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RESUMEN 

El síndrome Down es la afección cromosómica 

más estudiada, debido a su gran incidencia en 

individuos vivos y a su impacto en la familia. El 

96% es debido a la tri~omía 21 por no disyunción y 

se desconocen las causas que la originan. El único 

factor bien establecido 

edad materna. Son pocos 

riesgo de ocurrencia de 

es el 

los 

que 

incremento de la 

estudios sobre el 

este síndrome se 

presente así como reportes que sugieren 

predisposición genética a dicho síndrome. 

En el presente trabajo se evaluaron 

diferencias en la Heterocromatina constitutiva de 

los m~embros mayor y menor del par de cromosomas 

1, 9, 16 y y en un estudio sistemático y con 

controles pareados. encontrando valores mayores en 

los casos estudio en los cromosomas 1 chico y 16 

grande de papás, mientras que en los hijos en 16 

grande y diferencia de 16. comparaciones de 

diferencias entre no homólogos mostraron 

diferencias sólo en hijos SD en donde la 

diferencii del cromosoma 16 estudio, fue mayor que 

la del 16 control. mientras que la diferencia del 
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del cromosoma 16 estudio fue mayor que la del 

cromosoma 1 control. 

Son discutidas la implicaciones de estos 

hallazgos con la ocurrencia del sindrome Down. 
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INTRODUCCION 

El Síndrome Down fue reconocido formalmente en 

1866 por John Langdon Down. 

A raíz de la determinación que el cromosoma 21 

extra originado por 

de esta afección 

no disyunción es e 1 causante 

investigado en 1956, se ha 

intensamente la forma en que este cromosou1a 

provoca el fenotipo típico. así como los factores 

que determinan la ocurrencia de la no disyunción; 

sin embargo la posibilidad de determinar que 

probabilidad tienen los futuros padres de tener 

descendencia con este problema es aún un campo muy 

poco estudiado. 

El objetivo del presente trabajo es establecer 

la ocurrencia de polimorfismos citogenéticos en 

familias con una afectado SD, y contribuir a la 

posibilidad de determinar este riesgo. 

La utilidad de este descubrimiento {Si en 

realidad fuese posible) sería de gran interés para 

la futura familia. 
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ANTECEDENTES. 

El Síndrome Down (GD) representa un transtorno 

del crecimiento y 

evidentes desde el 

desarrollo, con características 

nacimiento. El 92.5% de los 

casos son debidos a la presencia de un cromosotna 

21 extra (trisomía 21 regular), el cual se originó 

por no disyunción ( ND) en la la. o 2a. división 

u1eiótica de cualqulera de los padres (1), aunque 

se estima que ésta, en un 90% de los casos es 

materna y en meiosis 

aberración crowosómica 

frecuentemente. 

nacimientos (3, 

con 

4, 

I ( 2 l . La trisomía 21 es la 

que llega a 

una proporción 

5) por lo que 

té rtn i no lflá 5 

de 1:700 

resul t<J_ e 1 

sindrome cromosómico m4s estudiado, en particular 

para estudios de ND. 

El único factor asociado y confirmado con el 

origen de la trisoruia 21 es la edad materna, donde 

el riesgo se incrementa considerablemente a partir 

de los 30 arios. llegando a ser de 1:46 a 1 os 45 

alíos de edad (6) No obstante lo anterior. se han 

sugerido gran cantidad de factores intrinsecos y 

extrínsecos que incrementan el riesgo de eventos 

no disyuncionales (tabla 1), de los cuales los 



TABLA l. Factvr es aso e i a dos con 1 a ocurrencia de tri sonn a 21 

EVIDENCIAS 
A. Factores extrínsecos. 
-Exposición paterna y materna a la radJacJón 
-Expos lCJóu 111aterna al tluoruro de sodio 
-lJiiemones vmies maternas 
-Títulos altos de antlestreptolisll¡as 
-AntlCOilCeptivos orales 
-EsoermatlCldas vaauales 
-Inductores de la ÓvulacJón 

-Tabaqu lSno 
-),}\Ofl0i JSWO 
-FrecuencJa de relacJones sexuales 
B. Factores lntnosecos. 
• EpiaenetJcos 
·AntJcuerpos tJroJdeos en madres de SD 
-Predlsoosmóo a enfermedades tJroJdeas 

·Edad materna avanzada 
·Edad paterna avanzada 
·Asonaclón de aiia antltrJPSllld 
-Dermmalltos en oadres de. SO 

-FrecuencJa de abortos aumentada 

·Características paternas 
• GenetJcos 
Autosomcos reces1vos 
-2ndocre~Ja 

·PosJbies ~ecan1smos wendel1anos 
om oneploldJa fil~lim 

Autosómcos domJnantes 
-FrecuencJa auwe1nada de asocJacJón de 

satel1tes de wosaJcJsmo v t raslocacJones en Sú 
• CitO•JenetJcos 
-Efert(' Jntercr')~c'sv~Jco 

·AsocJanon de acrocentncos elevada 
-~atélnes g1gant:s 
·Satel ms dobles 
-~·an;c¡ones en la heterocromat111a 
·Poi Jnornsmos AatiOR 

·f>oiJmorflSWOS (~ 

Stnaini. 1990 
Rapaport. 1956 
Evans. 19&7 
Zsako. Kaplan. 1969 
HHlap, i979 
kothm. 1982 
Bou. 1973 
HdSSoid, 19S4 
Chnsnar¡son. 19d8 ' 
Kauiwou. i983 
OlsiJon. 1%9 

Torís. 1971 

f¡a lkow. 1971 
SUJ!th. 1985 
Bn n ca re llJ. 1985 
f¡neiDan, 197~ 

Kukl ik, 1986 
!ZUZQUJZa, 1986 
Corona. 19o6 
Lippman. 19tH 
Ayme's, 1985 
DanJel. 1989 
Murdoch. 1984 

Devoio, 1985 

Greli. 1971 

Zeii•aer. 196) 

Hassctd. 1980 
Jmbs. 1981 
RoblnSon, i977 
Ant&nmkJs. 198:; 
ford. i983 
Jackson·Cook. 19oJ 
5tewan, 1988 
Sch\idrtZ. 1969 
Spiner, !989 

-Hakauome. 1984 

(/) 
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eventos citogenéticos resultan tal vez los más 

confiables corno indicadores de dichos eventos, en 

particular los polimorfismos crornosórnicos. 

Las regiones polirnórficas de los cromosomas 

humanos son las constituid~s de heterocrornatina 

constitutiva (HC) en los cromosomas 1, 9, 16yY, 

asi corno satélites y tallos (regiones NOR) de 

cromosomas acrocéntricos. Si bien habitualmente se 

considera que los polimorfismos cromosórnicos no 

son el origen de patologías genéticas, existen 

evidencias que relacionan diferencias en la 

proporción de HC con disminución de fertilidad 

( 8) • con cáncer de colon, cervix, ovario y 

leucemia rnieloide crónica (9, 10). con pérdida 

reproductiva recurrente ( 11) o inrnunodeficiencia 

(12). Dichas asociaciones no han sido suficientes 

para considerar a las variantes heterocrornáticas 

corno indicadores de riesgo. 

Respecto a la ocurrencia de ND en humano en el 

caso de trisomias, las 'cuales acontecen al menos 

en el 4% de todos los embarazos clínicamente 

distinguibles llegados a término ( 3} • se ha 

sugerido una predisposición debido a la ocurrencia 

de eventos citogenéticos, los cuales se pueden 

agrupar por diferencia de estados 

estructurales. (tabla 1). 

funcionales o 
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Las evidenc1as citogenéticas 

refieren a variaciones en la 

funcionales 

función de 

se 

las 

estructuras cromosómicas o su comportamiento 

durante el ciclo celular. Con el método de tincióu 

Cd se puede establecer si un centrómero es 

funcional (Cd+) o no (Cd-). al ser evaluados en 

mujeres jóvenes y aftosas se encontró un aumento de 

Cd- con la edad, lo que sugiere una relación ·con 

el aumento conocido de NO con la edad (13). 

Respecto a la tr1somia 21 se ha reportado una 

mayor asociación de acrocéntricos en padres de 

casos SO en 

confirmado 

donde ocurrió la ND. lo cual no tue 

en cromosomas -de abortos trisómicos 

( 14). Otro estudio, reporta un incremento 

acrocéntricos 

en el 

con la numero de asociaciones de 

edad en madres de casos so así como una 

dism1nución de t a 11 os funcionales (15) A nivel 

molecular se reporta la asociación de un haplotipo 

de secuencias de ADtf del cromosoma 21' con 1 a 

ocurrenc1a de tr1somia ~1 (~). 

Respecto a 

estructurales. se ha 

evidencias 

reportado que 

citogenéticas 

en cultivo de 

linfocitos con 9qh+ e inversión pericéntrica en 

9qh+. presentan un incremento de hiperdiploidias 

lo cual sugiere que dichas variantes 

incremento de ND inespecífica mitótica 

( 8) . La presencia siqnificativa 

causen un 

in vitro 

entre 
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heterocromatina disminuida del cromosoma 1 y 

aumentada en el cromosoma 9 se ha asociado con 

pérdida reproductiva recurrente y por lo tanto 

propuesto como una evidencia indirecta de ND 

inespecifica meiótica (11); indicando esto que los 

cromosomas interactúan aún no siendo homólogos. e 

influyendo en la ND de otros. nombr4ndose a este 

tenónteno Efecto Intercromosómico (11. 15, 16). 

En relación a polimorfismos de tallos y 

satélites de 1 cromosoma 21. se encontró una 

asociación entre satélites grandes fluorescentes 

positivos en padres de casos SD y propósiti con 

respecto a controles. 

polimorfismos son 

lo cual 

una 

sugiere que dichos 

consecuencia de 

predisposición paterna a la ND (17). Por otro lado 

la propuesta de que la presencia de tallos dobles 

(NORdl del cromosoma 21 incrementa 20 veces el 

riesgo de ocurrencia de SO (18). no fue confirmada 

al analizar variantes de tallos (NOR) en padres de 

abortos espontáneos trisómicos (19). un estudio 

posterior no encontró diferencias entre familias 

con un hijo SD y un control (20). por lo que se ha 

sugerido que dicha discordancia se pueda deber a 

técnicas variables de definición y medición de 

NORd. a que sólo se ha detectado en individttos 

trisómicos vivos. que están limitados a unos 

cromosomas acrocéntricos. o a que el 



descubrimiento de Jackson 

sido fortuito (21). 

y Cook 

9 

(18) pudo haber 

La determinación del tamaffo de las regiones 

habitualJnente polimórficas en cromosomas humanos. 

se realiza por procedimientos cualitativos (22. 

23). existen además algunos procedimientos 

cuantitativos (24, 25), los cuales han permitido 

establecer que las regiones polimórficas se 

comportan de manera Mendeliana. que presentan una 

población muy distribución 

probablemente y 

normal 

existe 

en 

poca 

la 

varjabilidad racial 

(24); además se detecto que aparece mosaicismo en 

el 2.35% de los casos y de novo en 1.96% (24). 
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA. 

Se ha establecido que cuando aparecen elevadas 

proporcines de HC. se incrementa la inestabilidad 

y asociación cromosómica como un mecanismo 

propiciador de la ND no especifica es decir para 

cualquier cromosoma (8, 9, 11. 15, 16, 26) o 

asociado al cromosoma 21· (17, 18). Si consideramos 

además la necesidad de analizar dicho evento en 

padres de casos SD. resulta importante establecer 

si en familias con un hijo SD las variantes 

heterocromáticas que presentan los 

evidencian un riesgo mayor de 

respecto a la población normal. 

ocurrencia 

pacires, 

de SD 
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OBJETIVOS 

1.- Verificar la posible relación entre SD y la 

presencia de polimorfismos de cromosomas 1, 9, 16 

y Y, así como 1 a predisposición familiar a SO que 

dichos polimorfismos indiquen. 

1.1.- Determinar cuantitativamente la HC de 1 os 

cromosomas 1, 9, 16 y Y en cada 

estudio y control. 

uno de los c:asos 

1.2.- Contrastar 

cuantitativos entre 

familias control. 

1.3.- Discutir la 

estadísticamente 

familias con un 

posibilidad 

marcadores de riesgo de SD. 

los datos 

hijo so y 

de definir 
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HIPOTESIS 

En padres con un hijo SD existen proporciones 

de HC en los cromosomas 1, 9, 16 y Y diferentes 

con respecto a las familias control. 
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METO DO 

Al Familias de estudio. 

Se realizó un muestreo de 10 familias con un 

hijo SO, tomadas al azar de la Cl:ínica de 

Asesoramiento Genético del Lahoratorio de Genética 

Humana de la 

Universidad de 

de 8 familias 

Facultad de 

Guadalajara. El 

vol untarías. Cada 

pareada con una de las familias 

Medicina de la 

grupo control fue 

una de ellas fue 

de estudio de la 

siguiente manera: los padres control tuvieron la 

misma edad que los padres estudio (+/- 3 affos) al 

momento de nacer 

respectivamente, 

su hijo 

además de 

control y 5U hijo SD 

un mismo número de 

gestas hasta ese momento. Sólo se estudiaron estos 

tres miembros de ambos grupos de familias. Todos 

los individuos eontrol no presentaron datos de 

patología obstétrica o enfermedad genética 

evidente. 

Bl Procesamiento de muestras. 

En el grupo estudio y control se aplicaron las 

siguientes técnicas: 
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lo. Cultivo de linfocitos de sangre periférica de 

72 hs.. estimulados con fitohemaglutinina para 

obtención de cromosomas con el 

rutina (Moorhead 1960) (27). 

procedimiento de 

2o. Bandas GTG con tripsina y Giemsa por el método 

habitual (28). 

3o. Bandas CBG con hidroxido de Bario y Giemsa por 

el método habitual (28). 

C) Procesamiento. 

Se seleccionaron 10 mitosis por muestra. que 

fueron de buena calidad. no presentaron cromosomas 

entrecruzados en exceso y de fácil 

Por medio de las bandas GTG 

identificación. 

se realizó el 

diagnóstico citogenético. y la cuantificación de 

la HC de los cromosomas l. 9. 16 y Y utilizando 

bandas GTG y CBG; se eligió de cada método de 

tinción las 3 mejores mitosis (6 mitosis en total) 

para microfotografiar (objetivo lOOx. pel1cula 

Ektacrome ASA 100). en un microscopio Zeiss FOMI 3 

y posteriormente proyectadas sobre una pantalla 

blanca lisa con un proyector Kodak Carrousel 520 a 

una distancia de 2.56 Mts. que corresponde a 

aproximadamente 1000 aumentos adicionales. Con 

dichas proyecciones se hicieron las mediciones con 

2 observadores (12 valores por cromosoma) , 

utilizando un Vernier con resolución de O. 1 mm 
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tomando como límites de medición el punto entre la 

punta mas larga y la más corta de la HC en un 

extremo y por el centrómero por el otro; además se 

midió la eucromatina (EC) de los brazos largos (q) 

en estos cromosomas. desde el extremo de la HC 

hasta el extremo distal de q (esquema). 

En cada caso los resultados de las mediciones 

se utilizaron para obtener el siguiente índice: 

I= Indice de Heterocromatina. 
I HC + EC 

EC HC=Longitud de Heterocromatina. 

EC= Longitud de eucromatina de q. 

El utilizar esta fórmula nos permite obtener del 

cromosoma su valor individual cuantitativa (11), 

además de eliminar las diferencias producidas por 

la ampliación en la transparencia y por el 

proyector. 

El índice de cada individuo fue el promedio total 

de los índices obtenidos en cada mitosis por 

cromosoma. del total de fotografías. 

DJ Análisis estadístico. 

Los resultados se constrastaron de la 

siguiente manera: 

a) Comparando los índices promedios totales entre: 

1.- SD vs control. 

2.- Papás SD vs Papás control 



Esquema 1.- Mediciones y fórmula de indices. 

9 

O;~nd:cs GTG 

1'"" 

1 1 HC 

:::e 

1 16 

1G 

HC ·<· :O:C 

EC 

HC + EC 
e: e 

16 



17 

3.- Mamás so vs Mamás control. 

4.- Familias so vs Familias control. 

5.- Papás so vs so. 

6.- Mamás so vs so. 

b) Separando los índices promedio totales del 

conjunto de cromosomas homólogos 1, 9 y 16 con 

valor menor de HC (Ch=chico) y del conjunto de 

cromosomas homólogos con valor mayor de HC 

(G-grande). para contrastarlos entre el grupo 

estudio y control. 

PE= Papá estudio PC= Papá control ME= Mamá estudio 

MC= Mamá control SD= Síndrome Down C= Hijo control 

lG= Cromosoma 1 grande lCh= Cromosoma 1 chico 

~1= Diferencias entre cromosomas 1 

9G= Cromosoma 9 grande 9Ch= Cromosoma 9 chico 

~9= diferencia entre cromosomas 9 

16G= Cromosoma 16 grande 16Ch= Cromosoma 16 chico 

~16= Diferencia entre cromosomas 16 Y= Cromosoma Y 

~lE= Diferencia entre cromosomas 1 estudio 

~1C= Diferencia entre cromosomas 1 control 

~9E= Diferencia entre cromosomas 9 estudio 

~9C= Diferencia entre cromosomas 9 control 

~16E= Diferencia entre cromosomas 16 estudio 

~16C= Diferencia entre cromosomas 16 control 
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Se utilizó prueba de análisis discrinünante 

para confrontar los dos grupos de familias, esta 

prueba resuelve si existen o no dos grupos 

diferentes y además, que tantos elementos 

pertenecen a cada uno. La prueba Mann-Whitney se 

utilizó como la más adecuada debido al relativo 

desconocimiento de las caracteristicas del total 

de la población 

la muestra. Y 

(no paramétrica), 

la prueba no 

y al tamafío de 

paramétrica de 

comparación de dos muestras relacionadas se 

utilizó para confrontar a padres SD vs SD (29, 30) 

Todas las pruebas se realizaron con el 

programa computacional STATGRAPHICS 5.0. 
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RESULTADOS 

PADRES y PADRES y 
correspondencia MADRES MADRES 

~ ESTUDIO CONTROL 
grupos n o¡o n "'o 
PADRES y 

MADRES 17 (85) :3 ( 15) 

ESTUDIO 
PADRES y 
MADRES 4 
CONTROL 

(25) 12 (75) 

Tabla 1.- Análisis discriminante del total de me-

diciones de HC entre los grupos de 

padres y madres control y padres y 

madres con un hijo SO. 

Al aplicar análisis discriminante incluyendo 

el total de mediciones de HC de los cromosomas 1, 

9 y 16 del grupo de 20 padres con un hijo SO y 16 

control, 3 de ellos presentaro~ valores que se 

comportaron como en el grupo de padres control. A 

su vez 4 individuos del grupo de padres control 

presentaron valores que se comportaron como en el 

grupo de estudio. 

En este análisis se detecto un 80.5% de buena 

clasificación, indicando esto que lc>s resul tade>B 
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anteriores son confiables y que en realidad 

existen diferencias entre ambos grupos. 

IG 1 Ch 61 9G 9 cti .69 16 G 16Ch .616 y 
VS vs vs vs vs vs vs vs vs vs 
IG 1 Ch 61 9G 9 Ch .69 16G 16Ch .616 y 

o PEvsPC N.S P<O.Ol N. S N.S N.S N.S P<0.05 N.S N.S N.S 
!':'"t-11': ~ 

o MEvsMC N.S N.S N.S N.S N.S N. S N.S N.S N.S -
o SDvsC N.S N.S N.S N.S N.S N.S P<0.05 N.S P<005 N.S 

JI, .j¡: 

o PEvsSD N.S N.S N.S N.S N.S N.S N.S N. S N.S 

o MEvsSD N.S N.S N.S N.S N.S N.S N.S N.S N.S 

o PRUEBA MANN-WHITNEY. 
aPRUEBA NO PARAMETRICA PARA MUESTRAS RELACIONADAS. 

Tabla 2.- Comparación entre cromosomas homólogos y 

sus diferencias. entre individuos del 

grupo estudio y control. 

Las diferencias estadisticamente significati-

vas en la tabla 2 se encontraron en los papás de 

estudio, donde el cromosoma lCh estudio más grande 

que el correspondiente cromosoma lCh control de 

manera altamente significativa y el cromosoma 16G 

resultó significativamente más grande en el padres 

estudio que en el control. En los hijos encon-
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tramos que el cromosoma 166 resultó significa-

tivamente m4s grande en los SD que en los 

control; y además que la diferencia entre los 

cromosomas 16 resulto ser significativamente más 

grande en los casos SD que en los control. 

Es notable que en ambos resultados. los casos 

estudio poseen los valores mayores. En las madres 

no se encontraron diferencias significativas para 

ninguna contrastación. 

óiE óiE ó9E óiC e, lC ~9C 
.vs vs vs VS vs VS 

9Có bi6C ó16C ó9E ói6E ói6E 

PEvsPC 
N.S N.S N. S N.S N.S N.S. 

MEvsM( N .S N.S N.S N.s N.S N.S 

sDvsc N.S N.S P<.002 N.S P<0.05 N.S 

PRUEBA MANN-WHITNEY 

Tabla 3.- Comparación entre las diferencias de 

cromosomas no homólogos de individuos 

del grupo estudio. 

En la tabla 3 sólo se encontraron diferencias 

significativas entre los hijos, observándose que 

fue .69SD n1ás grande de manera altamente 

sign~ficativa que 816C, . y además que a16SD fue 



DISCUCION 

La segregación aleatoria de los cromosomas 

(Mendeliana), provee de una qran var1edad de 

combinaciones de los polimorfismos cromosómicos de 

una generación a la siguiente. en donde 1 as 

cllferencias observadas, al analizar grupos 

poblacionales dependerán de la frecuencia 

particular de cada polimorfismo. En el análisis 

d1scriminante global del total de las mediciones 

(tabla ll se encontró que trabajaríamos con dos 

grupos estadísticamente distinguibles (familias SD 

y familias control) respecto a sus proporciones de 

HC. Al ttacer el análisis detallado, se clescut'rlü 

que solamente los padres e hijos estud1o tenían 

d1ferenc1as en los cromosomas 1. 9 y 16 observando 

la mayor cantidad de HC con respecto al grupo 

control. Es notable que la HC significat1vawente 

aumentada de 1 cromosoma 1Ch en padres SD no se 

observa en el grupo de h1jos SO, mientras que e 1 

cromosollla 16G significativamente mayor, sí se 

s1gue observando en el hijo SD. Ambos casos pueden 

explicarse aleatoriamente si consideramos que un 

cromosoma del par cualquiera de un hijo SD fue un 
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evento de dos opciones que en 10 familias nos da 

2 10 = 1,024 combinaciones posibles y al considerar 

al otro miembro del 

combinaciones posibles. 

par tendríamos 

En el caso de 

1'048, 576 

la HC del 

lCh no observada en SD, debió haber influido más 

el hecho de que se observó poca dispersión en los 

datos, en particular para madres de SD y miembros 

del grupo control (se disolvió la diferencia 

presente en 

significativa 

significativa 

padres) 

en 

en 

el 

el 

y en 

padre 

hijo, 

el 

y 

la 

caso de 

también 

16G 

16G 

combinación 

resultante 

control. 

fue significativa con respecto al 

No podemos descartar un baja influencia de 

variaciones de HC de novo, donde normalmente se 

presenta en el 2.1% de los casos (24). 

En la tabla 2 se observa que padres estudio 

e hijos SD poseen 16G significativamente mayores, 

sin embargo 

diferencias de 

valores no 

al 

16G 

confrontar 

con las 

significativos 

sus respectivas 

control encontramos 

en padres y 

significativos en hijos, esto se explica porque en 

ambos casos se restaron valores significativos con 

no significativos (16Ch) dándonos un tercer valor, 

éste último conjunto se denominó esta 

diferencia acercó los valores a confrontar, por lo 

tanto existe la posibilidad que el acercamiento 
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fuera tal que desapareciera la diferencia o que se 

conservara. 

Las diferencias encontradas en los hijos que 

aparecen en la tabla 

características propias 

3, nos 

como 

hablan 

grupo 

que poseen 

SD; podrían 

considerarse como una característica citoqenética 

mas (adicionales a la observación del cromosoma 21 

extra). 

Es importante mencionar que existen estudios 

que relacionan 

cromosoma 1 con 

po l imort Isntos 

cáncer de colon. 

de la HC del 

cervix y ovario 

( 9) • pérdida reproductiva recurrente 

variable 

( ll) . 

(12). y s índroute de inmunodeficiencia 

síndrome ICF (16). 

Nincrunct de las pruebas hechas en madres 

presentó resultados significativos. Debido a que 

en aprox. 90% de los casos la madre proporciona el 

cromosoma 21 extra y en meiosis I en un caso SO 

(2),yque además al incrementarse la edadde la 

madre d partir de 

incrementa el riesgo 

la madre presentara 

los 35 afios también se 

de SD (61 se esperaría que 

diferencias en HC importantes 

las 

de 

cuales no 

que las 

se observaron. 

frecuencias 

Sin embargo. el hecho 

de polimorfismos al 

hijos SD no indicaron compararse madres SD contra 

diferencias. sugiere 

ligeramente mayores 

que 

al 

sus valores 

qrupo control. 

de HC son 

El haber 



encontrado diferencias sic¡nif1cativas en los 

GrC>lliC>SOlllaS 1 y 16 en papas de SD, sugieren la 

ocurrencias de Efecto Intercromosómico (11. 15. 

16)' 

El poco 

permite 

conocimiento de la función de la HC 

sólo hacer conjeturas acerca de COlli(> 

en la presencia del SD los podrian participar 

polimorfismos del 1 Ch y 16G 

invitan 

del padre estudio, 

~·ero estos resultados a pensar que e 1 

padre puede tener una 1nfluencia mayor de la que 

se supone. 

El 

r1esgo nos 

t.ral:>ajo a 

establecer 

conduce 

los papás 

marcadores 

a cons1derar 

estudio en 

citoqenéticos de 

en el presente 

particular a los 

cromosomas 1 

iHtrnentada. 

Ch y 

Estos 

16G con HC signlficativamente 

marcadores cit.ogenéticos 

(dlferencias slgnificativas) deben de formar parte 

de una serie de marcadores génicos, fenotipicos, 

genealógicos. etc. 

~·ermi tan incrementar 

(Si 

la 

es que existen) que 

fiabilidad de algún 

pronóstico, que a su vez en un futuro nos llevaran 

a determinar las causas de SD. 

Serán necesarios estudios posteriores para. 

prec1sar la totalidad 

citogenéticos de riesgo 

21. 

de posibles 1narcadores 

de ocurrencia de trisomia 
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CONCLUSIONES. 

1.- Las cantidades 

SD y familias 

los cromosomas 

de HC en familias con un hijo 

control son diferentes, s1endo 

lCh y 16G del padre los que 

podrían ser considerados como candidatos a 

marcadores de riesqo debido a que son más 

grandes que los normales. 

2.- No se encontraron diferencias significativas 

en las madres de SD. 

3.- Los hijos SD presentan polmorfismos 

consistentes en 16G y Ll16 mayores 

de HC. 

aue 1 os 

respectivos control. y .69E mayor que .6.16C 

además de lH6E mayor que .6.1C; los cuales 

podrían considerarse 

gruoo. 

características de este 

4.- El hallazqo de lCh y de 16G significat1vamente 

u¡ayores en padres de SD, se debe de considerar 

para estudios posteriores o al estudiar SD, su 

relevancia o s1gnificado dependerá ' el. e 

confirmar y prec1sar en 

descubrimiento. 

lo futuro el presente 
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