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ESTUDIO DE LOS CROMOSOMAS EN LA MEIOSIS HUMANA

!

Existen dos métodos generales para
estudiar la constitucion cromosémica de

los espermatozoides y los évulos

En el primero se analizan las meiosis anormales
de forma retrospectiva utilizando polimorfismos
de DNA o heteromorfismos citogenéticos para
estudiar el origen parental de los fetos o los
nacidos vivos aneuploides.

La visualizaciéon directa de los cromosomas
durante la ovogénesis es mas dificil que durante
la espermatogénesis. No obstante, los avances
de la tecnologia de la FIV permiten obtener
ovocitos en el momento de la ovulaciéon

sonda de DNA ,.(("

HIBRIDACION FLUORESCENTE IN SITU

Un segundo método analiza de forma directa células
germinales humanas. Utilizando FISH con sondas de
cromosomas especificos se puede examinar con
rapidez un gran nimero de espermatozoides para
saber si son aneuploides para determinados
cromosomas
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También puede utilizarse la FISH en espermatozoides para
evaluar la proporcién de éstos que son normales, equilibrados
y desequilibrados en hombres portadores de translocaciones
reciprocas o de inversiones. Los resultados de estos estudios
pueden ser Utiles para el consejo genético, aunque la
extrapolacion de los hallazgos en espermatozoides a fetos y
nacidos vivos debe realizarse con precaucién

Existen algunos estudios que sugieren un incremento de
anomalias cromosdmicas (en particular de los cromosomas

sexuales), asi como de defectos de impronta gendmica, en las
gestaciones por ICSI.
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TRASTORNOS MENDELIANOS CON EFECTOS CITOGENETICOS

existen algunos otros sindromes monogénicos raros La naturaleza del defecto cromosémico v,
con una anomalia citogenética caracteristica. presumiblemente, el defecto molecular subyacente en la
replicacidon o la reparacion del cromosoma, es diferente en

En conjunto, estos trastornos autosémicos
cada uno de estos trastornos.

recesivos se denominan sindromes de inestabilidad
cromosoémica Varios de los sindromes con roturas cromosémicas se
asocian con un riesgo elevado de transformacion maligna.

El analisis de la correlacién entre la pérdida
de habilidad para replicar o reparar el DNA y
el incremento del riesgo de cancer puede
proporcionar claves de la relacién entre la
mutagénesis y la carcinogénesis

ANALISIS CITOGENETICO EN EL CANCER
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CITOGENETICA CLINICA: TRASTORNOS DE LOS AUTOSOMAS

Y DE LOS CROMOSOMAS SEXUALES

l

TRASTORNOS AUTOSOMICOS

v

Hay Unicamente tres trastornos cromosémicos
bien definidos que no son mosaicos, que son
compatibles con la supervivencia posnatal y que
consisten en una trisomia de un autosoma
completo: la trisomia 21 (sindrome de Down), la
trisomia 18 y la trisomia 13. Estas trisomias
autosémicas cursan con retraso del crecimiento,
retraso mental y multiples anomalias congénitas

(SINDROME DE DOWN)
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cualquier desequilibrio cromosdmico, tanto de
ganancia como de pérdida de genes, dard lugar a
un efecto fenotipico determinado en funcién de
la cantidad de genes incluidos en el segmento
cromosomico extra o perdido.

TRISOMIA 18 (SINDROME DE EDWARDS)
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