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Deteccion de un mosaico trisomia 20 en liquido amniético
Early detection of a mosaic trisomy 20 in amniotic fluid
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RESUMEN

Las alteraciones cromosdmicas consisten en anormalidades en el nimero o estructura
de los cromosomas, pueden ser detectadas mediante la realizacion de la amniocentesis
genética, a través de la extraccion del Liquido Amnidtico. Se presentan en uno de cada
160 recién nacidos vivos, son una causa importante de enfermedad y mortalidad fetal,
producida por abortos espontaneos y mortinatos, adicionalmente, generan discapacidad
infantil y trastornos psicosociales. EI mosaicismo trisomia 20 es una de las anomalias
cromosomicas mas halladas a través del diagndstico prenatal, con una frecuencia de 1/7000
casos, representando 16% de todos los mosaicismos prenatales. El objetivo del presente
trabajo es describir un mosaicismo trisomia 20 detectado en liquido amniético, resaltando la
importancia del asesoramiento genético y del seguimiento estricto durante todo el embarazo.

ABSTRACT

Chromosomal alterations consist of abnormalities in the number or structure of the chromo-
somes that can be detected by carrying out the genetic amniocentesis, through the extraction
of the Amniotic Fluid. They occur in one of every 160 live newborns and are an important
cause of fetal disease and mortality caused by spontaneous abortions and stillbirths, addi-
tionally they generate infantile disability and psychosocial disorders. Trisomy 20 mosaicism
is one of the chromosomal anomalies most commonly detected through prenatal diagnosis
with a frequency of 1/7000 cases and represents 16% of all the mosaicisms detected prena-
tally. The purpose of our work is to describe a mosaicism of trisomy 20 found in amniotic fluid
highlighting the importance of genetic counseling and strict control of pregnancy.
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INTRODUCCION

Las anomalias cromosdmicas son cambios que ter-
minan en una alteracion visible de los cromosomas;
estas aberraciones se dividen en estructurales y
numéricas. Las primeras se presentan a nivel de la
estructura del material genético, dentro de éstas pode-
mos encontrar delecciones, inversiones, inserciones,
anillos, translocaciones reciprocas y robertsonianas;
por su parte, las segundas presentan alteracién en el
numero de cromosomas, bien sea por ganancia o pér-
dida de los mismos, dentro de las cuales se identifican
tres tipos de anomalias: poliploidias, aneuploidias y
mixoploidias.'?

Las aneuploidias son anomalias cromosémicas
que presentan uno 0 mas cromosomas individuales
en una copia adicional o faltante de un juego euploide;
dentro de éstas se incluyen las monosomias que in-
dican la falta de un cromosoma y las trisomias que se
definen como la presencia de 3 copias de un cromo-
soma especifico. En las poliploidias existen mas de
dos juegos cromosémicos completos, dentro de éstas
se identifican las triploidias, tetraploidias y pentaploi-
dias. Las mixoploidias, por su parte, ocurren cuando
un individuo presenta dos o mas lineas cromosémi-
cas, se clasifican en mosaicos y quimeras; cuando las
dos lineas se originan a partir de un solo cigoto se
trata de mosaicismo y las quimeras cuando las dos
lineas se originan a partir de dos cigotos.!

El mosaicismo trisomia 20 es una de las anoma-
lias cromosdmicas comunmente detectada a través
del diagndstico prenatal con una frecuencia de 1/7000
embarazos y representa 16% de todos los mosaicis-
mo detectados de manera prenatal.>® Se ha desctrito
en la literatura que aproximadamente 90% de estos
embarazos tienen como resultado nifios con un feno-
tipo normal; mientras que en el 10% restante se han
identificado casos en los que se presenta malforma-
ciones fisicas o retraso mental.*® No se ha estableci-
do un fenotipo caracteristico en estos pacientes, sin
embargo, se han evidenciado hallazgos comunes que
sugieren un fenotipo sutil, dentro del cual se incluyen:
anomalias espinales como estenosis espinal, fusion
vertebral, cifosis; hipoplasia nasal, hipotonia, estrefi-
miento y dificultades en el aprendizaje.5®

El prondstico y asesoramiento genético es de gran
importancia cuando se presentan estas alteraciones,
ya que en muchas ocasiones se evidencian casos
con desenlaces desfavorables, dado que el diagnés-
tico tiene distintas implicaciones para los familiares,
ademas, de éste se derivan importantes decisiones
en las que se puede llegar a incluir la interrupcién del
embarazo.2®

En este trabajo se describe un mosaicismo tri-
somia 20, con un cariotipo que evidencia una com-

posicion cromosomica 47, XX, +20 [6]/ 46, XX [33]
detectado mediante liquido amnidtico. Se resalta la
importancia del seguimiento ecografico estricto, ase-
soramiento genético y la realizacién del cariotipo en
sangre de corddn o en sangre del recién nacido, se-
gun sea la conducta que decida la paciente, cuando
se obtienen este tipo de alteraciones en el cariotipo
inicial.

MATERIALES Y METODOS

Se recibié muestra de Liquido Amniético claro (16cc),
puncién unica, y se procedio a centrifugar 8 cc de la
muestra recibida a baja velocidad, se retird el sobre-
nadante y se cultivaron los amniocitos en el medio de
cultivo celular (CHANG Amnio, Irvine Scientific). Los
frascos de cultivo fueron colocados en incubadoras de
CO, (5%) y temperatura de 37 °C durante 7 dias. Pos-
teriormente, en el microscopio invertido se evidencia
el crecimiento celular y se realizé un cambio del me-
dio de cultivo a cada frasco, con una evaluacion cada
2 dias para revisar la evoluciéon de las colonias. En
el dia 10 se realiz6 la cosecha, colocando colchicina
(Colcemid Irvine Scientific) al cultivo durante 30 mi-
nutos, luego las células fueron hipotonizadas con clo-
ruro de potasio por 15 minutos y fijadas con solucién
3:1 de metanol-acido acético (Merck). Se realizaron
las l&minas de los dos frascos de cultivos, ademas se
colocaron en incubadora a 37 °C durante 24 horas,
y posteriormente se realizé el bandeo de las laminas
mediante la técnica de “Banda G”. Se analizaron 39
metafases, encontrandose doble linea celular en los
dos frascos, no pudiendo descartar un mosaicismo
verdadero o pseudomosaico (alteracion in vitro). Se
realizé el asesoramiento genético y la toma de mues-
tra de sangre del recién nacido.

REesuLTADOS

El cultivo de liquido amniético estudiado, pertenecien-
te a una paciente de 24 afnos de edad con 16 semanas
de gestacion, arrojo6 una composicidon cromosomica
47, XX, +20 [6)/ 46, XX [33]. Tras este resultado, se
continué un seguimiento ecogréfico estricto durante
todo el embarazo, donde no se evidenciaron anoma-
lias, planteandose que probablemente sélo se trataba
de una alteracion in vitro. Sin embargo, se brindo el
asesoramiento genético indicado a los padres.
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Figura 1. Cariotipo en liquido amnidtico con
composicion cromosoémica 47, XX, +20 [6]/ 46, XX [33].
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Fuente: Elaboracién propia.

El producto de la gestacion se obtuvo por parto vagi-
nal, un recién nacido de sexo femenino con adecuado
peso y talla para la edad gestacional, sin evidencia de
ninguna malformacion al examen fisico. Se procedid a
realizar un cariotipo confirmatorio en sangre periférica
del recién nacido, el cual arrojo una composicion cro-
mosdémica completamente normal 46, XX [20].

Figura 2. Cariotipo confirmatorio en sangre del recién
nacido con composicion cromosomica 46, XX.
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Fuente: Elaboracién propia.

Discusion

El diagndstico prenatal consiste en la aplicacion de
herramientas diagndsticas invasivas y no invasivas,
permiten determinar de manera temprana si un pro-
ducto esta afectado por alguna alteraciéon genética,
con el fin de brindar el tratamiento indicado en caso
de tenerlo y prepararse para enfrentar la compleja si-
tuacion de tener un hijo afectado por algun desorden
congénito, o bien, decidir no tenerlo. Las alteraciones
cromosémicas consisten en anormalidades en el nu-
mero o en la estructura de estos, se presentan en uno
de cada 160 recién nacidos vivos y son una causa
importante de enfermedad y mortalidad fetal, produ-
cida por abortos espontaneos o mortinatos, adicio-

nalmente, generan discapacidad infantil y problemas
psicosociales.®'°

En la actualidad, se utilizan diferentes técnicas
invasivas para el diagndstico prenatal de dichas
alteraciones; el método mas utilizado es la extraccién
de células del liquido amnidtico, obtenidas mediante
amniocentesis y cultivo celular, de dicho método se
obtiene el cariotipo (estudio del nimero y la estruc-
tura de los cromosomas).'®2 La amniocentesis esta
indicada soélo en situaciones especiales: anomalia
cromosomica en gestacion previa, anomalia cromoso-
mica parental, edad materna avanzada mayor o igual
a 35 afos, alteraciones fetales ecograficas (como la
prueba de translucencia nucal, anormalidades en
pruebas de suero materno, riesgo de infeccion fetal
con pcr disponible —cmv, toxoplasma, parvovirus-B19,
varicela, rubeola, herpes 1-2, enterovirus—, riesgo de
corioamnionitis o inflamacion intraamnidtica). '

El mosaicismo trisomia 20 es una de las aberra-
ciones cromosdmicas mas detectada; sin embargo, se
presentan situaciones en las que este tipo de altera-
ciones se encuentra sélo a nivel in vitro, sin andmalas
fenotipicas posteriores, como en el caso previamente
descrito.'®'* Los resultados obtenidos confirmaron que
el mosaico trisomia 20 se debid a una alteracién en el
cultivo celular (in vitro), la mayoria de los casos de
mosaicismo se debe a un error mitético de las células
del cultivo, ya que éstas se desarrollan en un medio
artificial. Este tipo de errores tienden a desaparecer en
sucesivas divisiones celulares, lo que no tiene reper-
cusion fenotipica en el feto, por lo que se recomienda
en los casos de apariciéon de doble linea celular un
conteo de al menos 50 metafases de los dos frascos.

Adicionalmente, se ha descrito que las altera-
ciones in vitro también se pueden presentar por
contaminacién con células maternas. Este error se
evidencia en menos de 1% de los estudios citoge-
néticos del liquido amniético. Ante este tipo de sos-
pechas se debe realizar un seguimiento ecografico
estricto del embarazo.'®'%

Otras de las causas de aberraciones cromosoé-
micas a nivel del cultivo celular son las inducidas por
agentes clastogénicos, como los virus, la exposicién
a radiaciones ionizantes, citostaticos y pesticidas,
este tipo de agentes provocan mdltiples rupturas
cromosomicas que pueden generar grandes con-
fusiones cuando se realiza el diagnéstico prenatal.
Afortunadamente en estos casos las aberraciones
tienden a desaparecer en las metafases posteriores y
sin presentar alteraciones fenotipicas posteriores.'>'6

El caso descrito previamente sugiere la importan-
cia de llevar a cabo un seguimiento ecogréfico estricto
durante todo el embarazo cuando se detectan este
tipo de alteraciones citogenéticas; adicionalmente, se
debe incluir la realizacion de un cariotipo confirmato-
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rio postnatal en aquellos casos en los que el fenotipo
fetal no corresponda con los hallazgos citogenéticos
del diagndstico prenatal o en el material abortivo para
corroborar el origen de la alteracion.'0.13.16

En casos en los que se presentan alteraciones
a nivel cromosémico de manera prenatal, como en
éste se debe tener en cuenta la realizacion del ase-
soramiento genético estricto por el médico genetista.
Es un proceso comunicativo a través del cual se da
soporte, educacién y vigilancia a individuos o familia-
res de pacientes con enfermedades genéticas o con
riesgo de padecerlas, trata informacién referente a la
etiologia, historia natural y riesgo de recurrencia de
enfermedades hereditarias; cuya finalidad es ayudar
al individuo o a la familia a afrontar la situacion rela-
cionada con la enfermedad.'®'” En este tipo de casos
es importante no dejar a un lado las implicaciones
psicoldgicas y sociales que este tipo de diagndsticos
trae en el entorno familiar, ya que derivan en decisio-
nes importantes, como el deseo de interrumpir o no
el embarazo.'®"”
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