anomalía de los 
cromosomas sexuales que afecta aproximadamente 
a una de cada 2 500 niñas y el síndrome Klinefelter 
aparece en uno de cada 600 a 800 niños.6,11-13

Los motivos de indicación de cariotipo fueron 
fundamentalmente los de signos clínicos  de estos dos 
síndromes; en los casos diagnosticados, la mayoría 
presentaba más de una característica clínica de cada 
una de estas enfermedades, coincidiendo con la 
bibliografía revisada.13-15 El retardo del desarrollo 
sexual fue el segundo motivo de indicación más 
frecuente, coincidente con lo reportado por Quesada y 
colaboradores, que plantea como criterio de exclusión 
de los síndromes, la carencia de esta característica 
clínica.5

Las niñas con síndrome Turner, por lo general, son 
estériles y no experimentan los cambios normales de 

la pubertad a menos que se las trate con hormonas 
sexuales. Las niñas afectadas por este síndrome son 
de baja estatura, aunque el tratamiento con hormonas 
de crecimiento y sexuales puede ayudarles a aumentar 
su estatura. Algunas tienen otros problemas de salud, 
incluidos defectos de tipo cardíaco. 
En el estudio, el retraso mental ligero no constituyó un 
signo clínico importante como forma de presentación 
de la enfermedad, coincidiendo con la literatura 
revisada que plantea que las pacientes afectadas por 
síndrome Turner, en su mayoría poseen inteligencia 
normal, aunque algunas tienen dificultades para las 
matemáticas y los conceptos espaciales.15

Los varones con síndrome Klinefelter suelen ser altos 
con una inteligencia normal, aunque son comunes 
las incapacidades de aprendizaje. En general, tienen 
problemas con el juicio y el control de los impulsos. 
De adultos, producen una cantidad inferior a la normal 
de la hormona masculina conocida como testosterona  
y no son fértiles.16-18

En el síndrome Klinefelter la alta talla fue signo 
clínico de menor motivo de indicación, ya que esta 
característica fenotípica única no constituye un 
signo importante en el diagnóstico de la enfermedad, 
concordando con Pandiyan y Goumy que afirman que 
además de la alta talla, los pacientes con la enfermedad 
presentan poco desarrollo de los caracteres sexuales 
masculinos, en cambio hay un leve desarrollo de 
algunos caracteres sexuales femeninos, debido a la 
baja producción de testosterona.16-18

Las anomalías relacionadas con los cromosomas X 
e Y pueden afectar el desarrollo sexual y producir 
infertilidad, anomalías en el crecimiento y, en algunos 
casos, problemas de conducta y aprendizaje. No 
obstante, la mayoría de las personas afectadas llevan 
una vida relativamente normal por lo que su diagnóstico 
se hace muy difícil y en ocasiones de manera tardía. El 
mayor número de diagnóstico obtenido en las edades 
de 11 a 15 años en nuestro estudio puede explicarse 
atendiendo a que en esta etapa de la pubertad ocurre 
el desarrollo pondoestatural y sexual, y pueden ser 
identificados sus retardos de modo más fácil.14,15 
Las estrategias para la detección del riesgo genético a 
nivel poblacional con fines preventivos, implementadas 
en el país desde el nivel de atención primaria de 
salud sobre la base del impetuoso desarrollo que la 
Genética Comunitaria ha alcanzado en el mismo, es a 
nuestro juicio la principal causa del incremento de la 
eficacia del diagnóstico cromosómico postnatal que 
se evidencia en los resultados. 
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