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DIAGNOSTICO GENETICO DEL SEXO
EXPERIENCIA CLINICA

El fendmeno de reproduccién en el mundo ani-
mal se divide en reproduccién asexuada y sexuada.
Esta ultima se produce por la conjuncién de dos ga-
metos que formarédn el cigote. Por tanto en la repro-
duccién se establece siempre un intercambio de ca-
racteres hereditarios.

Es sabido que al ocurrir la divisidn cariogenética,
los cromosomas se dividen en pares o alelos iguales.
Las células somaticas tienen el doble numero de cro-
mosomas (diploides) que las sexuales (haploides),
siendo en el humano 22 pares o sea 44 cromosomas.
El par de heterocromosormas (sexuales) o autosomas
aparece con caracteristicas distintas, o que permite
distinguir entre varén y hembra.

El sexo genético humano presenta asimetria en
el masculino y simetria en el femenino, siendo asi que
el primero contiene 22 autosomas y una pareja de
heterocromosomas, y al verificarse la meiosis algunos
espermatozoides recibirdn cromosoma X y otros
una VY.

Las célutas somdaticas femenina contienen 22 pa-
res de autosomas (44 autosomas) y 1 pareja de hete-
rosomas X (XX}, total 46, que al dividirse el ovocito,
reciben 22 autosomasy 1 heterosoma X.

Si la fecundacién une un espermio 22+ X con el
6vulo 22+ X, resultard 44 XX o sea sexo femenino;
pero si el espermio es 22+ Y, resultard 44+ XY o sea
masculino. Por tanto masculinidad o feminidad resi-
den en cada célula def organismo y no en las gonadas.

En 1949 Barr y Beltran descubrieron gue en el
40%/0 de las células de nervios de la gata presentaban
un corpusculo cromatico que no se encontraba en el
macho. Se identificé que era originado por el cromo-
soma X no funcionante; vale decir que de los 2X, uno
solo es funcionante y el otro sdlo estd presente en el
compusculo.

El haltazgo de corpusculos en tas células de la
piel, mucosa oral y vaginal, en el humano, ha permiti-
do observar que un nidmero de 25 a 40°/o es encon-
trado en el sexo femenino, mientras que el sexo mas-
culino no lo tiene o es menor de 10°/0. Son masas
plano convexas pegadas a la superficie nuclear y que
sintetiza RNA.

Desde mediados de 1960 se practica técnicas que
permiten hacer que las células humanas lleguen a la
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mitosis, 1o que aorié el campo para el estudio del
cariotipo. Se estandarizo la nomenclatura de los cro-
mosomas humanos, nombrando a los pares autosd-
micos en orden decreciente de tamano del 1 al 22,
divididos en 7 grupos desde el A al G de acuerdo al
tamafio, localizacion del centrémero, etc,; los cromo-
somas sexuales fueron llamados X e Y. El X es igual
al par 7,y por lo que se le llama también C - X;y el Y
es igual al G, por lo que se suele denominar GY

El trabajo de Fuch en 1950 sobre la posibilidad
de usar liquido amnidtico en la determinacién del
sexo cromdtico, abrié las posibilidades de detencion
de problemas genéticos.

En nuestro medio el reconocimiento de los defec-
tos genéticos tiene connotacidn dnicamente académi-
ca, pues el aborto no es legalmente aceptado, Sin em-
bargo, es necesario clarificar para el médico clinico
los alcances que el avance en el estudio genético in-
trauterino no puede proporcionarle. Se podrra caer
en la trampa de querer aplicar a ia clinica, lo que aun
estd en proceso de investigacién y, aun maés, lo que
todavia no es confirmado por otros investigadores.
L.os médicos también pueden estar bajo la impresidn
que las técnicas y los resultados que son referidos en
las publicaciones, pueden ser obtenidos en cualquier
laboratorioc. Y, aun mds, aunque cientos de desdrde-
nes genéticos han sido reconocidos, sélo un pequefio
nimero ha sido detectado prenatalmente. Si a todo
lo expuesto agregamos que el diagndstico prenatal
puede dar una falsa sequridad a los padres cuando los
métodos usados no son totalmente garantizados, vere-
mos que se debe tomar, por el momento, con mucha
calma los hallazgos que reportan otras realidades.

Pongdmonos entonces en el centro del problema
y seamos realistas. Es aceptado que 1 en 40 {2.5%/0)
de todos los nacimientos vivos estdn asociados con
defectos genéticos al nacimiento. De acuerdo a Car-
ter, 10 en 1,000 nacimientos vivos tendran serios de-
fectos. La ocurrencia de cromosoma autosémico do-
minante en un individuo lleva un 500/0 de posibilida-
des de repetirse en sucesivos embarazos; si es recesivo,
solo el 259/0 se repite. De los hemizigotes, los descen-
dientes hombrps llevan un 50°/o de riesgo, mientras
que el otro 509/0 serad portador femenino sin manifes-
taciones y un 500/0 de los descendientes masculinos
de estas portadoras tendra riesgo de ser afectado.

Los desdrdenes cromosomales resultan principal-
mente de errores durante la gametogenesis, especial-
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mente la oogenesis, al producir un numero anormal
de cromosomas. Esto es achacable al ovario viejo por
lo que es mds comun que se presente en mujeres sobre
los 40 afios de edad. Ejemplo claro de ello se daen el
sindrome de Down (Trisomia 21). El riesgo de tener
un bebé mongdlico varia de 1/3000 si es menor de
30 afios y 1/1000 despugs de haber tenido un bebé
con Down a 1/40 en madres de 45-49 anos a 1/15
si ya tuvo un Down. El promedio de todas las edades
es de 1/665; es de 1/200 si ya hubiera tenido un bebé
con Trisomia 21,

De lo enunciado podriamos dar las siguientes in-
dicaciones de cuando estarfa indicado solicitar unestu-
dio de cariotipo.

A.— Etapa no Gestacional
1. Aberraciones sexuales
2. Maiformaciones no genitales: Cri du chat
Down
Paladar hendido
Enfermedad car-
diaca heredita-
ria?
3. Retardo de crecimiento
4. Amenorrea: Klinefelter
) Turner
5. Infertilidad no explicada
. Aborto habitual
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B.— Etapa Gestacional

. Hemofilia

. Padres con 1 6 mds Down

. Historia de padres j6venes con Down

. Diagndstico de Down en mujeres sobre 35 afios
. Diagndstico de sexo?
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En el Hospital Regional Docente de Trujillo no
existe infraestructura para cultivar células amnidticas
y por lo tanto nuéstro trabajo se reduce a descubrir
" Cuerpos de Barr en el I{quido amnidtico, lo que cons-
tituye el motivo de la presentacion de la siguiente ex-
posicion sobre 150 muestras obtenidas.

Material y Métodos

De 150 muestras de liquido amniético, se elimi-
né 50 (sobre todo las primeras) por deficiencias en la
toma de muestras, en la fijacién, contaminacién, tin-
cién, etc.

Fijacion de 5 ml. de liquido amniético con 15
mi. de formol al 109/o0 y pentrifugacién al mdximo de

revoluciones durante 10 minutos. Se descarta el so-
brenadante, lo restante se extiende en 2 ldminas y se
saca a estufa durante 30'; luego se procede al tediido
en la forma sigulente:

1. Xilol, alcohol absoluto, alcohol 959/0, agua
destilada

. Tedir por 3 a 5 minutos en Violeta de Cresilo

. Pase con 2 cambios de agua destilada

. Alcohol 959/0 por 30 segundos

. Alcohol absoluto por 30 sequndos

. Xilol por 1 minuto

. Mezcla bédlsamo xilol durante 2 minutos

. Diferencia en alcohol absoluto 2 cambios de
10 a 30 segundos cada uno, chequeo de los re-
suitados en el microscopio
9. Xilol varios cambios

10. Repeticidn del 7 al 9

11. Montaje permanente en bdlsamo del Canada
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Se utiliza objetivo de inmersion (100 X) y se
cuenta 100 células en mitosis de cada muestra. Si los
resultados no concuerdan, se lee 2 a 3 veces, movili-
zando la tdmina en U.

La toma de muestras variaron en el tiempo y se
realizaron desde el 80. mes de gestacién, hasta horas
previas del parto. Asi mismo se tomo 20 muestras de
mucosa oral de bebés de ambos sexos en el dia 40, de
nacimiento. ’

RESULTADOS:

Gréfica No. 1
Cuadro No. 1

Conclusiones:

1. El hallazgo de 0 a 15 corpusculos de Barr hacen
el diagndstico cromatico de somatico masculino.
“De 20 a 25 corpusculos de Barr, se determina se-
xo femenino.
Cifras entre 16 a 19 imposibilitan un diagndstico
correcto.

2. Laefectividad del método fue de 920/0.
3. El estudio comparativo entre células de liquido

amniético y mucosa oval concordaron en un
950/0.
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