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Resumen
Introducción: El 15 a 20% de las gestaciones clínicas terminan en aborto espontáneo y 25% 
de las mujeres sufrirán un aborto a lo largo de su vida. En más del 50% de los casos de 
abortos espontáneos se puede identificar una o más anomalías cromosómicas. Objetivos: 
Determinar la frecuencia de anomalías cromosómicas en restos de abortos espontáneos y su 
relación con edad materna y otros parámetros como la edad gestacional. Diseño: Estudio de 
tipo observacional, descriptivo, transversal sobre base de datos secundaria. Institución: La-
boratorio de Citogenética del Instituto de Medicina Genética. Material: Muestras de abortos 
espontáneos. Métodos: Se realizó el análisis de base de datos de 2 319 muestras de abortos 
espontáneos recibidos en el periodo de enero 1996 a diciembre 2013. Principales medi-
das de resultados: Frecuencia de anomalías cromosómicas. Resultados: De todos los casos 
analizados (2 319), 1 595 muestras presentaron cariotipo anormal (68,8%). De las anomalías 
numéricas (1 395/1 595), el 83,2% correspondió a aneuploidías y 16,8% a poliploidías. Los 
cariotipos mosaicos estuvieron presentes en 5,5% (87/1 595) y las anomalías estructurales en 
3,5% (56/1 595). Se encontró dependencia entre las trisomías y la edad materna (X2 p<0,05). 
Conclusiones: El 68,8% de los abortos estudiados presentó alguna alteración cromosómi-
ca, siendo las aneuploidías las anomalías numéricas más frecuentes, con predominio de las 
trisomías (58,4%), las cuales estuvieron relacionadas con el incremento de la edad materna. 
Palabras clave: Aborto Espontáneo; Anomalías Cromosómicas; Edad Materna; Edad Gesta-
cional.
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AbstRAct
Introduction: 15 to 20% of clinical pregnancies end in spontaneous abortion and 25% of 
women will have an abortion during her life. Over 50% of cases of spontaneous abortions 
carry one or more chromosomal abnormalities. Objectives: To determine the frequen-
cy of chromosomal abnormalities in spontaneous abortions and its relationship with 
maternal age and other parameters like gestational age. Design: Transversal, descrip-
tive study on secondary database. Setting: Cytogenetic Laboratory of the Instituto de 
Medicina Genética. Material: Samples of spontaneous abortions. Methods: Database 
analysis of 2 319 samples of spontaneous abortions received between January 1996 and 
December 2013. Main outcome measures: Frequency of chromosomal abnormalities. 
Results: Of the 2 319 samples analyzed 1 595 showed abnormal karyotype (68.8%). Of all 
the numerical abnormalities (1 395/1 595) described, 83.2% consisted in aneuploidy and 
16.8% polyploidy. Mosaicisms were present in 5.5% (87/1 595) and structural anomalies in 
3.5% (56/1 595). Dependence was found between maternal age and trisomies (X2 p<0.05). 
Conclusions: 68.8% of abortions showed a chromosomal alteration; the aneuploidies 
were the most common numerical abnormalities with predominance of trisomies (58.4%) 
which were associated with increased maternal age.
Keywords: Spontaneous Abortion; Chromosomal Abnormalities; Maternal Age; Gestation-
al Age.

ChROmOsOmAL AbNORmALITIes IN spONTANeOUs AbORTIONs



A. Pamela Mora-Alferez, Denise Paredes, Orlando Rodríguez, Edwin Quispe, 
Félix Chavesta, Eva Klein de Zighelboim, María de Michelena PhD

142   Revista Peruana de Ginecología y Obstetricia

IntroduccIón

El aborto espontáneo es la complicación más 
frecuente del embarazo temprano. Según la Or-
ganización Mundial de la Salud se define como 
la expulsión natural o extracción de un embrión 
o feto no viable y su placenta con una edad ges-
tacional menor a 20 o 22 semanas y/o un peso 
menor a 500 g(1). 

De todas las gestaciones clínicamente reconoci-
das, 15 a 20% terminan en aborto espontáneo, 
principalmente durante las 13 primeras sema-
nas del embarazo; además se ha estimado que 
aproximadamente 25% de las mujeres que se 
embarazan sufrirán un aborto a lo largo de su 
vida(2). Este porcentaje incrementa con la edad 
materna, ya que entre los 20 a 30 años es de 9 
a 17%; mientras que a los 45 años es de 80%(3,4).

Existen diferentes factores como causa de abor-
to, que pueden ser genéticos, uterinos, endocri-
nos, infecciosos, inmunológicos y ambientales, 
aunque en algunos casos no se encontrará una 
causa(5).

La principal causa de aborto espontáneo son los 
defectos numéricos o estructurales de los cro-
mosomas(5), que se identifican en más del 50% 
de abortos espontáneos. Se ha demostrado que 
el riesgo de aneuploidías aumenta proporcio-
nalmente al incremento del número de abortos 
previos(6,7) y las anomalías numéricas, principal-
mente las trisomías libres, se asocian a edad ma-
terna avanzada(3,8).

Las alteraciones en el número de cromosomas 
(aneuploidías y poliploidías) se definen respecto 
a la variación del número haploide de cromoso-
mas (n=23). La poliploidía es la adición de uno 
o más complementos haploides (3n, 4n…., etc.) 
mientras que la adición o pérdida de cromoso-
mas que resulta en un número no múltiplo de 
23 se denomina aneuploidía. La ganancia de uno 
o dos  cromosomas homólogos se denominan 
trisomía y tetrasomía, respectivamente, mien-
tras que la pérdida de un cromosoma se conoce 
como monosomía(4,9). En los abortos, las triso-
mías de los cromosomas 16, 22, 15, 21 y 13 son 
las más frecuentes en ese orden(5,10-12). Las aneu-
ploidías se producen por la no disyunción cro-
mosómica en la meiosis I y meiosis II, casi siem-
pre durante la ovogénesis materna, siendo el 
más frecuente en la meiosis I. Se ha encontrado 

correlación entre la no disyunción cromosómica 
con la edad materna, aunque el mecanismo no 
se conoce con claridad(4,13).

Las anomalías estructurales se caracterizan 
por el intercambio (reordenamiento), pérdida 
o ganancia de material cromosómico. Las más 
frecuentes son las translocaciones, que pueden 
ser balanceadas si no hay pérdida ni ganancia 
de material cromosómico; generalmente, los 
portadores son fenotípicamente sanos, aunque 
existe el riesgo de transmitir derivados no ba-
lanceados a su descendencia, siendo esta una 
causa importante en el aborto espontáneo. Las 
translocaciones no balanceadas se caracterizan 
por la pérdida o ganancia de material cromosó-
mico(14-16).

Las deleciones (del) se refieren a la pérdida de 
material cromosómico en regiones terminales 
o intersticiales. Las inserciones (ins) son la in-
clusión de material cromosómico de un cromo-
soma a otro. Las inversiones (inv) son regiones 
cromosómicas que se invierten dentro del mis-
mo cromosoma; si esta inversión contiene el 
centrómero, se denominarán pericéntricas, y si 
no la incluye se las conoce como paracéntricas. 
Las adiciones (add) son las ganancias de material 
cromosómico de origen no determinado(4,9,14).

Este estudio representa el reporte con mayor 
número de casos descritos a la actualidad en 
nuestro país y América Latina, siendo esta infor-
mación relevante ya que es indiscutible el valor 
de la contribución genética a la pérdida repro-
ductiva.

Métodos

El presente es un estudio transversal descripti-
vo, que reporta las muestras de abortos referi-
dos para estudio citogenético al Laboratorio de 
Citogenética del Instituto de Medicina Genética 
en el periodo enero 1996 a diciembre 2013. Se 
evaluaron un total de 2 319 casos, que cumplie-
ron criterios de inclusión (muestras con fórmu-
la de cariotipo de más de 20 metafases, que 
contaran con datos de edad materna y edad 
gestacional). Para catalogar los cariotipos se 
utilizó la nomenclatura ISCN para identificar las 
anomalías cromosómicas, según la versión(9). Se 
revisaron cuadernos de registros de pacientes 
y bases de datos virtuales; en casos necesarios 
se revisó las historias clínicas. El análisis de da-
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tos se realizó por medio del software SPSS 19. 
Se usó medidas de asociación de variables (X2) 
y pruebas paramétricas (t-student). Por ser un 
estudio de revisión de base de datos secundaria, 
no se necesitó la aplicación de consentimiento 
informado. En todo momento se mantuvo la 
confidencialidad de los casos. Este estudio tiene 
la aprobación del Comité de Ética de la Universi-
dad Peruana Cayetano Heredia.

resultados

Se evaluaron 2 319 reportes de citogenética en 
abortos espontáneos, ocurridos durante el pe-
riodo enero 1996 a diciembre 2013. Las caracte-
rísticas demográficas se describen en las tablas 
1 y 2 y la figura 1. Se presenta la distribución de 
los cariotipos evaluados, normales y con altera-
ciones.

Dentro de las anomalías numéricas (n=1 395), el 
grupo más frecuente consistió en las aneuploi-
días (83,2%, n=1 160), de las cuales las trisomías 
fueron el grupo más descrito, representando 
un 80,3% (n=931); las trisomías más frecuentes 
fueron la trisomía del cromosoma 16 (23,3%, 
n=218) y del cromosoma 22 (15,9%, n=149) y la 
menos frecuente fue la trisomía del cromosoma 
19 (0,4%, n=4). No se encontraron trisomías del 

cromosoma 1. En 4,4% de los casos presentaron 
trisomías dobles (n=51). 

La monosomía del cromosoma X estuvo presen-
te en 15% (n=174) y se encontraron 4 casos (0,3%) 
de monosomías autosómicas, exclusivamente 
del cromosoma 21.

Las poliploidías representaron un 16,8% de las 
anomalías numéricas; de estas las más frecuentes 
fueron las triploidías (81,7%, n=192) seguidas de las 
tetraploidías (18,3%, n=43). Tabla 3 y figura 2.

De los 56 casos de anomalías estructurales, la 
translocación robertsoniana no balanceada fue 
la más frecuente (30,4%, n=17); seguida de las 
adiciones (23,2%, n=13). Las alteraciones estruc-
turales menos frecuentes fueron los isocromo-

Tabla 1. DisTribución por variables Del ToTal De muesTras 
evaluaDas (n=2 319).

Características
Muestras

n %
Edad materna (años)

< 29 358 15,5

30 a 34 786 33,9

35 a 39 860 37,1

> 40 315 13,5

Mayores de 35 1 175 50,6

Media (años) 34

Rango 19 a 47 años

Edad gestacional (semanas)

< 7,9 485 20,9

8 a 11,9 1 364 58,8

> 12 470 20,3

Menores de 12 1 849 78,8

Media (semanas) 9,7

Rango 4 a 22 semanas

Tabla 2. DisTribución por Tipo De carioTipo Del ToTal De mues-
Tras evaluaDas (n=2 319)

Características
Muestra

n %
Cariotipo

Normal 724 31,2

Anormal 1 595 68,8

Cariotipo normal (n=724)

Masculino 327 45,2

Femenino 397 54,8

Cariotipo anormal (n=1 595)

Anomalía numérica 1 396 87,5

Anomalía estructural 56 3,5

Mosaico 87 5,5

Anomalías numéricas y/o anomalías estructurales 

múltiples
56 3,5

Figura 1. DisTribución De carioTipos anormales vs. carioTipos 
normales

1595 (68,8%)

724 (31,2%)

Anormal
Normal
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somas (5,4%, n=3). Los cariotipos con anomalías 
numéricas y/o estructurales múltiples represen-
taron el 3,5% de todos los casos, siendo el grupo 
más frecuente el que presentaba una poliploidía 
y aneuploidía (52,6%, n=30), seguida de los ca-
riotipos en los cuales se evidenciaba alguna ano-
malía estructural y anomalía numérica (15,8%, 
n=9). Dentro del grupo menos frecuente, se des-
cribe un caso con monosomía del cromosoma 8 
y trisomía del cromosoma 14 en la misma línea 
celular, representando el 1,8% de estos carioti-
pos (tabla 4).

En el análisis de la edad materna, se evidenció 
el aumento de la proporción de cariotipos anor-
males con el aumento de la edad. Por lo cual se 
asume que la variable cariotipo anormal no es 
independiente de la variable edad materna en 
intervalos (X2p<0,05). La media de edad materna 
en el grupo de cariotipo normal fue 33,4 años, 
mientras que en el grupo con cariotipo anormal 
fue 34,8 años, siendo esta diferencia estadísti-
camente significativa (t de student p<0,05). El 
porcentaje de cariotipos anormales en gestan-
tes menores de 29 años fue 58,1%, entre 30 y 
34 años 64,5%, entre 35 y 39 años 73,3% y en 

mayores de 40 años llegó a representar 80,3% 
de todos los cariotipos evaluados en este grupo 
(figura 3).

Las aneuploidías fueron las anomalías numéri-
cas más frecuentes y las únicas relacionadas con 
edad materna. En el grupo de edad materna ma-
yor a 40 años, las aneuploidías representaron el 
94% de todas las anomalías numéricas descritas 
para este grupo etario (X2p<0,05).

De las aneuploidías, las trisomías en general 
no son independientes de la edad materna 
(X2p<0.05), como se evidencia con la trisomía 
del cromosoma 16 que fue la más frecuente. La 
media de edad materna para los casos de triso-
mía del cromosoma 16 fue 33,9, mientras que la 
media en el resto de trisomías fue de 36 años 
(figura 4).

Las trisomías dobles se comportaron de mane-
ra similar a las trisomías simples con respecto a 
la edad materna (X2p<0,05); la edad media para 
este grupo fue de 38,7 años.

Las anomalías estructurales fueron indepen-
dientes de la edad materna en todos los casos 
(X2p>0,05). Se encontraron 17 casos de trisomía 
por translocación robertsoniana no balanceada, 
de los cuales el más frecuente fue la trisomía del 
cromosoma 13 (42,1%), seguida de la trisomía del 
cromosoma 14 y 21 (26,3% cada una). La relación 
entre trisomía por translocación y trisomía libre 
fue de 0,02.

En el análisis de la edad gestacional (EG), se 
evidenció no independencia entre la variable 
cariotipo normal y anormal (X2p<0,05), con un 
aumento de la frecuencia de cariotipos anor-
males a menor edad gestacional. La media de 
edad gestacional para cariotipos normales fue 
de 10,49 semanas, mientras que para los cario-

Figura 2. DisTribución De las Trisomías auTosómicas según el 
cromosoma aFecTaDo; resalTan las Dos Trisomías más Frecuen-
Tes (cromosomas 16 y 22).

Figura 4. DisTribución De DiFerenTes Trisomías auTosómicas 
según eDaD maTerna. la Flecha inDica la DisTribución inDiviDua-
lizaDa De la Trisomía Del cromosoma 16, la cual es inDepenDien-
Te De la eDaD maTerna.

Tabla 3. DisTribución De los carioTipos con anomalía numérica 
(n=1 396).

Características Muestras

n % Aneuploidías (83,2% n=1161)

Trisomías 931 80,3

Trisomías dobles 51 4,4

Monosomía X 174 15

Monosomía autosómica 4 0,3

Poliploidías (16,9% n=235)

Triploidía 192 81,7

Tetraploidía 43 18,3
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tipos anormales fue 9,44 semanas, siendo esta 
diferencia estadísticamente significativa (t de 
student p<0,05). De todas las gestaciones con 
EG menor a 12 semanas, 72,9% presentaron ca-
riotipos anómalos, a diferencia de las gestacio-
nes mayores de 12 semanas, en las cuales el 53% 
tuvieron cariotipos anómalos.

dIscusIón

Este estudio transversal muestra la experiencia 
del Laboratorio de Citogenética del Instituto de 
Medicina Genética con respecto a las pruebas de 
citogenética en abortos en un periodo de 17 años; 
siendo una de las series más grandes descritas 
tanto en nuestro país como en América Latina. Se 
evaluó 2 319 casos de abortos espontáneos ocu-
rridos entre enero de 1996 y diciembre 2013.

Dentro de las causas descritas en abortos es-
pontáneos, las anomalías cromosómicas repre-
sentan un porcentaje considerable; aunque este 

varía según los diferentes estudios(5,17,18). De los 
2 319 casos incluidos en esta investigación, en 
68,8% se encontró alguna alteración cromosó-
mica; este valor está por encima de lo descrito 
en la literatura actual(1,19); esto podría deberse a 
que la mayoría de pacientes referidas era mayor 
de 35 años (66% de todas las pacientes).

aborTos y carioTipo normal

Un tercio de los estudios (31,2%) fueron repor-
tados como cariotipos normales. La relación de 
sexo cromosómico fue diferente a 1 (XX:XY de 
1,2), con un predominio del género femenino, de 
manera similar a lo reportado en otras series(20); 
este hallazgo podría ser generado por la concep-
ción de un espermatozoide 23,X que duplica su 
genoma al penetrar un ovulo sin núcleo, lo que 
determina la formación de una mola hidatifor-
me que conlleva a alteraciones epigenéticas de-
bidas a la presencia de una única dotación pa-
rental del genoma(21,22).

Tabla 4. principales anomalías esTrucTurales, enconTraDas en esTa serie.

Rearreglos intracromosomicos

Deleción Isocromosomas Inversiones

46,XX,del(5)(q?) 46,XX,i(7)(q10) 46,XX,inv(1)(p13q21)

46,XY,del(6)(p22) 46,XY,i(8)(q10) 46,XX,inv(8)(p11.2q22)

46,XY,del(13)(q12)

46,XY,del(15)(q?)

46,XX,del(18)(q21)

Rearreglos intercromosòmicos

Traslocación robert-
soniana balanceada

Traslocación robertso-
niana no balanceada

Traslocación no robert-
soniana balanceada

Traslocación no robert-
soniana no balanceada

Adición

45,XX,der(13;13)(q10;q10) 46,XX,+13,der(13;13)(q10;q10) 46,XY,t(2,5)(q21;q13) 46,XX,der(3)t(1,3)(p31;p25) 46,XX,add(4)(q35)

45,XY,del(13;21)(q10;q10) 46,XX,+13,der(13;14)(q10;q10) 46,XX,t(3;14)(q13;p11) 46,XY,der(21),t(1,21)(q21;q22.3) 46,XY,add(4)(p?)

45,XY,del(15;15)(q10;q10) 46,XX,+14,der(13;14)(q10;q10) 46,XX,t(7;14)(q11;q23) 46,XY,der(4)t(4;12)(q35;q24.1) 46,XX,add(7)(p22)

46,XX,+13,der(13;15)(q10;q10) 46,XY,t(11,15)(p15;q15) 46,XX,der(7)t(7;14)(q11;q23) 46,XY,add(7)(q?)

46,XX,+21,der(13;21)(q10;q10) 46,XX,t(12,16)(q24;q12) 46,XY,add(7)(q?)

46,XX,+14,der(14;14)(q10;q10) 46,XY,t(13,16)(q12;p11.2) 46,XY,add(8)(p23)

46,XX,+21,der(14;21)(q10;q10) 46,XY,add(9)(p23)

46,XX,+21,der(21;21)(q10;q10) 46,XX,add(10)(q26)

46,XY,add(12)(p13)

46,XX,add(18)(p11.3)

46,XX,add(21)(q22.3)

46,XX,add(22)(q11)

46,XX,add(22)(p13)
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aborTos y carioTipo anormal

Se consideraron cariotipos anormales a todos 
aquellos con alguna alteración, ya fuera numé-
rica y/o estructural. Las alteraciones más fre-
cuentes fueron las anomalías numéricas por 
ganancia o pérdida de cromosomas en número 
aneuploide o poliploide (87,5%), seguidas de los 
cariotipos mosaicos (5,5%). Mientras que los ca-
riotipos con alteraciones simultáneamente es-
tructurales y numéricas y aquellos con alteracio-
nes estructurales únicamente, fueron los menos 
frecuentes (3,5% y 3,5%, respectivamente).

anoMalías nuMérIcas

1. Trisomías

Las trisomías autosómicas son las alteraciones 
cromosómicas más frecuentes en los reportes 
mundiales(17,23-25). En nuestra serie representa-
ron el 58,4% (931/1 595) de todos los cariotipos 
con alteraciones cromosómicas en general. Exis-
ten múltiples teorías sobre el origen de las triso-
mías. Se asume que son generadas por errores 
de la segregación durante la meiosis, principal-
mente materna; estos errores se deben a un 
proceso de recombinación anómala con falla 
en la formación del quiasma, con separaciones 
tempranas de las cromátides durante este pro-
ceso de división reductora. Se ha sugerido ade-
más que la edad materna tardía se correlaciona 
también con recombinaciones atípicas, ya que la 
maquinaria de división es menos eficiente y más 
susceptible a errores. Pero, esta hipótesis no ha 
sido completamente comprobada, ya que no se 
ha encontrado diferencia entre el número de 
quiasmas en cigotos formados en gestaciones 
con trisomía del cromosoma 21 relacionados 
con un incremento de la edad materna compara-
dos con cigotos normales. Otra hipótesis asume 
que el mosaicismo gonadal estaría involucrado 
en la génesis de aneuploidías (low-level ovarian 
mosaicism), aunque los resultados obtenidos en 
experimentos no son concluyentes(11,26).

La trisomía del cromosoma 16 es la más frecuen-
te de las anomalías numéricas(23), lo cual se con-
firma en nuestra serie (23,3%, n=218), seguida de 
la trisomía del cromosoma 22 (15,9%, n=149). Se 
ha demostrado que ambas trisomías se deben a 
problemas durante la segregación en la meiosis 
1 y están poco relacionadas con la recurrencia 
en las siguientes gestaciones(11,13), a diferencia de 

las trisomías de los cromosomas 13, 18, 21 que 
se ha visto tienen más riesgo de recurrencia. La 
trisomía menos frecuente fue la del cromosoma 
19 (0,4%, n=4) y no se encontraron trisomías del 
cromosoma 1, lo cual concuerda con lo descrito 
en otras series(2,27).

La frecuencia de trisomía de los cromosomas 21, 
13 y 18 fue 8,2%, 8,1% y 4,1%, respectivamente. 
El porcentaje descrito de trisomía 21 es menor al 
reportado en la serie de Salazar y col.(2), pero la 
frecuencia de las trisomías 13 y 18 es similar a las 
descritas en otras series(5,10,12). Con respecto a las 
trisomías, se considera dos hechos importantes: 
estas provienen principalmente de errores de 
la meiosis materna, y son más frecuentes los de 
meiosis I frente a meiosis II(10).

2. Trisomías Dobles 

La presencia de trisomías dobles es rara; la ma-
yoría se abortan y, generalmente, a la evaluación 
morfológica se encuentran sacos vacíos, aunque 
las trisomías dobles que comprometen los cro-
mosomas 13, 18, 21 pueden completar la gesta-
ción y llegar a nacer(28). Y aunque poco se conoce 
acerca de los mecanismos moleculares en las 
trisomías dobles, se sabe que están relaciona-
dos con edad materna avanzada,  antecedente 
de una gestación con aneuploidía, mosaicismo 
gonadal en los padres y otros factores asocia-
dos al incremento de riesgo de errores en la 
meiosis. En nuestra serie, 4,4% de los cariotipos 
con aneuploidías presentaron trisomías dobles 
(n=51), lo que está por encima de los valores des-
critos en la literatura, que van de 0,21 a 2,8%. 
Con respecto a los cromosomas frecuentemente 
involucrados, se describe el 15, 16, 18 y 21, sien-
do el 21 el predominante(28,29).

En nuestra serie, los más frecuentemente com-
prometidos fueron 13, 15, 16, 20, 22, y 21, con 
gran predominancia del cromosoma 21; los pa-
res más descritos fueron 16-21 y 21-22. En la lite-
ratura se excluye a los cromosomas 1 y 19. Cabe 
resaltar que el cromosoma 1 tiene la mayor can-
tidad de genes, mientras que el cromosoma 19 
tiene la mayor densidad génica, por lo que las 
anomalías de estos cromosomas harían inviable 
una gestación(29). Nuestra serie confirma este 
dato, ya que no se describió trisomías dobles 
que incluyeran los cromosomas 1 y 19; pero, a 
diferencia de otras series donde describen triso-
mías dobles que incluyen a los cromosomas 6 y 
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11(30), aquí no se tuvo casos que los incluyeran. 
Se encontró un caso de 3 y 17, combinación que 
contiene el cromosoma 3 que antes no era con-
siderado dentro de las descripciones(28), y que la 
revisión de Micale y col. describe como un caso 
nuevo(29).

3. monosomías

En la monosomía del cromosoma X, caracteri-
zada por la pérdida del segundo cromosoma  
sexual, se ha evidenciado en 80% la pérdida del 
cromosoma sexual paterno(4). En nuestra serie, 
15% de los casos de aneuploidías presentó mo-
nosomía del cromosoma X (n=174), lo cual está 
ligeramente por encima de los datos descritos 
en los reportes previos(2,23,27). Con respecto a las 
monosomías autosómicas, estas son raramente 
descritas; en nuestra serie se encontró 4 casos 
(0,3%) de monosomías autosómicas, exclusivas 
del cromosoma 21.

4. poliploiDías

Las poliploidías están descritas como la segun-
da causa en frecuencia dentro de las anoma-
lías numéricas. En nuestra serie representaron 
un 16,8% del total de cariotipos con  anomalías 
numéricas, siendo también la segunda causa 
en frecuencia. Dentro de las poliploidías, las tri-
ploidías son las más descritas, representando 
un 81,7% (n=192) de todas las poliploidías, mien-
tras que las restantes fueron las tetraploidías en 
18,3% (n=43). 

El 60% de las triploidías fue 69,XXY, 38% fue 
69,XXX y solo el 2% restante 69,XYY. La carga ex-
tra haploide puede ser materna, por la retención 
del cuerpo polar (primer o segundo cuerpo po-
lar) y se relacionan con la presencia de placentas 
bien conformadas y fetos con múltiples malfor-
maciones y severo retraso de crecimiento o fe-
tos ausentes. Si la carga extra es paterna (doble 
fertilización espermática en un ovulo normal), 
el crecimiento fetal suele ser normal o tener re-
traso de crecimiento leve a moderado, simétri-
co, con placenta con degeneración hidrópica o 
molar. De las tetraploidías, 68% fueron 92,XXXX, 
31% 92,XXYY y el 2% restante 92,XYYY. Las tetra-
ploidías pueden producirse por la fertilización 
de 2 espermatozoides (dispermia) y la endorre-
plicación del núcleo materno, y se denomina 
cigoto tetraploide; mientras que la tetraploidía 
poscigótica se dará por la endorreplicación del 

núcleo diploide. El cariotipo 92,XYYY es el menos 
frecuente y se inicia a partir de la trispermia, que 
es la fertilización de 3 espermatozoides y un nú-
cleo materno. La búsqueda de la carga extra ne-
cesita la correlación con las características mor-
fológicas del aborto. En la actualidad, el uso de 
marcadores moleculares (STR) podrían ayudar a 
determinar estos orígenes, que aportarían en la 
asesoría genética de estos casos(31,32).

anoMalías estructurales

Las anomalías estructurales, rearreglos inter-
cromosómicos (que implican dos cromosomas 
diferentes) e intracromosómicos (rearreglos 
dentro de un cromosoma), a diferencia de las 
anomalías numéricas, se relacionan con proba-
bilidad de recurrencia más alta en la siguiente 
gestación y también con infertilidad en los pa-
dres. Es por eso realizar obligatoriamente es-
tudios de cariotipo a los padres de aquellos 
abortos en los cuales se evidenciaron este tipo 
de alteraciones(14,33). El 3,5% de todos los ca-
riotipos anómalos presentaron alteraciones 
cromosómicas estructurales en nuestra serie, 
como defecto único; este porcentaje no incluye 
los catalogados como mosaicos o los cariotipos 
con anomalías numéricas y estructurales com-
plejas. Este valor se encuentra dentro de los pa-
rámetros descritos en las diferentes series(2,17,33). 
Dentro de los rearreglos intracromosómicos, las 
deleciones fueron más frecuentes y comprome-
tieron los cromosomas 5, 6, 13, 15 y 18; menos 
frecuentes fueron las inversiones (cromosomas 
1 y 8) y los isocromosomas (cromosomas 7 y 18). 
Los rearreglos intercromosómicos (transloca-
ciones robertsonianas, no robertsonianas y sus 
derivados) representan el 77,2% de todos los 
rearreglos estructurales encontrados. En indivi-
duos adultos se describe que las translocaciones 
robertsonianas equilibradas (que implican la fu-
sión de dos  cromosomas acrocéntricos) son las 
anomalías más frecuentes, encontrándose en 
por lo menos en 1 de cada 1 000 individuos, y 
de estas las translocaciones der(13q;14q) y der(-
14q;21q); lo cual tendría correlación con nuestra 
serie, ya que las translocaciones robertsonianas 
no balanceadas fueron las anomalías estructu-
rales más descritas (30,4%) y, de estas, la más 
frecuente fue 46,XX,+14,der(13;14)(q10;q10), que 
conlleva a trisomía del cromosoma 14(14).

De los 17 casos de translocación robertsonia-
na no balanceada, la trisomía por translocación  
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más frecuente fue la del cromosoma 14 con 7 ca-
sos (41,2%), seguida de la trisomía del cromoso-
ma 13 con 6 casos (35,3%) y 4 casos de trisomía 
21 (23,5%), lo cual coincide con lo reportado en 
la literatura. La relación entre trisomía por trans-
locación y trisomía libre fue de 0,02. Aunque la 
proporción de trisomías por translocación es 
muy baja, es importante su diagnóstico y el estu-
dio complementario de los padres, ya que estos 
rearreglos podrían ser resultado del desbalance 
heredado de la segregación de los cromosomas 
derivados respectivos.

mosaicos

De todos los casos descritos dentro del rubro ca-
riotipo anormal, 5,5% fueron cariotipos mosai-
cos que se caracterizan por la presencia de dife-
rentes líneas celulares originadas en un mismo 
cigoto. En nuestra serie, 56,3% de los mosaicos 
llevaba una línea femenina normal y siendo la 
otra línea masculina normal (9,8%), aneuploide 
(58,8% con predominio de la trisomía del cro-
mosoma 16), poliploide (20,2%) y con rearreglos 
(11,2%). El 15% de los cariotipos mosaico tuvo una 
línea masculina normal y como segunda línea 
aneuploidías (69,2%), poliploidías y anomalías 
estructurales, en porcentajes similares (15,4%). 
Los casos restantes fueron mosaicos con líneas 
no normales (15%) con combinaciones aneuploi-
des y poliploides (92%) y un caso de mosaico con 
ambas líneas con anomalías estructurales (8%).

Los casos más frecuentes fueron 46,XX/47,XX,+16 
(8% de todos los casos de mosaicos), 
46,XX/47,XX,+22, 46,XX/92,XXXX, cada uno re-
presentando el 6,9%, respectivamente.

El hallazgo de más de una línea celular puede te-
ner varias explicaciones. La mayoría de las veces 
se trata de un mosaicismo verdadero, originado 
por una división anómala del cigoto posconcep-
ción; también puede relacionarse con una gesta-
ción que originalmente fue gemelar, aunque uno 
de los gemelos no llegó a hacerse visible. En caso 
se encuentre más de una línea celular, es impor-
tante revisar más de una placa de cultivo o utilizar 
otros métodos para descartar alguna alteración 
cromosómica ocurrida in vitro, que estaría pre-
sente solo en uno de los cultivos. Cuando una de 
las líneas celulares muestra un cariotipo femeni-
no normal, debe usarse los métodos necesarios 
para descartar que esta provenga de contamina-
ción con células placentarias de origen materno.

carIotIpos con anoMalías nuMérIcas y es-
tructurales MúltIples

Son aquellos cariotipos que presentaron más 
de dos tipos diferentes de alteraciones, ya 
sean numéricas y/o estructurales. Se asume 
que estos errores se producen en etapas muy 
tempranas de la concepción y son gestaciones 
inviables. La presencia de una poliploidía con 
pérdida o ganancia de cromosoma en número 
no euploide fue el grupo de mayor frecuencia, 
con una predominancia de las triploidías fren-
te a las tetraploidías. Dentro de las anomalías 
estructurales reportadas se encuentran trans-
locaciones robertsonianas y no robertsonianas 
con un cariotipo diploide o poliploide. Solo se 
encontró un caso de monosomía autosómica 
del cromosoma 8 acompañada de la trisomía 
del cromosoma 14.  

abortos y edad Materna 

Se evidenció el incremento de la proporción de 
cariotipos anormales conforme el aumento de 
la edad materna (X2p<0,05), lo cual coincide 
con otros reportes. En general, la edad materna 
avanzada (con un punto de corte de 35 años) es 
un factor de riesgo para la pérdida fetal(3,8).

Andersen y col. determinaron que en mujeres 
mayores de 30 años existe riesgo incrementado 
de pérdidas fetales y que, hacia los 42 años, más 
de la mitad de gestaciones en general se perde-
rán por abortos espontáneos, embarazos ectó-
picos o natimuertos. Se determinó que el ante-
cedente de abortos espontáneos significaba un 
incremento de riesgo para pérdidas gestaciona-
les. Y en mujeres de edad avanzada, en ausencia 
de mala historia obstétrica, el riesgo de pérdi-
das gestacionales también se vio incrementado, 
concluyendo que la edad materna avanzada es 
un factor de riesgo independiente para la pérdi-
da gestacional y muerte fetal(3).

Fretts y col. concluyen que las mujeres mayores 
de 35 años tienen el doble de riesgo de pérdi-
das fetales con respecto a mujeres más jóvenes, 
aunque dentro de las variables consideradas no 
incluyen las características genéticas de estas 
pérdidas(8).

En nuestra serie, la edad materna promedio en 
el caso de cariotipos normales fue de 33,4 años, 
siendo superior al promedio de edad reporta-
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do en otros casos. Esto podría deberse a que el 
grupo de casos evaluados corresponde a mues-
tras de pacientes referidas por alguna causa de 
sospecha, como mala historia obstétrica, eva-
luaciones ecográficas con hallazgos de malfor-
maciones o historia de infertilidad en uno de 
los progenitores. En el caso de cariotipos anor-
males, el promedio de edad fue mayor (34,8 
años). Siendo esta diferencia estadísticamente 
significativa (t de student p<0,05), lo que con-
cuerda con lo reportado en la bibliografía acer-
ca de que las anomalías cromosómicas son más 
frecuentes a mayor edad materna. El porcen-
taje de cariotipos anormales en gestantes me-
nores de 29 años fue 58,1%, entre 30 y 34 años 
64,5%, entre 35 y 39 años 73,3%, y en mayores 
de 40 años llegó a representar el 80,3% de to-
dos los cariotipos evaluados en este grupo. Ello 
concuerda con otros reportes e implicaría que 
la edad materna avanzada sí está relacionada 
con el incremento de anomalías cromosómicas. 
Las aneuploidías fueron las anomalías numéri-
cas más relacionadas con la edad materna. En 
el grupo de edad materna mayor a 40 años, las 
aneuploidías representaron el 94% de todas las 
anomalías numéricas descritas para este grupo 
etario (X2 p<0,05).

De las aneuploidías, las trisomías en general 
no son independientes de la edad materna 
(X2p<0,05). Aunque, en nuestra serie la trisomía 
más frecuente (trisomía del cromosoma 16) no 
sigue este patrón. La media de edad materna 
para los casos de trisomía del cromosoma 16 fue 
de 33,9 años, mientras que la media en el res-
to de trisomías fue de 36 años. La trisomía del 
cromosoma 16 es de origen eminentemente ma-
terno por una disminución en la recombinación 
y, a diferencia de otras trisomías, se ha hallado 
que no hay una alta proporción de bivalentes 
no intercambiados. Su relación con la edad no 
es muy descrita en otras series, ya que suelen 
relacionar la variable trisomía y edad materna, 
mas no realizan un análisis especifico por cro-
mosoma(11).

Las trisomías dobles se comportan de manera 
similar a las trisomías simples, con respecto a la 
edad materna (X2p<0.05); la edad media para 
este grupo fue de 38,7 años.

No se ha llegado a correlacionar si el riesgo 
de recurrencia de las trisomías 13, 18 y 21 se 

relaciona con el incremento de la edad ma-
terna. De Souza y col. describen que tanto 
mujeres menores de 35 años como mayores 
de 35 años tienen el riesgo similar en cuanto 
al riesgo de recurrencia de trisomía del cro-
mosoma 21 en una gestación siguiente; en 
algunos casos, el riesgo de las mujeres me-
nores de 35 años parece ser mayor que el de 
las mujeres mayores de 35 años. Por lo cual, 
sin considerar la edad materna, una gesta-
ción con trisomía autosómica per se significa 
un riesgo ‘incrementado’ para la siguiente 
gestación(10).

Comparado con el grupo de aneuploidías, las 
monosomías del cromosoma X, triploidías y 
tetraploidías no dependieron de la edad ma-
terna, lo cual se correlaciona con lo descrito 
en la literatura actual(2,27).

De la misma manera, las anomalías estruc-
turales fueron independientes de la edad 
materna en todos los casos (X2p>0,05), lo 
cual es similar a lo descrito en la literatu-
ra; cabe resaltar que en esta serie no se 
analizaron los datos de cariotipos en los 
padres.

abortos y edad gestacIonal

En el análisis de la edad gestacional, con-
siderada como el número de días desde la 
última menstruación hasta el momento de 
la finalización de la gestación, se eviden-
ció aumento de la frecuencia de carioti-
pos anormales a menor edad gestacional 
(X2p<0,05). La media de edad gestacional 
para cariotipos normales fue de 10,49 se-
manas, mientras que para los cariotipos 
anormales fue 9,44 semanas, siendo esta 
diferencia estadísticamente significativa 
(t de student p<0,05). Muchos estudios 
describen que a menor edad gestacional 
hay mayor frecuencia de pérdidas gesta-
cionales, así como a menor edad gestacio-
nal (<10 semanas) hay mayor probabilidad 
de abortos por aneuploidías(20). En nuestro 
estudio se evidenció un predominio de ca-
riotipos anormales en las gestaciones me-
nores de 12 semanas, pues 72,9% presen-
taron cariotipos anómalos a diferencia de 
las gestaciones mayores de 12 semanas, 
donde esta cifra disminuye a 53%.
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conclusIones

De todo lo analizado, con respecto a su impacto 
en cuanto al manejo de la pérdida gestacional y 
pronóstico de la pareja podemos concluir:

• La mayoría de abortos espontáneos se relacio-
na con errores cromosómicos en el concebido.

• La anomalía cromosómica más frecuente fue 
la trisomía autosómica, la cual no es heredada 
y está relacionada con edades maternas avan-
zadas (mayor de 35 años) y edades gestaciona-
les tempranas (menor de 10 semanas).

• Otras anomalías numéricas (poliploidías, mo-
nosomías) y anomalías estructurales son inde-
pendientes de la edad materna.

• La presencia de anomalías estructurales obli-
ga a realizar estudios de cariotipo en ambos 
padres, para determinar los probables riesgos 
de recurrencia y establecer individualmente el 
manejo de estas parejas en riesgo.

• El cariotipo es un herramienta importante y 
fundamental en el estudio de los abortos, prin-
cipalmente en el caso de los abortos recurren-
tes, ya que brinda información valiosa sobre las 
causas y posible recurrencia en estos casos.

• En presencia de cariotipos normales, es nece-
sario ampliar el ámbito del estudio mediante 
el uso de pruebas de mayor sensibilidad de 
citogenética molecular, como la hibridación 
genómica comparada (CGH) o array de cromo-
somas; también será necesario realizar otros 
estudios adicionales para descartar causas no 
cromosómicas de los abortos (causas infeccio-
sas inmunológicas, endocrinológicas, hemato-
lógicas, entre otras).
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