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RESUMEN

Introducién. Los estudios del liquido amnidtico se vienen realizando en los paises desarrollados desde mediados
de la década de los sesenta, dada la importancia de las anomalias cromosémicas como causa de anomalias congénitas
y retardo mental.

Materiales y Métodos. En la Fundacion Arthur Stanley Gillow de Santafé de Bogota, entre enero de 1994 y diciembre
de 1998, se estudiaron cromosémicamente 1512 muestras de liquido amnidtico, una tercera parte de éstas fue
obtenida en nuestra institucion y las otras remitidas, utilizando medio de cultivo o-MEM y frascos de plastico y
“frascos de ldmina”. Se utilizaron técnicas de bandeo GTG y QFQ y en algunos casos NOR y CBG.

Resultados. La frecuencia total de anomalias cromosdmicas fue de 5.8% (86 casos). La frecuencia de anomalias
numéricas fue la siguiente: trisomia 21, 31.4% (27 casos), trisomia 18, 14% (12 casos), monosomia X (X0) 10.5% (9 casos),
otras anomalias numéricas de los cromosomas sexuales (47,XXY, 47, XYY, 47,XXX) 9.3% (8 casos). Se presentaron otras
siete anomalias numéricas en mosaico (8.1%), de las que cuatro fueron pequefios cromosomas imposibles de
identificar con técnicas convencionales, dos mosaicos con trisomia 20 y uno con trisomia 9. Las anomalias
estructurales (duplicaciones, deleciones y translocaciones) 11.6% (10 casos). En 13 casos (15.1%) se presentaron las
siguientes anormalidades, en seis casos se observo una inversion pericéntrica del cromosoma 9, alteracién
considerada polimérfica, (inv 9)(p11;q13) y en siete casos cariotipos 46,XX/46,XY, que en todos los casos se debieron
a contaminaciones con células maternas.

Discusion. Hasta la fecha esta casuistica es la mayor reportada en nuestro medio. Los porcentajes de nuestro estudio
son semejantes los reportados por otros estudios nacionales e internacionales, aunque con respecto a los primeros
se observa una mayor variedad de anomalias cromosomicas. Se recomienda que siempre el estudio cromosoémico
del liguido amnidtico se realice después de un asesoramiento genético por un profesional calificado y después de
la firma de una hoja de consentimiento informado. (MEDICAS UIS 1999;13:211-5)
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en las c¢élulas del liquido amnidtico. Una década mds tarde
Steele y Breg?® cultivaron las células del liquido amnidtico y
analizaron los cromosomas de las células fetales. Un afio
después Jacobson y Barter* describieron por primera vez

una anomalia cromosdmica fetal.

INTRODUCCION
La historia del diagnéstico prenatal citogenético data de
1955 cuando Serr v cols' y poco después otros investiga-
dores?, demostraron que el sexo fetal se podia conocer antes

del nacimiento, examinando el cuerpo de Barro cromatina X
Desde principios de 1a década de los setenta, los sistemas

publicos de seguridad social de los paises mds avanzados
de Europa, asi como las empresas de salud prepagadas de
los Estados Unidos, realizan el diagnéstico prenatal de sus
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afiliadas mayores de 35 anos, asf como a las gestantes con
sospecha ecogrdfica de malformaciones fetales y antece-
dentes de malformaciones v anomalias cromosomicas de
una gestacion anterior.

Las anormalidades cromosomicas fetales son causa im-
portante de malformaciones congénitas y retardo mental. Se



dias.

REsuLTADOS
En las tablas 1 y 2 se muestran los datos de las pacientes
estudiadas segtin la edad gestacional e indicacion del
estudio cromosoémico,
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