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Resumen
Los portadores de un reordenamiento que afecta al cromosoma 21 tienen un riesgo po-
tencial de concepciones genéticamente desequilibradas que pueden dar origen a niños 

translocación robertsoniana equilibrada dependen de los cromosomas reordenados y del 

consideraron los avances actuales en tecnología reproductiva como una posibilidad para 

aparece también como una alternativa para evitar la posibilidad de un aborto posterior 
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Down syndrome due to rare inherited 15/21 Robertsonian translocation: genetics 
and reproductive counseling

Abstract
The carriers of a rearrangement involving with chromosome 21 have a potential risk of 
genetically unbalanced conceptions, which may result in liveborn children with Down 

diagnosis appears also as an alternative to avoid the option of an unwanted later abortion 
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Introducción

anomalía cromosómica estructural frecuente, con una pre-
valencia de 1 de cada 1000 individuos sanos, a menudo de-
rivados para asesoramiento reproductivo1

frecuentes de esta translocación afectan a los cromosomas 
13 y 14 o 14 y 212 .3

translocaciones robertsonianas en dos grupos, según su fre-

un reordenamiento equilibrado que afecta al cromosoma 21 
tienen un riesgo potencial de concepciones genéticamente 

No se han llevado a cabo con frecuencia estudios sobre el 
origen parental, la segregación y el resultado de la descen-

Presentamos aquí una familia con segregación de una rob 

-

diagnóstico prenatal y avances en el diagnóstico genético 
preimplantacional para predecir las probabilidades de te-

Pacientes y métodos

Se estudió a la familia a partir de la probanda con diagnós-
tico clínico de SD, atendida en el Programa de Genética 

-

familiares, la genealogía, la edad de los padres, el orden de 
-

dios citogenéticos de la probanda y de los miembros de su 
familia en cultivos de linfocitos sanguíneos mediante el mé-

GTG4

prepararon cinco cariotipos con microfotografías tomadas 
-

miento informado de los pacientes del estudio después de 
haberles explicado minuciosamente las características del 

-

Resultados

La genealogía se presenta en la 
una mujer de 50 años con diagnóstico clínico de SD que 
presentaba signos como microcefalia, occipucio plano, hen-
diduras palpebrales inclinadas hacia arriba, pliegues palpe-
bronasales bilaterales, puente nasal plano, orejas peque-

En la genealogía se muestran en total 45 sujetos descen-
dientes de la primera pareja conocida, excluidos los cónyu-

-
brada y SD, 3 fueron diagnosticados por exploración clínica 

-
mente o considerados portadores obligados por haber afec-
tado a la descendencia, hubo 9 casos de translocaciones 

-

y los otros no se examinaron por fallecimiento (n
otros motivos (n

La edad de los padres en el momento de la concepción de 
niños con SD era inferior a los 30 años en las tres últimas 
generaciones, excepto en el caso del niño nacido del segun-
do matrimonio de un hombre portador de la translocación 

-

fue baja, incluso en parejas de portadores de translocación 

En ninguno de los miembros de la familia que nos ocupa 
se llevó a cabo un diagnóstico cromosómico prenatal ni tu-
vieron acceso a nuevas tecnologías reproductivas, a pesar 

Después del estudio, estos sujetos conocieron los avances  
e información de la posibilidad de consecuencias para la 
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Discusión

5, las parejas con translocación necesi-

1, al considerar todos los embarazos de portadores con 

-

-
mosómica en esperma6, revelando segregación alterna, con 
el resultado de gametos con material genético equilibrado 

-

cariotipos equilibrados frente a cariotipos normales1,7

 informan de que niños con SD y transloca-
ción a menudo nacen de madres con menos de 25 años y 

por motivos desconocidos, la incidencia de aborto es bajo 
-

ción de la familia que nos ocupa no se menciona el aborto, 

-

Las parejas con un portador de translocación a menudo 
se someten al diagnóstico prenatal aun con el temor de la 
opción de interrumpir el embarazo cuando el niño tiene  

-
liosa para prevenir la incidencia de una concepción des-

son los principales tipos de productos de concepción y, con 
DGP, pueden seleccionarse para transferirse al útero9

donante de gametos en procedimientos de fecundación in 
vitro

10 observaron que las parejas que sufren inte-
rrupciones de embarazo repetidas se decantan por el diag-
nóstico genético antes del implante para evitar abortos pos-

han efectuado con éxito DGP para translocaciones robertso-
nianas, ya sea por biopsia de cuerpo polar11 o blastómero en 
el día 3, después de la fecundación12,13

1 observaron 
que la probabilidad de nacimiento de un niño vivo sano de 
embarazos de parejas con un portador de translocación ro-

conocimiento, por motivos económicos o incluso por moti-

14, en el estudio de dos portadores de trans-

-

-
-

vada tasa de embriones caóticos o mosaico, pero ambos 
estudiaron casos de embarazos y resultados normales, lo 

A causa del riesgo genético para portadores de transloca-
ciones robertsonianas, existe una necesidad real de nue- 
vos estudios sobre segregación cromosómica, sobre todo 

-
dicativos importantes para diagnósticos genéticos preim-

adicionales para asentar el éxito de los avances de la repro-
ducción asistida entre portadores de traslocaciones robert-
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