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RESUMEN 

Introducción: según el origen, existen diferentes tipos de reordenamientos 
cromosómicos estructurales tales como: heredados, de “novo” y desconocidos; en 
dependencia de esto será el riesgo en la descendencia y el asesoramiento genético 
específico a los pacientes y a sus familiares. 
Objetivo: describir los diferentes reordenamientos cromosómicos estructurales, 
detectados según su origen. 
Métodos: se utilizó la información necesaria contenida en los registros de los 
laboratorios de Citogenética de los Centros de Genética Médica Nacional y Provincial de 
La Habana. Se confeccionó una base de datos en Excel. Se identificaron 249 
portadores de reordenamientos cromosómicos estructurales de 23 403 casos 
diagnosticados. Se identificó el origen de los mismos con datos de los registros, 
basados en la extensión de estudios citogenéticos indicados a padres o familiares que 
permitieran acreditarlo. 
Resultados: el origen de causa desconocida fue el de mayor frecuencia para 48,2 %; 
predominaron en estudios postnatales con 82,5%. Las heredadas con un 43,0 %, 
prevalecieron en estudios prenatales (58,0 %); las de origenmaterno en el 56,0 
%. Las heredadas maternas fueron mayores en las inserciones, con valor de 100,0 %, 
mientras que el origen paterno predominó en las inversiones con valores de 90,0 %. 
Conclusiones: el origen de causa desconocida predominó en estudios postnatales, 
mientras que en los prenatales prevalecieron las de origen heredado. Las heredadas 
maternas fueron mayoritarias. Es necesario como una estrategia de prevención, 
incrementar la detección del origen de los RCE en los portadores, así como la extensión 
del estudio a los miembros de la familia de portadores. 
 
Palabras clave: reordenamientos cromosómicos estructurales, estudios citogenéticos 
prenatales y postnatales. 



 

  

  

INTRODUCCIÓN 

Existen según su origen, diferentes tipos de reordenamientos estructurales tales como: 
los heredados o familiares; los de “novo” y los desconocidos.1 

Las anomalías estructurales balanceadas o no, pueden ser heredadas de padres 
portadores o pueden ocurrir como reordenamientos de novo, son formado en un 
gameto simple o zigoto. Si el reordenamiento estructural es heredado, existe un bajo 
riesgo de discapacidad física o mental producto del reordenamiento. Cuando la 
anomalía ocurre como un evento de novo y los padres tienen un cariotipo normal, el 
riesgo de una enfermedad genética o un fenotipo afectado se ve incrementada, en 
comparación de si aparece como un reordenamiento balanceado. Esto puede ser el 
resultado de alguna deleción o duplicación submicroscópicas en los puntos de rupturas, 
o debido a cambios funcionales de los genes cercanos a los puntos de rupturas o por 
cambios en las regiones de los genes reguladores.2 

Para un portador balanceado (heterozigótico), el problema fenotípico puede ser 
dificultades en la reproducción evidenciada por infertilidad, abortos espontáneos, 
descendencia anómala. Estas dificultades provienen de un apareamiento y segregación 
anómala en la profase de la primera meiosis, cuando ocurre el apareamiento entre 
cromosomas homólogos.2 

Las consecuencias de los portadores de reordenamientos balanceados, si son 
identificados prenatal, son difíciles de predecir y ofrecer asesoramiento genético 
específico, cuando se comprueba que su origen es de novo.2 

La mayoría de los reordenamientos estructurales desbalanceados aparecen por primera 
vez (“de novo”), aunque algunos pueden ser heredados de padres portadores de 
anomalías balanceadas. Algunos portadores de estas anomalías desequilibradas que 
son compatibles con la vida, son producto de segregaciones anómalas en la meiosis de 
padres portadores balanceados.3-5 

La existencia del Programa Nacional de Detección y Prevención de Enfermedades 
Cromosómicas, que acumula más de 30 años de trabajo, encabezado por el laboratorio 
de Citogenética de La Habana, con experiencia e información en este trabajo, y un aval 
de estudios científicos y publicaciones, ha realizado cientos de diagnósticos de 
anomalías cromosómicas, en estudios prenatales y postnatales a población de riesgo 
definida para estas enfermedades.6-12 

Dentro de las aberraciones estructurales en el universo estudiado, sería bueno conocer 
en cuanto al origen de las mismas, cuántas son y cuáles sus características?, esto 
permitiría conocer, como será el riesgo en la descendencia y el asesoramiento genético 
específico a los pacientes y a sus familiares. 



Este conocimiento permitiría en los casos en que el origen del reordenamiento 
estructural es de origen heredado, la extensión del estudio a la familia de los 
portadores de una manera más rápida, fácil y con un menor costo de detectar a 
nuevos portadores. Esto influiría en las estrategias de prevención y planificación 
familiar, lo que es posible, a través, de los servicios de genética con que contamos en 
la actualidad, con el nivel de atención primario del país.11 

El presente trabajo pretende contribuir, al conocimiento de los reordenamientos 
cromosómicos estructurales (RCE) en cuanto al origen de los mismos; a la aplicación 
en los portadores y sus familiares de mejores estrategias de prevención y mejoras en 
la calidad, de un asesoramiento genético más específico, así como la posible utilización 
de técnicas de citogenética molecular en los casos que lo requieran. 

Por lo que se propone, describir los diferentes orígenes de los RCE; su relación con los 
tipos de estudios citogenéticos y de reordenamientos estructurales. Trabajo que hasta 
el presente no se había realizado en el país, donde se recopila tanto volumen de 
diagnósticos, en un período mayor de tiempo. 

  

MÉTODOS 

Se utilizó la información de los registros de los laboratorios de Citogenética del Centro 
Nacional de Genética Médica (CNGM) y del Centro Provincial de Genética de Ciudad de 
La Habana (CPGM) en el período comprendido entre enero de 1984 y diciembre de 
2008 (25 años). Del primer laboratorio se recogieron los datos hasta el 2006 y del 
segundo a partir del mes de julio de 2006 hasta diciembre de 2008. 

Los registros contenían la información general necesaria, así como el resultado de los 
diagnósticos de los estudios cromosómicos realizados a la población de riesgo, que fue 
remitida fundamental, de Ciudad de La Habana, La Habana, Pinar del Río e Isla de la 
Juventud, en menor cuantía de Matanzas, Villa Clara, Sancti Spíritus, Camagüey, Ciego 
de Ávila, Las Tunas, Granma, Holguín y Santiago de Cuba. 

Se realizó un análisis retrospectivo de los RCE, en el diagnóstico citogenético. Del total 
de casos diagnosticados (23 403), sólo se incluyó la información de aquellos, donde se 
detectó algún RCE como dato primario (249), así como se identificó el origen de los 
mismos con datos colaterales de los mismos registros, basados en la extensión de 
estudios citogenéticos indicados a padres o familiares que permitieran acreditar el 
origen de las anomalías estudiadas. 

Para esto se identificaron las variables siguientes (según el origen) y se relacionaron 
con los tipos de estudios citogenéticos.  

Tipos de estudios 

 Prenatales: los casos diagnosticados mediante análisis cromosómicos, en 
muestras de líquido amniótico, por lo general entre las 16 y 20 semanas de 
gestación. 

 Postnatales: los casos diagnosticados mediante estudios cromosómicos en 
sangre periférica. 



Origen 

Heredado: los casos en los cuales quedó demostrado que fue trasmitido por uno de los 
padres. 

Materno o paterno : si el reordenamiento fue heredado de la madre o del padre. 

“De novo” : los casos en los cuales quedó demostrado que apareció por primera vez en 
el portador, los padres tuvieron cariotipos normales. 

Desconocido : los casos en los cuales no se pudo demostrar el origen. 

Se excluyeron las variantes cromosómicas normales como las inversiones de los 
cromosomas 9 y Y los polimorfismos de la heterocromatina de los cromosomas 1 y 16. 
Para el procesamiento de los resultados se utilizó, la estadística descriptiva con 
porcientos y proporciones. 

 
Aspectos éticos 

Para la realización de este trabajo no se utilizaron datos personales de los pacientes. 
Se cumplió, estricto, el principio de la bioética sobre la confidencialidad y seguridad de 
los resultados médicos. 

  

RESULTADOS 

Durante los 25 años estudiados (1984-2008) se realizaron un total de 23 403 
diagnósticos cromosómicos (tabla 1). Se identificaron 249 alteraciones cromosómicas 
estructurales. Se estimó, que el origen de causa desconocido fue el de mayor 
frecuencia para un 48,2 %; seguidos por las heredadas con un 43,0 %, dentro de 
estas, las de origen materno en el 56,0 %; mientras que la de menor frecuencia 



resultó ser la “de novo” con un 8,8%. 

 

Si analizamos las incidencias generales obtuvimos que para el origen desconocido fue 
de 1 en 195; seguidas por las heredadas de 1 en 218 y las “de novo” de 1 en 1063. Lo 
que significa que de cada 1000 pacientes diagnosticados se detectaron 4,6 anomalías 
estructurales heredadas y cerca de una alteración “de novo”. 

Los RCE heredados, se detectaron con las mayores frecuencias en las inserciones, 
translocaciones recíprocas y las inversiones con valores de 66,7 %, 49,6 % y 40,0 % 
en orden. 

Para las duplicaciones, isocromosoma y cromosoma en anillo, no hubo 
representatividad en el origen heredado. 

Las deleciones, fueron heredadas en el 33,3 %. Según datos originales se conoció que, 
fueron producidos de segregaciones anómalas de portadores de translocaciones 
recíprocas en el 60,0 % (3/5); el 20,0 % de inversiones (1/5) y el otro 20,0 % de una 
deleción (1/5). 

La herencia de origen materno, fue mayor en las inserciones, translocaciones 
Robertsonianas y recíprocas con valores de 100,0 %, 73,3 % y 56,7 % al respecto, 
mientras que el origen paterno predominó en reordenamientos como las inversiones y 
deleciones, con valores de 90,0 %, 80,0 % mutuo. 

En las alteraciones cromosómicas estructurales “de novo”, se pudo apreciar que las 
mayores cifras de frecuencia, se obtuvieron en los isocromosomas, duplicaciones y 
deleciones con el 50,0 %, 33,3 % y 20,0 % equitativo. 

Otros indicadores estudiados fueron los relacionados con el tipo de estudio y el origen 
del reordenamiento estructural como se muestra en la tabla 2. Al comparar la 
procedencia de los portadores de reordenamientos con los tipos de estudios, se apreció 
que las de origen desconocido predominaron en estudios postnatales con el 82,5 % 



(99/120), mientras que en análisis prenatales representaron el 17,5 % (21/120). 

 

La incidencia general de las anomalías estructurales prenatales familiares fue de 1 en 
273, esto significó que se detectaron 3,7 por cada 1000 diagnósticos. Esta frecuencia 
se incrementó en 1,3 veces, con respecto a lo reportado por otros investigadores, en 
que encontraron frecuencias de 2/1000.13 

Del total de portadores de rearreglos cromosómicos heredados o familiares, fueron 
diagnosticados mediante análisis prenatales el 57,9 % (62/107), mientras que en los 
postnatales el 42,1 % (45/107). 

La incidencia de los reordenamientos estructurales prenatales “de novo” fue de 1 en 
941, esto significó que se detectaron 1,1 por cada 1000 diagnósticos. Del total de 
portadores de anomalías estructurales “de novo”, fueron detectados el 81,8 % (18/22) 
en estudios prenatales, mientras que en postnatales el 18,2 % (4/22). 

La distribución de las anomalías estructurales según el origen de las mismas y los tipos 
de estudios se muestra en la tabla 3. Se observó que en estudios prenatales, las que 
más contribuyeron al número de reordenamientos cromosómicos de origen heredado 
fueron las translocaciones recíprocas y Robertsonianas con valores de 48,4 % (30/62) 
y 30,6 % (19/62) al respecto; mientras que en las “de novo” fueron las 
translocaciones recíprocas y lasinversiones con frecuencias de 44,4 % (8/18) y 22,2 % 
(4/18) en orden. 

 



En estudios postnatales, las más representativas del origen heredado fueron: las 
translocaciones recíprocas y Robertsonianas con cifras de 66,7 % (30/45) y 24,4 % 
(11/45) en orden; mientras que, en las “de novo” fueron las translocaciones recíprocas 
y las deleciones que aportaron iguales frecuencias con un 50,0 % (2/4). 

  

DISCUSIÓN 

Dentro de los RCE de origen conocido, los heredados son la mayoría y los de menor 
frecuencia los “de novo”, esto coincide con los resultados obtenido en el presente 
trabajo y por otros autores.1-3 

La incidencia de reordenamientos “de novo” en el presente estudio se incrementó entre 
1,3 y 2,6 veces si lo comparamos con los estudios realizados por Milunsky A, que 
plantea para recién nacidos y amniocentesis valores de incidencias entre 0,4/1000 y 
0,7/1000 al respecto. 14 

En el estudio las translocaciones y las inversiones heredadas (49,6 % y 40,0 %) están 
en mayoría. Este comportamiento es bien reportado en la literatura,1,2 los resultados lo 
confirman. Están presente en general en el 0,6-1 % de los individuos, la mayoría son 
heredadas y de transmisión familiar a través de generaciones.1,2 

En cuanto a los valores de frecuencia en el estudio, las translocaciones recíprocas 
concuerdan con lo reportado por artículos revisados que, muestran cifras que oscilan 
entre 40,0 % y 76,0 %.14,15 No ocurre así con las inversiones en que, la frecuencia 
(40,0 %) es menor a la publicada en el artículo de Forrester M y colaboradores, que 
alcanza cifras de frecuencia mayores (93,0 %).16 Se considera que haya sido el tamaño 
de muestra, o que haya incluido inversiones del tipo de variantes cromosómicas 
normales. 

La frecuencia de las deleciones heredadas (33,3 %), en el estudio no concuerda con lo 
publicado por Forrester M y colaboradores que plantean que, las deleciones heredadas 
detectadas en su estudio tienen cifras de sólo el 27,8 %,17 es un hallazgo citogenético 
azaroso haber detectado este porciento de deleciones heredadas. Se tiene en cuenta, 
según la literatura consultada, que son consideradas como un evento raro, ya que la 
mayoría de las deleciones en humanos ocurren espontánea en la línea germinal de uno 
de los padres de un individuo afectado y raro son heredadas producto de una 
segregación adyacente de una translocación heterocigótica o por la recombinación de 
una inversión, 3,16,18 como ocurrió en el estudio. 

La herencia materna en el estudio se correspondió con la bibliografía consultada que 
plantea que esta es más frecuente que la de origen paterno.14,15 Sin embargo, en 
cuanto al origen paterno detectado en las inversiones y deleciones (90,0 %, 80,0 %) 
no se correspondió con reportes consultados, que plantean que éstas tienen cifras de 
frecuencia de origen materno de 54,0 % y 60,6 % equitativas.16,17 

En cuanto a los RCE “de novo”, los resultados coinciden con estudios realizados por 
otros autores.15,19 Sin embargo, no se corresponden con lo publicado por Forrester M, 
en cuanto a las deleciones que plantea que se identificaron valores de frecuencia 
mayores (72,2 %). 17 



Los resultados del presente trabajo se corresponden con lo descrito por otros autores 
revisados en que la frecuencia del origen desconocido, es siempre mayor en estudios 
postnatales. Aunque, la cifra obtenida fue mayor (82,5 %) a lo reportado por otros 
autores, que publican números entre 40 % y 50 %.14,20 Se considera esté relacionado 
con el hecho de que los pacientes adultos se estudiaron solo a ellos, y no se extendió 
el estudio citogenético a los padres u a otros miembros de la familia, por lo que no se 
pudo identificar el origen de los mismos. 

En los estudios prenatales la cifra de frecuencia (17,5 %) aumentó ligero, esta no se 
incluye en los valores registrados en los artículos revisados que muestran un rango 
entre 5 % y 17 %.13,21,22 Esto es debido a que, cuando se detecta una alteración 
estructural en estos estudios, siempre se indica el análisis cromosómico a los padres 
para conocer el origen de la anomalía y de esta manera realizar un asesoramiento 
genético correcto a la pareja. La cifra leve, aumentada en esta muestra, está basada 
en que, uno de los padres no se presentó para realizarse el estudio cromosómico 
indicado. 

La incidencia de los reordenamientos estructurales prenatales “de novo” (1,1/1000) 
fue 0,4 veces menor a la reportada por Hook EB , en su estudio que determinó una 
frecuencia de 2,9/1000.13 

Se concluye que, el origen de los reordenamientos estructurales de causa desconocido 
y en estudios postnatales predominó. Se identificaron en estudios prenatales las 
mayores frecuencias de los orígenes heredados y de “de novo” que evidencia que por 
las características de estos estudios hubo un seguimiento más directo y efectivo en 
cuanto a identificar el origen del RCE. Incrementar el conocimiento y la detección del 
origen de los portadores de RCE mediante la extensión del estudio a los padres en 
primer lugar, y a otros miembros de la familia de portadores, serviría para poder 
brindar y establecer estrategias de prevenciones directas y específicas en cuanto a la 
planificación familiar y asesoramiento genético específico y personalizado. Esto indica 
que aún quedan aspectos a mejorar para brindar cada día servicios de genética 
óptimos.  
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