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Resumen
Se realizó un estudio descriptivo de corte transversal del 
programa de diagnóstico prenatal citogenético en la pro-
vincia Granma en el periodo 2008 - 2010. La información 
fue adquirida de los registros del Laboratorio de Citoge-
nética de la provincia. Se analizó el comportamiento del 
motivo de indicación del estudio, las anomalías diagnos-
ticadas, tipo de resultado y aberración más frecuente. El 
motivo de indicación más frecuente fue la avanzada edad 
materna, en este grupo además se identificó el 93 % de 
todas las anomalías cromosómicas encontradas. Se obser-
vó un descenso gradual de los estudios sin resultados. La 
trisomía 21 fue la aberración cromosómica de mayor fre-
cuencia de aparición, hallada con una frecuencia de 92,5 % 
en pacientes de avanzada edad materna. La prevalencia al 
nacimiento del síndrome Down  fue de 0.4 por mil  nacidos 
vivos y  la prevalencia de este diagnóstico dentro de los 
estudios prenatales citogenéticos fue de 18.4 por mil  pa-
cientes estudiadas, esto manifiesta la influencia de la prue-
ba diagnóstica en la disminución de nacidos vivos con este 
síndrome. 

Palabras clave: Diagnóstico Prenatal Citogenético, ano-
malías cromosómicas, trisomía 21, síndrome Down.

Abstract
A descriptive transversal cut of the prenatal cytogenetic 
diagnosis program in the Granma province during the pe-
riod 2008-2010 was carried out. The information was re-
trieved from the registries of the Cytogenetic Laboratory 
in the province. The indication motive for the study, diag-
nosed anomalies, result type and most frequent aberration 
were analyzed. The most frequent indication was increased 
maternal age, identifying that 93 % of all chromosomal 
anomalies found were linked to this group. A gradual de-
crease in the number of resultless studies was noted, while 
trisomy-21 was the chromosomal aberration showing hig-
her occurrence frequency, found in 92,5 % in increased 
maternal age patients. Down syndrome prevalence on birth 
was equal to 0,4 per 1 000 born alive, while the prevalence 
in the prenatal cytogenetic studies was equal to 18,4 per 1 
000 patients studied, clearly highlighting the influence of 
the diagnostic test in decreasing born alive babies with this 
syndrome.  

Keywords: Prenatal cytogenetic diagnosis, chromosomal 
anomalies, trisomy-21, Down syndrome.
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Introducción
A nivel mundial el desarrollo de las nuevas tec-
nologías y la creciente disponibilidad de nuevos 
estudios genéticos, generan cada vez mayores expec-
tativas en relación con las capacidades diagnosticas 
de malformaciones congénitas y enfermedades gené-
ticas1 y nuestra población no está ajena a estas posi-
bilidades del mundo actual. 
En nuestro país la Citogenética ha tenido un desarrol-
lo impresionante en los últimos años, principalmente 
con la creación de nuevos laboratorios en todas las 
provincias. 
El Programa Cubano de Diagnostico, Manejo y Pre-
vención de Enfermedades Genéticas y Defectos Con-
génitos incluye el Programa de Diagnóstico Prenatal 
Citogenético en Gestantes en Riesgo, incluida la edad 
materna avanzada; en la provincia Granma la labor del 
Laboratorio de Citogenética, como parte de este pro-
grama, comenzó en el año 2008. Teniendo en cuenta 
la importancia de este programa en la provincia fue 
nuestro objetivo exponer los resultados del mismo en 
el periodo 2008-2010.

Métodos
Se realizó un estudio descriptivo de corte transversal 
del Diagnóstico Prenatal Citogenético (DPC) en el 
periodo comprendido entre enero de 2008 a diciem-
bre de 2010.
El universo de estudio estuvo conformado por todas 
las gestantes a las que en el periodo analizado se les 
realizó el DPC. La información fue recolectada a 
través de los registros del Laboratorio de Citogené-
tica del Centro de Genética Médica de Granma.
Los criterios de indicación para realizar el estudio fu-
eron los siguientes:
-  Avanzada edad materna (AEM). 
-  Hijo previo con síndrome Down u otras enferme-
dades cromosómicas. 
-  Historia familiar de malformaciones congénitas y 
otras alteraciones de etiología supuestamente cromo-
sómica. 
- Diagnóstico del sexo fetal en mujeres portadoras de 
enfermedades ligadas al sexo. 
- Progenitor portador de reordenamiento cromosómi-
co balanceado. 
- Hallazgos ultrasonográficos de malformaciones fe-
tales frecuentemente asociadas a enfermedades cro-
mosómicas. 
-  Marcadores bioquímicos en suero materno. 
-  Ansiedad materna. 
- Adolescentes menores de 15 años.
El proceder obstétrico utilizado para tomar la muestra 

fue la amniocentesis, realizada en el segundo trimes-
tre de gestación. 
El cultivo de células presentes en el líquido amnióti-
co, se realizó por métodos convencionales2 estanda-
rizados en nuestro laboratorio. La identificación cro-
mosómica de rutina se realizó con Giemsa (bandas 
GTG) utilizando tripsina. El análisis cromosómico 
realizó de acuerdo con el Sistema Internacional para 
Nomenclatura en Citogenética Humana,3 se analiza-
ron entre 10 y 15 metafases, de 3 frascos de cultivos, 
con una resolución de 400-500 bandas.
Para el análisis estadístico se calcularon medidas de 
resumen para variables cualitativas como porcentajes 
y tasas.
Se calculó la tasa de prevalencia de la cromosomo-
patía diagnósticada más frecuente, la que se relacio-
nó con la tasa de prevalencia de la misma en nacidos 
vivos.

Resultados
En el periodo estudiado se realizaron 1 466 amnio-
centesis, las cuales cumplían con al menos uno de los 
criterios de indicación establecidos para el DPC. La 
edad materna avanzada resultó ser el motivo de indi-
cación de estudio más frecuente, representado por el 
84,8 % (1244/1466), como se ilustra en la tabla 1. 

Tabla 1. Distribución de las gestantes estudiadas se-
gún motivo de indicación para el estudio prenatal ci-
togenético. Provincia Granma. 2008- 2010.
 

Motivo de Indicación No. pacientes %
Avanzada edad materna (AEM). 1 244 84,8
Hijo previo con Síndrome de Down u 
otras enfermedades cromosómicas.

81 5,5

Historia familiar de malformaciones 
congénitas y otras alteraciones de 
etiología cromosómica.

11 0,7

Diagnóstico del sexo fetal en mujeres 
portadoras de enfermedades ligadas 
al sexo.

(-) (-)

Progenitor portador de reordenamiento 
cromosómico balanceado.

(-) (-)

Gestantes con signos ultrasonográficos 
indirectos asociados a enfermedades 
cromosómicas.

66 4,5

Ansiedad Materna. 52 3,5
Adolescente menor de 15 años. 12 0,8
Total 1466 100

Fuente: Registros del Laboratorio de Citogenética. Centro Provincial Ge-
nética Médica. Granma.
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En el periodo estudiado se obtuvo resultado de DPC 
en 1 306 casos (89 %), solo 160 de casos no tuvieron 
resultado (11 %). Al realizar un análisis por años se 

puede apreciar un descenso favorable del número de 
casos sin resultados (Figura 1).

Figura 1. Comportamiento del Diagnóstico Prenatal Citogenético. Provincia Granma. 2008-2010.

En la tabla 2 se muestra la distribución de los des-
órdenes cromosómicos detectados según los criterios 
de indicación. La trisomía 21 resultó ser la cromoso-
mopatía de mayor frecuencia de aparición en el estu-

dio, 64 % (27/42), y en el grupo de gestantes de edad 
avanzada, 92,5 % (25/27). 
La tasa de prevalencia del síndrome Down en el DPC 
fue de 18,4 por cada 1 000 gestantes estudiadas.

Tabla 2. Anomalías cromosómicas detectadas según criterio  de indicación para el estudio prenatal citogenético. 
Provincia Granma. 2008- 2010.

Anomalías  cromosómicas
AEM Otras causas Total

No.     % No. % No. %
Trisomía 21(Síndrome Down) 25 64 2* 66,7 27 64,2
Trisomía 18(Síndrome Edward) 3 7,7 - 0,0 3 7,1
Trisomía 13 (Síndrome Patau) - 0,0 1* 33,3 1 2,3
Mosaico cromosómico 1 2,6 - 0,0 1 2,3
Marcador cromosómico extranumerario 1 2,6 - 0,0 1 2,3
Translocación recíproca (Gemelar).
t(4;5) (q; p15.1ter)

2 5,1 - 0,0 2 4,7

Translocación robertsoniana t(13;14)(10q;10q) 2 5,1 - 0,0 2 4,7
Síndrome Klinefelter (47, XXY) 3 7,7 - 0,0 3 7,1
Síndrome Turner (45, X) 1 2,6 - 0,0 1 2,3
Síndrome 47, XYY 1 2,6 - 0,0 1 2,3
Total 39 100 3 100 42 100

*La indicación para el estudio citogenético fue realizada por signos ultrasonográficos indirectos. 
Fuente: Registros del Laboratorio de Citogenética. Centro Provincial Genética Médica. Granma

Discusión
En la sociedad actual con el incremento de las 
oportunidades sociales se ha hecho más común para 
las mujeres el considerar un embarazo a la edad de 
35 años o más, por una variedad de razones entre 
las que se destacan su educación, la concepción del 
matrimonio tardíamente o simplemente el desear  tener 
un hijo más en su vida incluso después de uno o dos 
embarazos previos.4,5  Este comportamiento social está 
presente en nuestra provincia y en correspondencia la 

indicación más frecuente para el DPC resultó ser la  
edad materna avanzada, tal y como ocurre en otros 
estudios reportados en la literatura.5,6 

En este estudio la aberración cromosómica de mayor 
aparición en los casos estudiados y en el grupo de 
gestantes con edad materna avanzada fue la trisomía 
21 o síndrome Down. En este grupo de gestantes se 
encontró el mayor número de resultados positivos 
y en particular el 93 % de los síndrome Down 
detectados, lo que constituye un evidencia más de un 



mayor riesgo de malformaciones congénitas de origen 
cromosómico, a edad materna avanzada,  producidas 
por no disyunción.7 Dentro de este grupo se destacan 
las trisomías 13, 18 y 21.8-10

En el periodo que se analiza si bien hubo un 11 % 
de casos sin resultados, es válido resaltar el descenso 
de este parámetro en el año 2010 con un 4 %, valor 
menor que lo establecido para nuestro país, el cual 
es de un 5 %.11 Las pacientes estudiadas que no 
tuvieron resultado de DPC se siguieron en consulta 
de asesoramiento genético (AG) y recibieron 
seguimiento por ultrasonido (US) en busca de signos 
indirectos de cromosomopatías, además de una 
rigurosa ecocardiografía fetal.
La prevalencia del síndrome Down en el estudio fue 
de 18,4 por cada mil pacientes estudiadas, mientras 
que la prevalencia al nacimiento del síndrome en el 

periodo estudiado, en la provincia, fue de 0,4 por cada 
mil nacidos vivos. Estas cifras evidencian el valor del 
DPC en la detección de este síndrome genético.12  
Es válido resaltar que el 82 % (9/11) de las madres de 
estos bebés con síndrome Down se encontraban en el 
grupo de alto riesgo de anomalías cromosómicas y en 
el marco del asesoramiento genético de las mismas se 
les ofreció la oportunidad de DPC durante el segundo 
trimestre de gestación, pero fue rechazado. Aunque 
en los últimos años se han producido cambios 
importantes en el acercamiento de los servicios de 
genética médica a la atención primaria de salud, es 
sin duda importante continuar trabajando por elevar 
la cultura genética de la población en general y en 
particular de las mujeres en edad fértil, para garantizar 
bajo los principios del asesoramiento genético, una 
descendencia sana para nuestras familias.
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