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Resumen

Objetivo: Reportar el caso de una muestra de líquido amniótico con anomalía estructural 
y de número, con el fin de conocer la importancia de la asesoría genética
Materiales y método: Muestra de líquido amniótico de mujer de 36 años de edad con 
gestación de 14 semanas. Por medio del uso de CHANG amnio. 
Resultado: Cariotipo corresponde a masculino anormal con translocación aparentemente 
balanceada entre los cromosomas 4 y 10 y trisomía 18
Conclusión: La trisomía 18 coexistiendo junto con la translocación t (4;10) no había sido 
reportada en la literatura. Genera malformaciones y discapacidad, al igual que es causa 
de abortos espontáneos y mortinatos. Esto evidencia la importancia de realizar una ase-
soría genética y diagnóstico prenatal. 

Abstract

Objective: To report the case of a sample of amniotic fluid with structural abnormality 
and number, to know the importance of genetic counseling
Materials and method: Amniotic fluid sample from a 36-year-old woman with a 14-week 
gestation. Using CHANG amnio.
Result: Karyotype corresponds to an abnormal male with an apparently balanced trans-
location between chromosomes 4 and 10 and trisomy 18.
Conclusion: Trisomy 18 coexisting with translocation t (4; 10) had not been reported in 
the literature. It generates malformations and disability, just as it causes spontaneous 
abortions and stillbirths. This shows the importance of performing genetic counseling 
and prenatal diagnosis.
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Introducción

Un trastorno genético es una enfermedad debida a 
un cambio que altera la secuencia normal del ADN.1 
Estos trastornos pueden ser causados por una mu-
tación en un gen (trastorno monogénico), por mu-
taciones en múltiples genes (trastorno de herencia 
multifactorial), por una combinación de mutaciones 
genéticas y factores ambientales, o por un daño en 
los cromosomas (cambios en el número o estructura 
de los cromosomas).1 Dentro de los trastornos gené-
ticos más frecuentes se encuentran aquellos que son 
causados por alteraciones en el número o estructura 
de los cromosomas, generando una gran morbimor-
talidad en los recién nacidos que las padecen.2 Se 
ha descrito que aproximadamente el 3.66% de los 
embarazos pueden presentar una anormalidad cro-
mosómica.3

Actualmente se recomienda realizar consejería genéti-
ca para detectar tempranamente el riesgo de anoma-
lías genéticas y prevenir morbilidad y mortalidad para 
los recién nacidos. Por lo que la amniocentesis es el 
procedimiento invasivo de elección para el diagnósti-
co genético prenatal.4 Se ha realizado durante el largo 
de la historia, logrando así identificar distintos tipos 
de anormalidades cromosómicas, con el fin de rea-
lizar las intervenciones oportunas que se consideren 
pertinentes.5 
Uno de los trastornos genéticos más conocidos rela-
cionados con alteración cromosómica, es la trisomía 
18, también llamada Síndrome de Edwards.6,7 Esta 
entidad es caracterizada por la aparición de un cro-
mosoma adicional en el par 18.8 Esta condición es el 
segundo síndrome de trisomía autosómica más común 
después de la trisomía 21.6 Se manifiesta a través de 
diferentes malformaciones mayores y menores, que 
ponen en peligro la vida del recién nacido desde su 
nacimiento.8 Junto a esta se puede presentar otro tipo 
de alteraciones. Los cuales se deben identificar. 
A continuación, se expone el caso de una alteración 
cromosómica en el par 18 (trisomía) asociado a trans-
locación t (4;10) coexistiendo una alteración en núme-
ro y estructura, identificada por medio de un cariotipo 
de líquido amniótico obtenido a través de amniocen-
tesis con el fin de comprender la importancia y el efec-
to que la consejería genética pueda generar. Hasta la 

fecha dicha anomalía genética no ha sido reportada 
en la literatura. 

Metodología

Se recibió muestra de Líquido Amniótico claro (16cc) 
correspondiente a mujer de 36 años con 14 semanas 
de gestación, por medio de punción única. Posterior-
mente se realizó un cariotipo en líquido amniótico me-
diante la centrifugación de 8 cc de la muestra recibida a 
baja velocidad, se retiró el sobrenadante y se cultivaron 
los amniocitos en el medio de cultivo celular (CHANG 
Amnio, Irvine Scientific). Los frascos de cultivo fueron 
colocados en incubadoras de CO2 (5%) y temperatura 
de 37 °C durante 7 días. Se evidencio el crecimiento 
celular en el microscopio invertido y se realizó cambio 
en el medio de cultivo a cada frasco, con una evalua-
ción cada 2 días para revisar la evolución de las co-
lonias. En el día 10 se realizó́ la cosecha, colocando 
colchicina (Colcemid Irvine Scientific) al cultivo durante 
30 minutos, luego las células fueron hipotonizadas con 
cloruro de potasio por 15 minutos y fijadas con solu-
ción 3:1 de metanol-ácido acético (Merck). Se realiza-
ron las láminas de los dos frascos de cultivos, además 
se colocaron en incubadora a 37 °C durante 24 horas, 
y posteriormente se realizó un patrón de bandas G y 
realizando el conteo de 20 metafases.

Resultados

El cariotipo de líquido amniótico (Figura N° 1) arro-
jo una composición cromosómica  47, XY, t (4;10) 
(p22;q35), +18. Correspondiente a un cariotipo mas-
culino anormal con translocación aparentemente ba-
lanceada entre los cromosomas 4 y 10 y trisomía 18). 
Por lo que a partir de ese resultado se realizó una revi-
sión de la literatura en bases de datos como Pubmed, 
LILACS, Web of science y OMIM para determinar si 
las alteraciones descritas ya han sido reportadas y su 
relación. 
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Figura N° 1. Cariotipo en líquido amniótico 
con composición cromosómica 47, XY, t (4;10) 

(p22;q35), + 18 [20 metafases]

Fuente: Elaboración propia.

Discusión

En el cariotipo expuesto se observa la presencia de una 
trisomía 18 junto con una translocación (4;10), en la lite-
ratura revisada no se ha encontrado un reporte similar. 
El síndrome de Edwards se asocia a múltiples malfor-
maciones, especialmente asociadas al crecimiento, al-
teraciones neurológicas como hipoplasia del cerebelo 
o agenesia del cuerpo calloso o alteraciones en otros 
órganos como defectos valvulares, atresia esofágica.6 A 
su vez se a descrito que la mayoría de los fetos con esta 
trisomía no alcanzan el término. De los que alcanzan a 
nacer hasta un 65% mueren en la primera semana de 
vida, 90% mueren a los seis meses y solo hasta el 5% 
logra vivir hasta el primer año de vida.7 De los que sobre-
viven tienen un alto riesgo de presentar tumores benig-
nos y malignos, y múltiples complicaciones asociadas a 
las malformaciones que presentan.9  
Adicionalmente, la translocación balanceada (4;10) ha 
sido reportada en casos de abortos espontáneos y mor-
tinatos.10 Se describe un reporte de caso de una mujer 
de 27 años de edad con esta translocación en donde 
ha presentado antecedente de abortos y al igual que el 
nacimiento de un hijo con múltiples anomalías congé-
nitas, pero se desconoce el cariotipo de este hijo.11 Sin 
embargo, no se describe en la literatura alguna relación 
con la trisomía 18. 
El caso descrito previamente, sugiere la importancia de 
un diagnóstico prenatal oportuno, por lo cual se hace 
necesario llevar un control ecográfico detallado, en este 

se puede encontrar hallazgos como: restricción de cre-
cimiento intrauterino, higroma quístico, acortamiento de 
huesos largos y defecto del tubo neural, estas  son las 
anormalidades más comunes que se observan antes de 
las 24 semanas de gestación.11 Una vez identificadas 
estas anomalías es necesario continuar con control eco-
gráfico cada dos semanas y realizar la evaluación del 
líquido amniótico para obtener el cariotipo confirmatorio. 
Esto es importante debido a que los fetos con trisomía 
18 tienen un exceso de partos pretérmino con una via-
bilidad reducida.12–14 
Al identificar alteraciones cromosómicas de mane-
ra prenatal, es necesario iniciar manejo con un equipo 
multidisciplinario donde se incluya al médico genetista 
quien brindará asesoría genética estricta, pues este pro-
ceso de comunicación busca informar sobre problemas 
humanos que se pueden asociar con la ocurrencia, o 
riesgo de ocurrencia, de un desorden genético familiar.15 
Cuya finalidad radica en comprender los aspectos mé-
dicos, incluyendo el diagnóstico, curso probable de la 
enfermedad y manejo posible.12,16

A su vez  se debe informar a la gestante las anoma-
lías cromosómicas encontradas, teniendo en cuenta el 
riesgo, metas familiares, estándares éticos, religiosos 
y culturales.12,16 Estas anomalías podrían conducir a la 
aparición de abortos espontáneos o mortinatos, por lo 
que la gestante y familia requieren de apoyo interdisci-
plinario. Esto incluye un soporte psicológico y a su vez 
especializado, para conocer la posibilidad de un futuro 
embarazo y el riesgo de presentar de nuevo complica-
ciones.17,18 Al igual que, se debe tener en cuenta que se 
desconoce la prevención primaria, por lo que se reco-
mienda continuar con esta asesoría.12–14 
Por otra parte, en el caso que se continúe el embarazo 
implica un seguimiento estricto y prevenir las posibles 
complicaciones que se presenten como la necesidad de 
resucitación del recién nacido y su manejo posterior en 
el momento de parto. Se describe que alrededor del 2 al 
41% de las gestantes con este diagnóstico prenatal de-
ciden continuar con el embarazo.18,19 De este modo las 
gestantes requieren de un control estrecho con ecogra-
fía y se debe desarrollar un plan para el trabajo de parto 
y el parto, donde se prevé las posibles complicaciones 
fetales, neonatales y maternas.19  
En conclusión, el diagnóstico prenatal de anomalías 
cromosómicas es esencial. En este caso se presenta 
una trisomía 18 y translocación (4;10) la cual genera un 
pronóstico pobre al feto. Está coexistencia no ha sido 
descrita en la literatura, por lo que aún se requieren más 
estudios. Demostrando así la importancia de una aseso-
ría genética clara, donde se brinde un adecuado canal 
de comunicación con la gestante y su familia. De modo 
que, se busque explicar el diagnóstico, las complicacio-
nes y se apoye la toma de decisiones, la cual notable-
mente afecta a esta mujer y su familia.  
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