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trimonio tiene en cada embarazo 25%
de probabilidades de tener un hijo nor-
mal, pero el mismo 25% de probabili-
dades de tener un portador (aparente-
mente normal) de la alteracién cromo-
sémica maternal, un nifie afectado de
trisomfa 21 (mongolismo) o un aborto
de causa genética, Los abortos repetidos
pueden explicarse por ese solo hecho,
Aceptando ésto, es pertinente hacer las
siguientes consideraciones:

Primero:  No creemos (al menos por
ahora) que ningin tratamiento médico
sea capaz de impedir un aborto de cau-
sa genética; si, excepcionalmente, ésto
se lograra, el producto no abortado, se-
ria necesariamente un individuo anor-
mal por la carencia genética tan grande
que supone la falta total de un cromo-
soma 21; a este respecto, se ha sehalado
que es suficiente la cancelacién parcial
de los brazos largos de este cromoesoma
para que se origine leucemia mieloide
cronica,

Segunda: La infertilidad secundaria
de esta pareja se puede corregir espon-
taneamente y de hecho en cada embara-
20 existen 759 de probabilidades de
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que el embarazo llegue a buen término;
sin embargo en este caso habra el 25%
de probabilidades de que nazca un nifio
con una anormalidad tan grave como
es la trisomia 21,

De las consideraciones anteriores se
deriva que el consejo genético en este
caso que deberd: @) Plantear la posibi-
lidad de que al corregirse la infertilidad
nazca un nifio afectado de mongolismo.
b) Aclarar que la causa de los abortos
es debida a incompatibilidad genética,
pero sin indicar quién es el portador de
la alteracién, ¢) Senalar la posibilidad
de que cualquiera de los 3 hijos, apa-
rentemente normales, sean portadores de
la misma alteracién material, lo que de-
berd aclararse con el estudio citogené-
tico. ¢) Finalmente, e independiente-
mente del consejo genético creemos in-
teresante recalcar que este hallazgo reve-
la en forma directa y sencilla el interés
clinico-prictico de los estudios citoge-
néticos en la prictica ginecolégica.
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L caso clinico presentado por el Dr.
Mario Gonzilez Ramos y la Srita, Ahe-

do tiene doble importancia: llamar la aten-
cién sobre un factor etiolégico de infertilidad
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hasta ahora poco estudiado y demostrar las.
posibilidades de la citogenética clinica mo-
derna en el estudio de estos casos.

El interesante y ya cldsico trabajo de Her-
tig ¥y Rock demostrd que cerca del 70% de
los huevos abortados son anormales desde el
punto de vista histolégico, El impresionante
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progreso de la citogenética ha permitido es-
tudiar el cariotipo en cultivos de células de
abortos espontédneos y encontrar aberraciones
cromosbmicas en proporciones que varian,
seg@n las series reportadas por diversos au-
tores, del 22 al 60%.

Estos estudios demuestran de manera in-
dudable la existencia de abortos de causa ge-
nética, hecho que encuenira comprobacién
en los resultados de estudios similares prac-
ticados en tejidos obtenidos de abortos tera-
péuticos, en los cuales no se encontraron ano-
malias cromosémicas, Estos estudios demues-
tran, ademds, la inevitabilidad de un nimero
importante de abortos espontancos.

Para el anilisis del caso clinico que co-
mento, creo 1til mencionar los resultados de
dos series representativas de estudios cromo-
somicos practicados en tejidos de ahortos es-
pontaneos.

En una serie de 35 casos de abortos es-
pontdnecs, se encontraron 2 con trisomia
X0, 3 de trisomia D, 1 de trisomia E, 1 de
trisomia G, y un triploide. En otra, se ob-
servaron en cultivo de células del amnios de
25 abortos espontineos, 6 casos de trisomias
6-12, 16, 17-18 y 21, 5 casos con cariotipo
45-X0O v 5 casos de triploides, Las trisomfias
17-18 y 21 y el cariotipo 45-XO se han en-
contrado y descrito en la vida cxtrauterina,
Las otras aberraciones cromosémicas no, qui-
z& por no ser compatibles con la vida.

El mecanismo hipotético de estas aberra-
ciones puede radicar en el hecho de que una
fuente de gametos genéticamente anormales,
responsables de la muerte posterior del cigo-
te, puede estar en las células originalmente
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anormales de padres con constitucion cro-
mosémica en mosaico euploide-ancuploide, o
en portadores de translocaciones cromosémi-
cas,

El estudio citogenético practicado por los
autores del trabajo que comento, demuestra
claramente que, en su caso, la madre tenia
un cariotipo anormal por translocacién reci-
proca G/D compensada genéticamente, ca-
paz de dar 509 de gametos ancuploides, la
mitad de ellos con un cromosoma supernu-
merario del grupo G (21) v la otra mitad
con carencia de un cromosoma 21,

Los autores del trabajo consideran; con
razén, que estos Gltimos dan origen a pro-
ductos de escasa viabilidad que sucumben
durante la vida intrauterina y que son por
lo tanto la causa de los abortos de repeticién
en la pareja estudiada, Se me ocurre, sin
embargo, preguntar si en este caso no pue-
den ser también responsables de aborto Jos
gametos aneuploides con cromosoma super-
numerario del grupo G (21) ya que, cn las
serics referidas anteriormente, se encontré
trisomia 21 en algunos de los abortos espon-
téneos por ellos estudiados.

No quiero terminar este comentario sin
hacer énfasis en la importancia que en es-
tos problemas tiene el consejo genético. En
efecto, como se desprende de los dltimos ren-
glones escritog por los autores del trabajo, al
lado de la investigacién cientifica de estos
problemas y con base en ella, debe ponerse
el aspecto clinico y humano del consejo ge-
nético que esperan las personas involucradas
en el problema.





