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RESUMEN

Introduccidn: Las aneuploidias son anomalias cromosdmicas mas frecuente en el ser humano donde existe una diferencia en
el nimero de par de cromosomas que tiene una célula. Puede haber ganancia o pérdida de cromosomas individuales, el
mecanismo mas frecuente es la no disyuncidon donde hay errores en el proceso de generacion de gametos. Objetivos:
Identificar las anomalias cromosdmicas de tipo numéricas mas frecuentes en el Hospital Regional de Alta Especialidad del Nifio
“Dr. Rodolfo Nieto Padrén en un periodo de diez afios. Métodos: Estudio retrospectivo descriptivo en 3,291 casos, se utilizé
la base de datos y bitacoras del laboratorio de genética del Hospital Regional se analizaron cariotipos de pacientes del 2005 a
2015. Resultados: Del total, 545 casos fueron positivos con aneuploidias y 2,146 negativos, la prevalencia fue mayor en
hombres; el grupo de recién nacido presentd la mayor prevalencia de alteraciones cromosémicas de tipo numéricas con
38.7%(hombres) y 31.7% (mujeres); en el grupo de 1 a 3 afios, la prevalencia fue de 7.3% (hombres) y 5.7% (mujeres). La
mayor prevalencia (35.4%) fue en municipio de Centro, Tabasco; otras entidades federativas como Chiapas, Campeche,
Tamaulipas y Mérida con 10.3%. El 2007 fue el afio con mayor prevalencia de casos registrados de aneuploidias (79 casos). Las
aneuploidias mas frecuentes fueron la trisomia 21, monosomia X, trisomia 18, la trisomia 13. Conclusiones: Los programas de
educacion en salud, suponen un beneficio en la reduccién de la prevalencia de aneuploidias cromosémicas al reducir la
prevalencia de estas en los Ultimos diez afios.
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ABSTRACT

Introduction: Aneuploidies are the most common chromosome abnormality in humans with missegregated chromosomes on
the daughter cells. Consequently there could be a gain or a loss of individual chromosomes and the alterations in
recombination are an important contributor to meiotic non-disjunction with abnormal gametes. Objectives: Identify the most
common numerical chromosomal abnormalities over a 10 year study, at the Hospital Regional de Alta Especialidad del Nifio
“Dr. Rodolfo Nieto Padron. Methods: A retrospective study of 3,921 cases was made for a ten year period (2005 to 2015)
analyzing the patients karyotypes. Through the usage of the Genetic Lab database and logs at “Hospital Regional de Alta
Especialidad del Nifio “Dr. Rodolfo Nieto Padrén”. Results: On the whole sample, 545 cases were identified with aneuploidies
and 2,146 came out negative. The prevalence was significantly higher in men. The newborn group presented the highest
prevalence of numerical chromosomal abnormalities with 38.7% (men) and 31.7% (women); Also the 1-3 years old group, the
prevalence was of 7.3% (men) and 5.7% (women). According to the place of origin, the highest prevalence for the identified
cases was in Centro municipality, Tabasco 35.4%, as well as other entities like Chiapas, Campeche, Tamaulipas and Mérida
with 10.3%. 2007 was the year with the highest prevalence of aneuploidies with 79 identified cases. The most common types
of aneuploidy were trisomy of chromosome 21, monosomy X, trisomy 18 and trisomy 13. Conclusions: The health education
programs, must represent a benefit by reducing the prevalence of chromosomal aneuploidy for the last 10 years

Key words: aneuploidies, chromosomal abnormalities, trisomy.

Citation: Armas Garcia LE; Gomez Valencia L; Garcia Dias AD, Cortes Viayra AC; Leal Soriano K; Salas Garcia R. (2016) Andlisis retrospectivo
de anomalias cromosdmicas de tipo numéricas en pacientes del Hospital Regional de Alta Especialidad del Nifio “Dr. Rodolfo Nieto Padrén”
(2005-2015). Revista de Salud Publica y Nutricidn, 15(4), 1-8

Editor: Esteban G. Ramos Pefia, Dr. CS., Universidad Auténoma de Nuevo leén, Facultad de Salud Publica, Monterrey Nuevo Leén, México
Copyright: ©2016 Armas Garcia et al. This is an open-access article distributed under the terms of Creative Commons Attribution License [CC
BY-ND 4.0], which permits unrestricted use, distribution, and reproduction in any medium, provided the original author and source are
credited.

Competing interests: The authors have declared that no competing interests exist.

Email: Rogelio.salasg@uanl.mx

Revista de Salud Puiblica y Nutricion/ Vol. 15 No. 4 octubre — diciembre, 2016




Aneuplodias,Anomalia cromosomica, trisomia

Introduccion

De acuerdo a la Organizacion Mundial de la Salud
(OMS), las anomalias congénitas son en muchos
paises causas importantes de mortalidad infantil,
enfermedad crénica y discapacidad (Salud O. M.,
2016). Las anomalias cromosdmicas tiene lugar en al
menos el 5% de todas las gestaciones reconocidas
(Del Castillo Ruiz, Uranga Hernandez, & Zafra de la
Rosa, 2012). Estas aberraciones cromosémicas son
mas frecuentes que las aneuploidias y con mayor
significado clinico, ocurren en 3 a 4% de todos los
embarazos. En América Latina las anomalias
congénitas ocupan entre el segundo y quinto lugar
como causa de muerte significativa a la morbilidad y
mortalidad infantil (Franco Moncayo, 2008) y en
Meéxico las anomalias cromosomicas son la segunda
causa de muerte infantil y de discapacidad (Navarrete
Hernandez, Canun Serrano, Reyes Pablo, Sierra
Romero, & Valdés Hernandez, 2013).

Las frecuencias de aneuploidias del estado de
Tabasco son muy altas y de varios tipos, dependiendo
de los rasgos fenotipicos que presente el paciente y
cromosomicos, debido a esto, en este proyecto se
analizd las anomalias cromosémicas de tipo
numéricas mas frecuentes que existen en el estado de
Tabasco. Teniendo en cuenta que esta informacion
puede ser de mucha utilidad para el diagnostico
oportuno de este tipo de enfermedades y asi poder
detectarlas y/o tratarlas a tiempo.

La aneuploidia es el trastorno cromosémico humano
mas comun y el de mayor importancia clinica, y tiene
lugar en algunas gestaciones reconocidas. La
mayoria de los pacientes aneuploides presenta una
trisomia (tres copias de un cromosoma en lugar del
par normal) o, con menos frecuencia, una
monosomia (una sola copia en lugar del par normal).
Tanto la trisomia como la monosomia pueden
ocasionar consecuencias fenotipicas graves. Puede
producirse trisomia de cualquier parte del genoma,
pero la trisomia de todo un cromosoma suele ser
incompatible con la vida (Nussbaum, Roderick R., &
Huntington F., 2008).

A pesar de las investigaciones incesantes en genética,
mas del 50% de los defectos al nacimiento en los
seres humanos son desconocidas y el 7% son
puramente ambientales, mientras que el 43% restante
obedecen a etiologia genética. De todos los defectos,
aproximadamente el 25% corresponde a la llamada
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herencia multifactorial, es decir aquella en donde el
genotipo no puede identificarse en base al
conocimiento del tipo y numeros de genes, ya que
existe un efecto aditivo de cargas génicas aportadas
por los progenitores y en las cuales interactuan
factores ambientales.

La frecuencia de aberraciones cromosémicas en
humanos varia dependiendo del material estudiado;
asi tenemos que en abortos espontaneos es del 50 al
60%, en mortinatos 5%, en recién nacidos vivos
0.63%, en personas con deficiencia mental 20% y en
varones con infertilidad 6%.

Un complemento cromosémico con un nimero de
cromosomas que no sea 46 se dice que es heteroplide.
Un multiplo exacto del numero haploide de
cromosomas (n) se dice que es euploide y cualquier
otro nimero es aneuploide (Gomez Valencia, 2015).
Las células somaticas del ser humano tienen un
nimero diploide de cromosomas (n = 46) y los
gametos maduros (6vulo y espermatozoide) el
nimero haploide (n = 23) (Lisker, Gonzalez, &
Dehesa, 2013).

Ademas del numero diploide (2n) caracteristico de
las células somaticas normales, en ocasiones se
observan en el material clinico otros complementos
cromosomicos euploides: el triploide (3n) y el
tetraploide (4n). Tanto la triploidia como Ia
tetraploidia se han observado en fetos y, aunque los
nifios triploides pueden nacer vivos, no llegan a
sobrevivir mucho tiempo. La triploidia se observa en
1-3% de las fecundaciones reconocidas y, entre los
embriones que sobreviven hasta el final del primer
trimestre de la gestacion, la mayor parte es el
resultado de una fecundacién con dos
espermatozoides (disperma). No obstante, una cierta
proporcion de casos se debe a fallos en una de las
divisiones meidticas, que producen un évulo o un
espermatozoide diploides. La expresion fenotipica de
un cariotipo triploide depende de la fuente del
conjunto cromosomico extra; los triploides con un
conjunto extra de cromosomas paternos tienen
anomalias de la placenta y se clasifican como molas
hidatiformes parciales, pero los que tienen un
conjunto extra de cromosomas maternos son
abortados precozmente de forma espontanea durante
la gestacion. Los tetraploides son siempre 92, XXXX
0 92, XXXYY, lo que sugiere que la tetraploidia es
el resultado de un fallo en la finalizaciéon de una
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division temprana del cigoto (Nussbaum, Roderick
R., & Huntington F., 2008).

Las anomalias cromosomicas de tipo numéricas, de
forma habitual se produce cuando no se separan,
como es normal en la anafase de la division celular,
fenémeno llamado no-disyuncion, y puede ocurrir en
cualquiera de las dos divisiones meidticas. El mismo
resultado se obtiene cuando uno de los cromosomas
se “retrasa” en su movimiento hacia uno de los polos
opuestos de la célula en la anafase por una division
prematura de un cromosoma en sus dos cromatides
hermanas, con una segregacion al azar hasta
completar la meiosis I; a este mecanismo se le conoce
como rezago anafasico. Por cualquiera de estos dos
mecanismos, una de las dos células hijas tiene un
cromosoma extra de un par de homologos y a la otra
le falta ese cromosoma. En el primer caso se dice que
es una trisomia y en el segundo, una monosomia.
Aunque la causa primordial de la no disyuncion
meidtica se desconoce, se sabe de algunos factores
predisponentes, como edad avanzada de la madre
(Lisker, Gonzalez, & Dehesa, 2013).

La aneuploidia es el trastorno cromosémico humano
mas comun y el de mayor importancia clinica, y tiene
lugar en al menos el 5% de todas las gestaciones
reconocidas. La mayoria de los pacientes
aneuploides presenta una trisomia (tres copias de un
cromosoma en lugar del par normal) o, con menos
frecuencia, una monosomia (una sola copia en lugar
del par normal). Tanto la trisomia como la
monosomia pueden ocasionar consecuencias
fenotipicas graves. Puede producirse trisomia de
cualquier parte del genoma, pero la trisomia de todo
un cromosoma suele ser incompatible con la vida. La
trisomia mas frecuente en nacidos vivos es, con
mucho, la trisomia 21 (cariotipo 47, XX o XY, +21),
la constitucion cromosdmica existente en el 95% de
los pacientes con sindrome de Down. Otras trisomias
observadas en nacidos vivos son la trisomia 18 y la
trisomia 13.

Es notable el hecho de que estos autosomas (13, 18 y
21) son los tres con un nimero menor de genes en su
interior; presumiblemente, la trisomia de los
autosomas portadores de un numero mayor de genes
es letal en la mayor parte de los casos La monosomia
de todo un cromosoma es casi siempre letal, aunque
una importante excepcion es la monosomia del

Articulo Original

cromosoma X, que causa el sindrome de Turner
(Gémez Valencia, 2015).

La aneuploidia de cromosomas completos se
originan en especial por la no disyunciéon meidtica,
que se refiere a la falta de separacion de los
cromosomas bivalentes homologos durante la
anafase en meiosis I, o de las cromatidas hermanas
durante meiosis II. Si la no disyuncién ocurre en
meiosis I, se pueden generar dos gametos disdbmicos
y dos gametos nulisdmicos , por otro lado si la no
disyuncién ocurre en meiosis Il se pueden generar
dos gametos normales (monosdémicos), un gameto
disémico y un gameto nulisémico. Después de la
fertilizacion, un gameto nulisémico dara origen a un
producto con monosomia y un gameto disémico a un
producto con trisomia.

Se conoce que la no disyuncién materna en meiosis I
es el origen mas comtn de las aneuploidias en el
humano, y que el riesgo de no disyuncion se
relaciona significativamente con la edad materna,
con un incremento leve en madres muy jovenes y un
gran incremento a partir de los 35 afios. Existe
evidencia de que la ausencia de recombinacion
durante meiosis I entre cromosomas homodlogos
(meiosis aquiasmatica) o la recombinacion muy
distal o telomérica predispone a la no disyuncion, y
que este tipo de recombinaciones pueden suceder de
manera azarosa e independiente de la edad. Sin
embargo la capacidad de reconocer estas
configuraciones quiasmaticas anormales e impedir la
mala segregacion cromosomica si parece afectarse
con el paso del tiempo.

Por otro lado, la recombinacion muy cercana al
centromero favorece la no disyuncidén tanto en
meiosis I como en meiosis II, la cual también se
asocia a envejecimiento. Se ha postulado que estos
quiasmas proximales pueden causar la separacion
prematura de las cromatidas hermanas, en el contexto
de proteinas del complejo de cohesion centromérica
degradadas por edad. Sin embargo, parejas jévenes
que han tenido un producto aneuploide, tienen un
riesgo de recurrencia mas elevado que el esperado
para un fendmeno accidental, y el riesgo se
incrementa no so6lo para la misma trisomia (situacioén
que pudiera explicarse en parte por mosaicismo
gonadal en alguno de los padres), por lo que deben
existir otros factores independientes de la edad, que
condicionen riesgo para no disyuncion (Del Castillo
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Ruiz, Uranga Hernandez, & Zafra de la Rosa, 2012).
El objetivo para este estudio fue Identificar las
anomalias cromosdmicas numéricas mas frecuentes
en el Hospital Regional de Alta Especialidad del
Nifio “Dr. Rodolfo Nieto Padrén” del estado de
Tabasco, registradas durante el periodo 2005-2015.

Material y Métodos

Es un estudio retrospectivo, se analizaron los
cariotipos de 3,291 pacientes registrados en base de
datos y bitacoras de estudios de Laboratorio
generados en el laboratorio de genética del Hospital
Regional de Alta Especialidad del Nifio “Dr. Rodolfo
Nieto Padron” en el periodo 2005 - 2015 tomando
como limite de analisis el 19 de mayo del 2015. Los
casos considerados fueron aquellos que presentaran
aberraciones cromosomicas de tipo numéricas
(aneuploidias), considerando edad, género, lugar de
procedencia y fecha de registro. El analisis
estadistico de los datos fue realizado en Microsoft
Excel 2010.

Resultados

Se analizaron 3,291 casos de pacientes enviados al
servicio de genética del Hospital Regional de Alta
Especialidad del Nifio “Dr. Rodolfo Nieto Padrén”
por probables alteraciones cromosémicas. De estos
pacientes el 82.0% (2,700) eran pacientes con
probable cromosomopatia de tipo numérica
(aneuploidias) y solo el 18.0% (591) casos con
probables cromosomopatias de tipo estructurales; de
los casos con probables anomalias cromosomicas de
tipos numéricas (N=2,700) que se reportaron en el
periodo de 2005 al 2015, el 20.0% (545) de los casos
registrados fueron positivos, con una prevalencia
mayor en el género masculino 51.4% (280), mientras
que las mujeres 48.6% (265). E1 80.0% (2,147) de los
casos fueron negativos, ocho casos no fueron
considerados por no contar con datos de registro
(Figura 1).
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Figura 1. Porcentaje de casos diagnosticados positivos y
negativos de anomalias cromosémicas de tipo numéricas
reportados en el laboratorio de genética del Hospital Regional
de Alta Especialidad del Niiio ""Dr. Rodolfo Nieto Padrén''.

80.0%
20.0%
I
Casos Reportados Casos Reportados
Positivos Negativos

N= 2,700 casos

Fuente: Base de datos del laboratorio de genética del Hospital
Regional de Alta Especialidad del Nifio “Dr. Rodolfo Nieto
Padron”.

La Figura 2, muestra la presencia de anomalias
cromosomicas de tipos numeéricas (aneuploidias) por
grupo de edad y género; el grupo de R/N (Recién
nacido) presentdé la mayor prevalencia de
alteraciones cromosomicas de tipo numéricas
(aneuploidias) con 38.7% y 31.7% para hombres y
mujeres respectivamente; en el grupo de 1 a 3 afios,
la prevalencia fue de 7.3% y 5.7% en hombres y
mujeres respectivamente.

Figura 2. Anomalias cromosémicas de tipo numéricas por
grupo de edad y género de casos reportados en el Hospital
Regional de Alta Especialidad del Niiio “Dr. Rodolfo Nieto
Padrén”

38.7%

31.7%
7.3% 579 280 55% 3.0%
o
0.7% 0.6% 0.9% 1.3% 0.9%
.- == I — . —_— ——

Recién nacido a 1a3afios 4 a10afios 11a19afios 20 afiosy mas  Sinregistro de
11 meses edad

N= 545 casos

Fuente: Base de datos del laboratorio de genética del Hospital
Regional de Alta Especialidad del Nifio “Dr. Rodolfo Nieto
Padron”.

La mayor prevalencia de anomalias cromosomicas
de tipo numéricas por lugar de procedencia en los
municipios del estado de Tabasco y otras entidades
federativas fueron: Centro 35.4% (193), Comalcalco
7.2% (39) y Huimanguillo 6.6% (36), habiendo casos
registrados de forma genera de otros estados como:
Chiapas, Campeche, Tamaulipas y Mérida, con
10.3% (56) e igual teniendo casos sin registro de
lugar de procedencia con el 7.7% (42). En los tltimos
10 afios (2005 — 2015), la prevalencia de casos
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reportados con alteraciones cromosomicas de tipo
numéricas fue de 545. En el 2007 fue el afio con
mayor nimero de casos reportados con 79; teniendo
en cuenta que en el 2007 Tabasco sufrié una de las
peores contingencias ambientales en los ultimos 50
afios (SEG, 2013), como el que enfrent6 en la gran
inundacién del 2007 (SEG, 2013). Sabiendo que las
alteraciones en la secuencia de nucledtidos del DNA
puede ser inducida por factores ambientales (como
exposicion a la luz UV, radiaciones ionizantes o a
ciertas sustancias quimicas) (Del Castillo Ruiz,
Uranga Hernandez, & Zafra de la Rosa, 2012); la
prevalencia desciende en los siguientes afios, sin
embargo se muestra un aumento en el afio 2010 y
2012 sin superar los casos reportados en el 2007.

El trastorno cromosomico mas frecuente y mejor
conocido, asi como la principal causa genética de
retraso mental moderado es el sindrome de Down o
trisomia 21 (Nussbaum, Roderick R., & Huntington
F., 2008). Se pueden distinguir 3 variables de
sindrome de Down, los cuales son: Trisomia 21
regular, translocacion Robertsoniana y sindrome de
Down en mosaico. De acuerdo al estudio realizado,
se encontrd que la mayoria de los casos presentaron
sindrome de Down en sus diferentes variantes.
Teniendo la trisomia 21 regular 460 casos, sindrome
de Down en mosaico 4 casos y translocacion
Robertsoniana 1 caso.

La Tabla 1, muestra la probabilidad diagnoéstica y
resultados de cariotipo de los pacientes atendidos por
laboratorio, posterior a la atencion médica general
una vez realizada la historia clinica del paciente,
cumpliendo los criterios establecidos en la NOM-
004-SSA3-2012. Los casos probables se le realizan
un estudio de cariotipo para confirmar de presencia
de anomalias cromosomicas de tipo numérica y/o
estructural (Trisomia 21, Trisomia 18, Trisomia 13,
Trisomia 8, Monosomia X, Sindrome de Penta X,
Sindrome de Turner, Sindrome de Klinefelter).
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Tabla 1. Probables diagnosticos reportados y resultados de
cariotipo de las diferentes aneuploidias que se detectaron en el
Laboratorio de Genética del Hospital Regional de Alta
Especialidad del Niiio “Dr. Rodolfo Nieto Padrén”.

Motivo de

Resultados de
Consulta/Prob. N % L. N %
. - Cariotipo
Diagnéstico
Sindrome Trisomia 21
e 17 3.1 (Sindrome de 463 85.0
Dismorfico

Down)

Sindrome de
Talla Baja 12 2.2 Turner 53 9.7
(Monosomia X)

Trisomia 18
Cataratas. 1 0.2 (Sindrome de 6 1.1
Edwards)
Genitales Trisomia 13
. 1 0.2 (Sindrome de 12 2.2
ambiguos.
Patau)
Trisomia 8
Paladar Hendido. 4 0.7 (Sindrome de 1 0.2
Werner)
Sindrome de 247 820 Cariotipos 0 0.0
Down. normales
Sindrome de 38 2.0 Slhdrome de 6 11
Turner. Klinefelter
Sindrome de 4 0.7 Sindrome de 4 0.7
Noonan. Penta X
Sindrome de
Edwards. ! 0.2
Sindrome de
Werner. ! 0.2
ReFraso 1 02
Psicomotor.
Atresia en 4ta
porcion del 1 0.2
duodeno.
Sindrome de 1 02
Patau
ijertrofla de 1 0.2
oidos.
Sin diagnéstico. 15 2.8
Total de Casos 545 100 Total de Casos 545 100
Discusion

Las aneuploidias son anomalias cromosémicas de
tipo numéricas que afecta a uno o a varios
cromosomas y es una de las causas mas frecuentes de
muerte perinatal y discapacidad infantil (NF., 2011),
estan asociadas a la aparicion de enfermedades
hereditarias, siendo una causa importante de retraso
mental y defectos congénitos (Torres , y otros, 2013).
Las aneuploidias son alteraciones genéticas que mas
se diagnostican en los programas de cribado prenatal
alrededor del 90.0% de los casos (NF., 2011),
comparado con nuestra investigacion se muestra un
82.0% de los casos reportados con probables
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alteraciones cromosomicas de tipo numeéricas
(aneuploidias).

Este trabajo muestra el porcentaje de aneuploidias
reportadas de 2700 casos en 10 afios, el cual fue de
20.0%. No obstante no concuerda con un estudio
realizado en la provincia de Camagiiey, Cuba, la cual
presentaron en 25 afios 350 casos con anomalias
cromosémicas, donde el 69.0% fueron de casos
detectados con aneuploidias (Pérez Estévez, Montes
de Oca, Pimental Benitez, Martin Cuesta, & Arrieta
Garcia, 2012).

De acuerdo al género la prevalencia fue mayor en los
hombres con 51.4%, mientras que en las mujeres con
48.6%. Sin embargo la mayoria de la literatura
menciona que el género no es un factor
predisponente de aberraciones cromosomicas de tipo
numérica y/o estructural (Gémez Valencia, 2015;
Del Castillo Ruiz, Uranga Hernandez, & Zafra de la
Rosa, 2012; Nussbaum, Roderick R., & Huntington
F., 2008; Lisker, Gonzalez, & Dehesa, 2013; Jorde,
Carey, Bamshad, & White, 2011).

El mayor nimero de casos diagnosticados obtenidos
por edades fue el de Recién Nacido. Pérez Estévez
menciona en su estudio que el mayor numero de
casos fue de las edades de 11 a 15 afios con 80.5%
(Pérez Estévez, Montes de Oca, Pimental Benitez,
Martin Cuesta, & Arrieta Garcia, 2012). Sin
embargo, en el estudio realizado en el mismo grupo
de edad de 11 a 19 afios obtuvo el 0.7% y 3.9% en
hombres y mujeres respectivamente. Para poder
detectar a tiempo una anomalia cromosomica es
necesario hacer un “diagnéstico prenatal”, que es el
conjunto de estudios disponibles para conocer la
adecuada formacidn y el correcto desarrollo del feto.
Los métodos invasivos son ttiles para confirmar
algun proceso patoldgico en pacientes con riesgo de
tener alteraciones genéticas como consecuencia de la
edad materna, antecedentes familiares, tamiz
bioquimico positivo o anormalidades detectadas por
ultrasonido. De 2 a 3% de los recién nacidos estan
afectados por alguna anomalia congénita, y 0.5% por
alguna alteracion cromosémica. Estas tltimas
corresponden a 20% de las muertes perinatales y son
causa importante de discapacidad y morbilidad
infantil (Fernandez Hernandez, Dominguez Castro,
Ibafiez Salvador, Grether Gonzalez, & Aguinaga
Rios, 2013) (Medicinafetal, 2016).
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En otro estudio realizado en un Hospital del Instituto
Mexicano del Seguro Social, en un periodo de cinco
afios se registraron 1353 recién nacidos con defectos
congénitos externos (1.02 %); de ellos, 93 % tenia
una discapacidad permanente o que le ocasiond la
muerte (Hernandez Herrera, y otros, 2014). No
obstante en nuestro estudio en el mismo periodo
2006 al 2010 se detectaron 282 casos con anomalias
cromosomicas, teniendo un punto culmine en el 2007
con 79 casos reportados. Se detectd que el trastorno
cromosomico mas frecuente es la trisomia 21 con sus
variantes trisomia 21 regular, sindrome de Down en
mosaico y translocacion Robertsoniana que
representaron 460, 4 y 1 casos reportados
respectivamente. Comparado con la literatura la
trisomia 21 es el trastorno mas comun. En promedio
de 1 de cada 700 nacimientos viene al mundo con
esta patologia lo cual abarca el 92% de los casos
(Médica, 2013). La trisomia 21 (Sindrome de Down),
constituye la aneuploidia con mayor frecuencia e
impacto social y econémico. Kiekebushc, de acuerdo
a sus datos publicados, la prevalencia de Sindrome
de Down esta, en la actualidad, por sobre 2,2 por
1000 nacimientos y recalca que tiene una estrecha
relacion a la edad materna y la capacidad de
diagnostico prenatal seguido de aborto electivo, en
los paises en los cuales esta permitido
(Medicinafetal, 2016). Hernandez Herrera y
colaboradores mencionan en un estudio realizado en
un Hospital del Seguro Social las trisomias mas
frecuentes fueron las trisomias 21, 18 y 13
(Hernandez Herrera, y otros, 2014). Esto concuerda
con nuestra investigacion en donde se encontré que
las aneuploidia mas frecuente son la trisomia 21
regular seguida de la monosomia X (Sindrome de
Turner) y por ultimo la trisomia 13 (Sindrome de
Patau). En un estudio realizado en el Hospital de
Obstetricia y Ginecologia de la Universidad de
Fudan de la Republica Popular de China en 87
mujeres maternas de edad avanzada para determinar
la eficacia del uso invasivo de tecnologia de ADN de
pruebas de cribado del sindrome de Down, se
encontrd que la trisomia 21 (Sindrome de Down) fue
mayor que otras aneuploidias (Trisomia 18, Trisomia
13) detectadas con este procedimiento 'y
diagnosticados por medio de un examen de cariotipo
(Zhang, Jiao, & Bin Zhang, 2016). El diagnoéstico de
una aneuploidia se confirma por medio de un
cariotipo y que la causa mds comin es la no
disyuncion en la meiosis uno (Goldschmidt,
Marquez, Solari, Ziembar, & Laudicina, 2010) los
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cariotipos se organizaron segun la nomenclatura del
ISCN (del inglés: International Standing Committee
on Human Cytogenetic Nomenclature) (Herrera
Patifio, Ramirez Gaviria, & Mufieton Pefia, 2008).

Conclusiones
En base a los resultados obtenidos en nuestro estudio
se establece las siguientes conclusiones:

e Existe mas casos de aneuploidias que de
anomalias estructurales.

e El sexo con mayor frecuencia de
aneuploidias fue el masculino.

e El lugar de procedencia con mas casos de
aneuploidias es el municipio de Centro,
Tabasco.

e De las aneuploidias registradas las mas
frecuentes fueron la trisomia 21 (Sindrome
de Down) con sus 3 variantes (Regular,
Mosaico y Robertsoniana), la monosomia X
(Sindrome de Turner), la trisomia 18
(Sindrome de Edwards) y la trisomia 13
(Sindrome de Patau).

e De las variaciones del Sindrome de Down
la mas frecuente fue la trisomia 21 regular.

e Los programas de educacion en salud,
suponen un beneficio en la reduccién de la
prevalencia de aneuploidias cromosdmicas
al reducir la prevalencia de estas en los
ultimos diez afios.

Los factores ambientales siguen siendo un factor
predisponente a la presencia de alteraciones
cromosomicas numéricas.
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