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RESUMEN 

Introducción: Las translocaciones recíprocas son los reordenamientos estructurales más 

comunes y pueden originarse por un intercambio recíproco entre cromosomas no homólogos 

generalmente, siendo heredadas de uno de los progenitores o producida de novo. 

Objetivo: Presentar un caso poco frecuente de una familia portadora de una translocación 

cromosómica que se diagnostica prenatalmente, se identifica su origen parental para asesorar 

a la familia. 

Presentación del caso: El diagnóstico prenatal cromosómico de una paciente realizado en 

2019 da como resultado 46, XX, t(5;15)(q14.1;qter). Al estudiar a ambos progenitores se 

encuentra que lo hereda del padre. Posteriormente se estudia al hijo mayor de la pareja y 

también se encuentra que es portador. 
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Conclusiones: Es importante el seguimiento de los embarazos y el trabajo educativo con 

todos los integrantes de la familia para la detección temprana de posibles fetos afectados. 

Palabras clave: translocación genética; diagnóstico; cromosomas; familia. 

 

ABSTRACT  

Introduction: Reciprocal translocations are the most common structural rearrangements and 

can originate from a reciprocal exchange between non-homologous chromosomes, generally 

being inherited from one of the parents or produced de novo. 

Objective: Present a rare case of a family carrying a chromosomal translocation that is 

diagnosed prenatally, its parental origin is identified to advise the family. 

Case Presentation: In 2019, the Prenatal Chromosomal Diagnosis of a patient results in 46, 

XX, t (5; 15) (q14.1; qter), when studying both parents it is found that they inherit it from the 

father. Later, the oldest son of the couple is studied and it is also found to be a carrier. 

Conclusions: Pregnancy monitoring and educational work with all family members is 

important for the early detection of possible affected fetuses.  
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Introducción 

Las aberraciones cromosómicas son cambios que afectan la estructura o la cantidad del ADN 

y por su origen pueden ser espontáneas o inducidas. Se observan entre 0,3 % y 1 % de los 

nacidos vivos, en el 50 % de los abortos espontáneos del primer trimestre y en el 20 % de los 

del segundo trimestre.(1) 

Según su origen, son clasificadas en tres grupos: heredados o familiares; de “novo”; o de 

origen desconocido.(2) 
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Las translocaciones cromosómicas se pueden definir como el intercambio de segmentos entre 

cromosomas generalmente no homólogos,(3,4) existiendo un punto de ruptura en cada 

cromosoma implicado. Estas pueden ser recíprocas o Robertsonianas.(4) 

Las translocaciones Robertsonianas o por fusión centromérica ocurren entre cromosomas 

acrocéntricos formándose un pseudodicéntrico; mientras que las translocaciones recíprocas 

implican rupturas en al menos dos cromosomas generalmente no homólogos con intercambio 

de fragmentos, el número de cromosomas permanece inalterable.(4) 

Las translocaciones recíprocas (TR) son los reordenamientos estructurales más comunes en 

los humanos, con una prevalencia reportada de entre 1 en 500 a de 1 en 625 nacidos en la 

población general. Pueden originarse por el intercambio de material genético entre dos 

cromosomas no homólogos, siendo heredadas de uno de los progenitores o aparecen de novo 

en la descendencia.(1,5,6) 

Las alteraciones cromosómicas frecuentemente son causa de infertilidad y pérdidas de 

embarazos. Su diagnóstico precoz permite la extensión del estudio a los familiares de los 

portadores.(1,6) 

Una translocación es balanceada cuando en el intercambio no se pierde ni se gana material 

genético, entonces el individuo será fenotípicamente normal. Estos son los llamados 

portadores de translocaciones balanceadas. Por el contrario, cuando existe pérdida o ganancia 

de información o material genético, la translocación es desbalanceada.(1,7,8,9) También puede 

existir desbalance cuando existe disrupción de genes en los puntos de rupturas, o se forman 

proteínas hibridas producto de la translocación.(10,11,12) 

Las translocaciones balanceadas no tienen repercusiones médicas en los individuos 

portadores, aunque algunos pueden tener problemas reproductivos, como infertilidad o 

abortos espontáneos.(1,2,7,13,14) Estos problemas reproductivos pueden deberse a que, aunque 

el individuo sea sano, sus ovocitos o espermatozoides pueden tener un desequilibrio 

cromosómico y, como consecuencia, el embrión resultante, heredará este desequilibrio.(1,2,7,9) 

Ejemplo de ello son las deleciones que en un 3 % de los casos se deben a segregaciones 

anómalas de translocaciones balanceadas heredadas.(3) 
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El Programa Nacional de Detección y Prevención de Enfermedades Cromosómicas, acumula 

más de 30 años de trabajo,(1,2,13,15,16) con cientos de diagnósticos de anomalías cromosómicas 

realizadas a nuestra población y presentados en estudios científicos y publicaciones.(2,15,16) 

En este empeño el Centro Provincial de Genética Médica de Cienfuegos (CPGMC) ha 

aportado más de 25 años de labor.(1) 

Se presenta este caso poco frecuente de una familia portadora de una translocación 

cromosómica para identificar su origen ya que potencialmente pueden transmitirla a sus 

descendientes en forma desbalanceada y que estos nazcan con malformaciones. Por ello, debe 

priorizarse el seguimiento de los embarazos de esta familia y el trabajo educativo con todos 

sus integrantes. 

 

 

Presentación del caso 

Paciente de 39 años, acudió al CPGMC en marzo de 2019 a las 17,2 semanas de gestación 

para realizarse un diagnóstico prenatal citogenético (DPC) por edad materna avanzada 

(EMA), el resultado indicó que se trataba de un feto femenino con una translocación 

aparentemente balanceada entre los cromosomas 5 y 15. 

Por esta razón se decidió realizar un diagnóstico cromosómico en sangre a ambos padres, 

para determinar si era heredada o si era una translocación de novo, determinándose que lo 

heredó de su padre (fig. 1), por lo que la fórmula cromosómica del DPC es 46, XX, 

t(5;15)(q14.1;qter) pat, o sea, feto del sexo femenino portadora de una translocación entre los 

cromosomas 5 y 15 heredada de su padre. 
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Fig. 1 - Cariotipo de una célula del padre donde se puede observar la translocación balanceada entre 

los cromosomas 5 y 15. 

 

En el mes de julio del propio año 2019 al hijo mayor de esta pareja, de 9 años de edad, se le 

realizó un diagnóstico cromosómico en sangre y la fórmula cromosómica de su cariotipo fue 

46, XY, t(5;15)(q14.1;qter) pat, también sano portador de la translocación. 

Desde el punto de vista ético no se presentan en este artículo los nombres ni los datos 

personales de los pacientes diagnosticados ni de sus familiares respetando su privacidad, 

cumpliendo el principio de la bioética sobre la confidencialidad y seguridad de los resultados 

médicos y la Convención de Helsinki.(13) 

Esta investigación fue aprobada por el Comité de Ética y el Consejo Científico del Hospital 

Pediátrico de Cienfuegos, al cual se subordina el CPGMC. 
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Discusión 

La detección prenatal de anomalías cromosómicas a través del cultivo de amniocitos se 

realiza en nuestro país a gestantes de edad materna avanzada (≥ 37 años) ya que se considera 

el grupo poblacional de mayor riesgo.(17) Nuestra paciente fue estudiada precisamente por 

estar en este grupo de riesgo, pero la presencia de la translocación balanceada en su hija no 

tiene ninguna relación con esto, puesto que además de ser heredada del padre, esta anomalía 

puede ser transmitida por cualquier persona portadora a su descendencia sin importar su edad. 

El caso de esta familia es de una TR que, como mencionamos anteriormente, es el 

reordenamiento estructural más frecuente.(1,5,6) 

La mayoría de los portadores de translocaciones tienen un nivel intermedio de riesgo entre 

un 5 y 10 %, de tener un niño con retardo mental y/o malformaciones. Además, el porcentaje 

de TR en parejas infértiles es del 0,6 %, superior al 0,2 % de la población general. Con una 

frecuencia muy baja, se reportan en la bibliografía consultada, portadores de TR que son 

descubiertos de manera casual, porque no presentan problemas reproductivos y conciben 

niños sanos,(1,5,6) como es este caso. 

Las consecuencias para la progenie en individuos portadores de reordenamientos 

cromosómicos balanceados son difíciles de predecir, en particular cuando se detecta 

prenatalmente. El asesoramiento genético también se dificulta cuando su origen es de 

novo.(1,2,13) Recientemente Méndez y otros han reportados valores de riesgo muy elevados 

ante uno de estos eventos detectados en el diagnóstico prenatal.(18) Afortunadamente en este 

caso se comprobó que la TR es heredada, pero es una alerta sobre la importancia del 

diagnóstico prenatal temprano y el seguimiento por ultrasonido de los casos en que se 

presenta, así como el posterior estudio de los padres.(1) 

En el CPGMC fue reportado en estudio anterior, que existe un conjunto de personas sanas 

portadoras de translocaciones cromosómicas,(1) que a su vez pueden tener descendientes con 

malformaciones; también puede ocurrir que un marcado desbalance en los gametos induzca 

a que las concepciones sean abortadas; o que la implantación de los cigotos pasando 

inadvertidos como abortos silentes, asumidos como periodos menstruales.(1,5) Los pacientes 

de este estudio refirieron que son comunes en sus familias los abortos espontáneos.(1) 
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Conclusiones 

En casos de anomalías estructurales se estudia la familia para descartar que uno de ellos sea 

portador de un reordenamiento cromosómico balanceado. En particular, nuestro caso heredó 

dicha condición del padre, que también lo transmitió al hijo mayor de la pareja. Sería 

oportuno estudiar el resto de los integrantes de la familia por vía paterna pues permitirá, a 

través del asesoramiento genético y el trabajo educativo con las personas implicadas, 

enfatizar la importancia del seguimiento de los embarazos en el futuro y así lograr la 

detección temprana de los posibles fetos afectados. 
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