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Resumen
Las translocaciones cromosómicas se definen como el 
intercambio de segmentos entre dos cromosomas, existiendo 
un punto de ruptura en cada uno de ellos. Se clasifican en 
translocaciones recíprocas y robertsonianas, considerándose 
las translocaciones recíprocas las más comunes en nuestra 
especie. En el laboratorio de citogenética del Centro 
Nacional de Genética Médica se recibió una muestra de 
líquido amniótico de una gestante de 39 años de edad, 
sin antecedentes patológicos familiares. El diagnóstico 
prenatal citogenético mostró el siguiente cariotipo: 45, XX, 
der(15; 22) (q10;q10) mat, t(5;17)(q31.3;q25) de novo. Los 
estudios cromosómicos realizados a los padres mostraron 
que la madre era portadora de la translocación 15; 22. Este 
hallazgo permitió mostrar alteraciones cromosómicas poco 
frecuentes en la descendencia de una gestante con edad 
materna avanzada y facilitó el asesoramiento genético.

Palabras clave: Reordenamiento cromosómico, 
translocaciones, diagnóstico prenatal. 

Abstract
Chromosomal translocations are an interchange between 
chromosome segments, with one breakpoint in each 
chromosome. Translocations can be defined as reciprocal 
or robertsonian; reciprocal is the most common in the 
humans. An amniotic fluid sample was received in the 
Cytogenetic laboratory from Centro Nacional de Genética 
Médica; the patient was a 39 years old pregnant woman, 
with no previous record of family abnormalities. The 
karyotype obtained was 45, XX, der(15; 22) (q10;q10) mat, 
t(5;17)(q31.3;q25) de novo. Both parents were studied and 
the mother was identified as a carrier of translocation 15; 
22. These findings show a rare chromosome abnormality in 
the offspring of an advanced maternal age pregnant woman 
and provide knowledge for a better genetic counseling. 

Keywords: Chromosome rearrangement, translocations, 
prenatal diagnosis.
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Introducción
Los reordenamientos cromosómicos estructurales 
tienen una frecuencia en recién nacidos de 2.4/1000, 
y dentro de ellos, las de mayor incidencia son las 
translocaciones recíprocas1 cuyo incremento global 
en la población es aproximadamente de 1/500.2, 3

Las translocaciones cromosómicas se definen como 
el intercambio de segmentos entre cromosomas no 
homólogos, existiendo un punto de ruptura en cada 
cromosoma implicado. Estas pueden ser recíprocas o 
robertsonianas.4

Las translocaciones recíprocas implican rupturas 
en al menos dos cromosomas no homólogos con 
intercambio de fragmentos y generalmente, el número 
de cromosomas permanece inalterable.5

Las translocaciones robertsonianas o por fusión 
centromérica, son aquellas que ocurren entre 
cromosomas acrocéntricos, son por lo general  
dicéntricas y en dependencia de la segregación que 
ocurra en la meiosis I se producirán gametos normales, 
balanceados, disómicos o nulisómicos.6

Las translocaciones balanceadas heredadas tienen 
un riesgo para la descendencia menor del 1%, 
teniendo en cuenta que dependerá de la naturaleza 
del reordenamiento y del segmento cromosómico 
implicado.7

Los rearreglos de novo han sido discutidos en el 
campo de la investigación y pueden presentar un 
incremento en el riesgo para la descendencia con una 
frecuencia del 6.7%.8 

Las translocaciones de novo pueden parecer 
balanceadas desde el punto de vista citogenético, 

pero un locus o loci puede sufrir una alteración en 
los puntos de ruptura y ser causa de un fenotipo 
anormal.9

El objetivo del presente trabajo es describir el hallazgo 
citogenético de un feto con dos translocaciones: 
una robertsoniana y otra recíproca aparentemente 
balanceada.

Presentación  del caso 
Se estudia en el  Centro Nacional de Genética Médica 
el líquido amniótico (LA) de una gestante de 39 años 
de edad procedente del Centro Provincial de Genética 
Médica de Artemisa; por presentar edad materna 
avanzada, sin antecedentes patológicos familiares y 
con edad gestacional de 17.2 semanas. Se realizó el 
cultivo de amniocitos y bandas GTG según técnica 
estandarizada en el laboratorio. Se analizaron  20 
metafases. 

Resultados
El análisis cromosómico mostró un cariotipo con 
translocación robertsoniana entre los cromosomas 
15 y 22 y  una translocación recíproca aparentemente 
balanceada entre los cromosomas 5 y 17 (figura.1).  
El cariotipo emitido fue 45,XX,der(15;22)(q10;q10) 
mat, t(5;17)(q31,3;q25) de novo, según el Sistema 
Internacional de Nomenclatura Citogenética 
(ISCN 2013).10 Al realizar estudio a ambos padres 
se comprobó que la madre era portadora de la 
translocación 15;22 y que la translocación entre los 
cromosomas 5 y 17 era de novo según resolución de 
450 bandas. (Figura 1)

Figura 1. Muestra el cariotipo femenino del feto con la t(15;22) mat y la t(5;17) de novo.
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Discusión
El hecho de que aparezcan dos translocaciones, una 
robertsoniana y una recíproca es un evento poco 
frecuente encontrado en el diagnóstico prenatal 
citogenético. Autores como Forabosco y cols, 
sugirieron que la incidencia de estas anomalías 
estructurales no está influenciada por la edad 
materna.11

En el caso de la translocación robertsoniana heredada 
de la madre el riesgo de afección para la descendencia 
es menor al 1%.12

A pesar de la coincidencia de  las dos  translocaciones, 
y una de estas de novo, en el periodo fetal no se 
observaron hallazgos ultrasonográficos;  no obstante 
la pareja decidió la continuación del embarazo, 
después de brindarle el asesoramiento genético. 
La niña al nacer, no presentó manifestaciones clínicas 
que indicaran anomalías físicas, pero se continúa un 
seguimiento clínico sistemático.
Según la literatura revisada y hasta el momento 
del estudio no se han encontrado otros casos en el 
diagnóstico prenatal con rearreglos cromosómicos 
que involucren estos puntos de ruptura en los 
cromosomas 5 y 17, donde puedan quedar inactivados 
determinados genes u ocurrir pérdidas de material 
genético no detectables mediante técnicas de 
citogenética convencional. 

Estudios revelan translocaciones que involucran 
lo cromosomas 5p y 17p, asociados a carcinomas 
cervicouterino y leucemias promielocítica agudas, lo 
cual difiere de nuestro estudio que si involucran las 
regiones 5q y 17q.13,14

Por otra parte Nara y cols 2011, describen en su 
investigación  varios rearreglos,  entre los que se 
destaca t (5; 17) (q23.2; q24), en pacientes con 
displasia campomélica y ruptura arriba del gen SOX9 
ubicado en el cromosoma 17q;  el cual se diagnosticó 
por citogenética molecular.15

En nuestro propósito, no es posible identificar 
los genes que están o no inactivados en los puntos 
de ruptura del rearreglo de novo, ni las posibles 
manifestaciones clínicas, por las técnicas citogenéticas 
convencionales.
Debido a esta novedad se sugiere un seguimiento 
clínico de esta niña hasta los 3 años de edad por 
constituir un evento inusual y novedoso en la 
citogenética prenatal. 

Conclusiones
El diagnóstico prenatal inusual de dos translocaciones  
permitió facilitar el asesoramiento genético a la 
familia, proporcionar una estrategia genética en las 
familias en riesgo, para la correcta toma decisiones en 
la atención primaria de salud.
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