Inversion pericéntrica del cromosoma 2. Presentacion de un caso.
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cambio estructural por el cual un segmento
cromosémico cambia de sentido dentro del
propio cromosoma. Las inversiones se
encuentran entre las anomalias cromo-

La inversidon cromosémica es un

sémicas mdas comunes. A continuacién el
licenciado Tendero nos presenta un caso de
estudio de inversion pericéntrica del
cromosoma 2 en una muestra de liquido
amnidtico de una paciente de 38 afios de
edadyde 17,2 semanasde gestacion.
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Resumen

Las inversiones cromosdmicas son
reordenamientos aparentemente equili-
brados que pueden provocar un fenotipo
afectado debido a lainterrupcion de genes o
a la variacién en la actividad de estos, por
efectos de cambios en la posicion. Las
inversiones se encuentran entre las
anomalias cromosdmicas mas comunes, con
una frecuencia en la poblacién general del
0,6%. Las inversiones pericéntricas
consisten en rupturas y reparaciones
invertidas del segmento cromosémico, que
involucran al centrémero. La amniocentesis
se le realizd a una paciente de 38 afios de

edad a las 17,2 semanas de gestacién. La
muestra se cultivé y se procesé segun las
técnicas estandarizadas en nuestro labo-
ratorio. El estudio cromosédmico del
propdsito evidencidé una inversiéon
pericéntrica del cromosoma 2: 46, XX, inv
(2)(p21::q24). El estudio cromosémico
reflejé que el padre era portador de la
inversion. El Diagndstico Prenatal
Citogenético en gestantes con riesgo
incrementado de cromosomopatias
posibilitd el diagndstico de una inversion
pericéntrica del cromosoma 2, nunca antes
reportada en nuestro pais. Los abortos
espontaneos pudieron estar relacionados
con la aberracién cromosémica diagnos-
ticada.

Palabras claves: amniocentesis, diagndstico
prenatal, inversion pericéntrica, cromosoma
2.
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Introduccién

Las inversiones cromosdmicas son
reordenamientos aparentemente
equilibrados que pueden provocar un
fenotipo afectado debido a la interrupcion
de genes o a la variacion en la actividad de
estos, por efectos de cambios en la
posicion.(1) Las inversiones pericéntricas
consisten en rupturas y reparaciones
invertidas del segmento cromosdmico, que
involucran al centrémero.

Las inversiones se encuentran
entre las anomalias cromosdmicas mas
comunes, con una frecuencia en la
poblacion general del 0,6%. Se producen
cuando ocurren dos rupturas en un
cromosoma, el segmento asi originado se
invierte y se vuelve a reinsertar sobre el
mismo cromosoma. Generalmente una
inversion no provoca un fenotipo anormal
en el portador, pero si puede hacerlo en su
descendencia, por lo que se halla asociada a
casos de retardo mental, malformaciones
congénitas o fallos reproductivos producto
al disbalance de los gametos. Entre la
inversion pericéntrica del cromosoma 2y los
abortos, existe una relacion estrecha segun
estudios realizados.(2)

Debido a que las inversiones
pericéntricas son una anomalia cromo-
sémica poco frecuente en la poblaciény por
la relevancia de la misma ante un buen
diagndstico prenatal proponemos presentar
en el siguiente caso la importancia del
Diagndstico Prenatal Citogenético (DPC) en
gestantes con riesgo incrementado de
cromosomopatias, asi como el estudio
familiar.

Presentacion del caso

EI DPC se le realizé a una paciente
con riesgo incrementado por edad materna
avanzada, 38 afios, con 17,2 semanas de
gestacion por fecha de Ultima menstruacion,
piel blanca, con historia obstétrica: de 6
embarazos, 3 partos y 2 abortos, no existié
ingestion de medicamentos con efectos
teratogénicos ni de bebidas alcohdlicas, no
tuvo exposicion a radiaciones, no existian

antecedentes de consanguinidad.

Para el cultivo de liquido
amniodtico se realizd el procedimiento
estandarizado en el Laboratorio de
Citogenética del Centro Provincial de
Genética Médica en Sancti Spiritus.(3) En el
estudio cromosémico del propdsito se
encontré un numero normal de 46
cromosomas y con las técnicas de Bandas G
de 480 bandas se identificd por primera vez
una inversion de los brazos cortos y largos
del cromosoma 2 en el 100% de las
metafases estudiadas: 46, XX, inv
(2)(p21::924).

e

Figura 1. Tincién de los cromosomas en
metafase con bandas G, inversion
pericéntrica del cromosoma 2 del segmento
cromosdmico comprendido entre las
bandasp21lyq24.
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Los estudios ultrasonograficos del
primer y segundo trimestre fueron
normales. A los padres se les realizo el
estudio cromosdmico mediante el cultivo de
linfocitos, para determinar si la variante
cromosomica encontrada era de novo o
heredada.(4) El resultado del padre (I.1)
mostrd ser un cariotipo con la inversion del
cromosoma 2: 46, XY, inv (2)(p21::924). El
cariotipo materno (1.2) resulté ser normal:
46, XX. La pareja decidid continuar el
embarazo. El parto tuvo lugar a las 39,5
semanas, el resultado fue el nacimiento de
una nifia (11.4), que durante el examen fisico
no mostro alteraciones clinicas aparentes.
Se realizé un arbol genealdgico donde se
muestran los miembros de la familia en
estudio (figura 2). Los demdas miembros de la

familia estdn pendientes al estudio cromo-
sémico.

.

Figura 2. Arbol genealdgico de la familia en
estudio.
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Discusion

La inversion pericéntrica fue
considerada como un rearreglo heredado,
pues el cariotipo del padre resultd ser
portador del mismo. La presencia de esta
cromosomopatia en uno de los progenitores
favorece el asesoramiento genético, pues se
puede evaluar la expresion fenotipica
atendiendo a la informaciéon brindada por
uno de los padres.

La patogenicidad o no de una
inversion se halla en relacién directa al
tamafo del segmento invertido. La inversion
pericéntrica diagnosticada abarcd mas de
1/3 del cromosoma 2, que involucra desde la
banda p21 hasta la banda q24, segun la
literatura, cuando esto sucede, ocurren
recombinaciones anormales durante la
meiosis, pues a mayor tamafio mayor
numero de quiasmas y de entrecru-
zamientos. La inversién pericéntrica del
cromosoma 2 es hereditaria y relativamente
comun, con una incidencia de 0,1% en
individuos normales, por lo que este
rearreglo se considera mas bien unavariante
antes que unaanomalia cromosomica.(2)

Algunos autores refieren que la
inversion del cromosoma 2 es responsable
de retardo mental, malformaciones
congénitas, trastornos en la maduracion
folicular y abortos espontaneos, 5, 6 la
pareja en estudio presentd 2 abortos
espontaneos que pueden estar asociados a



este rearreglo cromosdmico debido a
gametos disbalanceados.

Debido a la imposibilidad de
aplicar técnicas de citogenética molecular no
podemos descartar la posibilidad de una
delecién intracromosémica en la muestra
analizada, por lo cual se considerd que la
inversion cromosdmica fue lo ocurrido.

Conclusiones

El DPC en gestantes con riesgo
incrementado de cromosomopatias
posibilitd el diagndstico de una inversion
pericéntrica del cromosoma 2, nunca antes
reportada en nuestro pais. Los abortos
espontaneos pudieron estar relacionados
con la aberracién cromosémica diagnos-
ticada.
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