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Resumen

Antecedentes: A  las alteraciones en número o estructura de los cromosomas se las denomina cromosomopatías. Están 
relacionadas con malformaciones, síndromes cromosómicos conocidos, retraso global del desarrollo, esterilidad, infertilidad, 
aborto habitual y discapacidad intelectual, entre otros trastornos. Su diagnóstico temprano permite, en algunos casos, brindar 
terapias y tratamientos oportunos que eviten complicaciones en el paciente, disminuyendo los costos en los sistemas de salud. 
Objetivo: Determinar el perfil citogenético en una población seleccionada del Instituto Mexicano del Seguro Social del Noreste 
de México durante el periodo 1985-2021. Material y métodos: Se recopilaron resultados de 8664 cariotipos en sangre peri-
férica con bandas GTG de pacientes con sospecha de cromosomopatías y se determinó el porcentaje de cada alteración. Los 
resultados fueron comparados con la distribución encontrada en el mundo. Resultados: Se encontró un 20% de alteraciones 
cromosómicas, cifra similar a la reportada en estudios previos y en el ámbito internacional. Conclusiones: El presente trabajo 
forma parte de los escasos estudios realizados en todo el mundo y en México, y remarca la importancia de los estudios 
citogenéticos en pacientes con sospecha de cromosomopatías para brindar asesoramiento genético y tratamiento oportuno.

PALABRAS CLAVES: Cariotipo. Alteraciones cromosómicas. Cromosomopatías. Citogenética. México.

Cytogenetic profile of 8664 karyotypes in a population with suspected chromosomal 
abnormalities in Mexico

Abstract

Background: Alterations in the number or structure of chromosomes are called chromosomal abnormalities. They are associated 
with malformations, known chromosomal syndromes, global developmental delay, sterility, infertility, habitual miscarriage and 
intellectual disability, among others. Early diagnosis allows, in some cases, to provide timely therapies and treatments that prevent 
complications for the patient, reducing costs for healthcare systems. Objective: To determine the cytogenetic profile in a selected 
population of the Mexican Social Security Institute in Northeast Mexico during the period 1985-2021. Materials and methods: Results 
of 8,664 peripheral blood karyotypes with GTG bands from patients with suspected chromosomal abnormalities were collected, 
and the percentage of each abnormality was determined. The results were compared with the global distribution. Results: Chro-
mosomal abnormalities were found in 20% of cases, similar to those reported in previous studies in Mexican and international 
populations. Conclusions: This study is one of the few studies conducted worldwide and in Mexico, and highlights the importance 
of cytogenetic studies in patients with suspected chromosomal abnormalities to provide genetic counseling and timely treatment.
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Introducción

Las cromosomopatías son alteraciones en número o 
estructura de los cromosomas. Tienen una frecuencia 
de 1:150 recién nacidos vivos en la población general, 
y específicamente se pueden encontrar en el 56% de 
los abortos espontáneos del primer trimestre,1 el 5% de 
las muertes fetales y perinatales,2 el 20% de los pacien-
tes con discapacidad intelectual y el 6% de los varones 
con infertilidad.3,4 En América Latina, las anomalías con-
génitas ocupan entre el segundo y el quinto lugar como 
causa importante de morbilidad y mortalidad infantil. 
En México constituyen la segunda causa de muerte 
infantil, representando una de cada cuatro defunciones 
en niños menores de 1 año,5 por ello es de suma impor-
tancia realizar estudios que contribuyan al diagnóstico 
definitivo de estos pacientes.

Dentro de las alteraciones cromosómicas existen 
dos grandes grupos, numéricas y estructurales, y 
ambas pueden ocurrir en los autosomas (cromoso-
mas 1 a 22) o en los cromosomas sexuales (X y Y). 
En las alteraciones numéricas se afecta el número de 
cromosomas por pérdida o ganancia de uno o más 
cromosomas completos, lo que se denomina aneu-
ploidías, que pueden ser trisomías como el síndrome 
de Down (47, XY, +21 o 47, XX, +21), monosomías 
como el síndrome de Turner (45, X), o bien afectar a 
todo el set haploide de cromosomas (n = 23), llama-
das euploidias, que pueden ser poliploidías de 69, 92, 
115, etc. cromosomas. También se puede observar la 
presencia de diferentes líneas celulares, desde el 
punto de vista citogenético, en un mismo individuo, lo 
que se conoce como mosaicos cromosómicos.6-8

Por su parte, las alteraciones estructurales afectan 
a la estructura de uno o varios cromosomas, y son 
menos frecuentes que las numéricas.7,9 Pueden ser 
balanceadas, en las que no hay pérdida aparente de 
material genético (por ejemplo, translocaciones recí-
procas, translocaciones robertsonianas, inversiones 
e inserciones) o no balanceadas, en las que sí hay 
pérdida o ganancia evidente de material genético 
(duplicaciones, deleciones, cromosomas en anillo, 
isocromosomas, cromosomas dicéntricos y cromoso-
mas marcadores).8,10 En ambos tipos de alteraciones 
se han asociado algunos factores de riesgo, como 
antecedentes familiares, edad parental y exposición 
a teratógenos.11

En la actualidad existen pocos reportes de altera-
ciones cromosómicas encontradas en laboratorios de 
citogenética en México4,9 y en el resto del mundo, por 

lo que el objetivo del presente estudio fue determinar 
el perfil citogenético de las alteraciones cromosómicas 
obtenidas en estudios de cariotipos de pacientes con 
sospecha de cromosomopatías del Instituto Mexicano 
del Seguro Social, entre los años 1985 y 2021.

Material y métodos

Se trata de un estudio descriptivo, transversal y 
retrospectivo en el que se incluyeron los resultados 
de los cariotipos en sangre periférica con bandas 
GTG realizados en el Laboratorio de Citogenética de 
la Unidad Médica de Alta Especialidad (UMAE) de 
Ginecología y Obstetricia No. 23 y el Laboratorio de 
Citogenética Molecular del Centro de Investigación 
Biomédica del Noreste (CIBIN), ambos del Instituto 
Mexicano del Seguro Social (IMSS), en Monterrey, 
Nuevo León, México, de enero de 1985 a diciembre 
de 2021; esto debido a que, durante ese periodo, 
ambos laboratorios colaboraron para el proceso y la 
interpretación de los cariotipos.

El estudio fue aprobado por el Comité Local de 
Investigación en Salud del IMSS con número de regis-
tro R-2022-1904-207.

Se utilizaron las bitácoras de registro de trabajo de 
ambos laboratorios, capturando los siguientes en una 
base de datos creada en Microsoft® Excel® para 
Microsoft 365 MSO (16.0.14228.20216) 32 bits, ver-
sión 2107: número consecutivo de identificación del 
paciente, edad del paciente dividida en grupos etarios 
(recién nacidos: 0-1 meses; lactantes menores: 1-12 
meses; lactantes mayores: 13-24 meses; preescola-
res: 25-60 meses; escolares: 61-144 meses; adoles-
centes: 145-204 meses; adultos: 205-719 meses; 
adultos mayores: 720-1000 meses), sexo del paciente, 
diagnóstico presuntivo, fecha de toma de la muestra 
y resultado del cariotipo.

Los cromosomas fueron obtenidos por protocolos 
citogenéticos estándar a partir de sangre periférica,4 
con tinción de bandas GTG, con una resolución apro-
ximada de 450-550 bandas. Se analizaron 25 meta-
fases completas con buena calidad y, en los casos 
de mosaicos, se analizaron 100 mitosis. Los resulta-
dos se describieron de acuerdo con las recomenda-
ciones del Sistema Internacional de Nomenclatura 
Citogenética Humana 2020 (ISCN 2020).12 En deter-
minados casos se realizó un análisis de tejidos alter-
nativos, como células de raspado bucal o biopsias de 
piel, principalmente en pacientes con probable mosai-
cismo del cromosoma X. En otros casos, para com-
plementar el resultado se llevaron a cabo técnicas 
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complementarias de bandeo, como bandas CBG 
(bandas C con bario y Giemsa) para polimorfismos 
cromosómicos e inversiones de regiones heterocro-
máticas, bandas RHG (bandas R con calor y Giemsa) 
para confirmar sitios de ruptura cromosómica, y ban-
deo AgNORs para polimorfismos o rupturas que invo-
lucraran los satélites de cromosomas acrocéntricos. 
Los diagnósticos presuntivos de los pacientes fueron 
realizados por especialistas en pediatría, biología de 
la reproducción, neonatología o genética de la UMAE 
No. 23 del IMSS. Se eliminaron registros incompletos 
y se utilizó el programa SPSS para Windows versión 
25.0 (IBM Corp., Armonk, NY, USA, 2011) para deter-
minar el porcentaje de cada alteración cromosómica.

Resultados

Se capturaron resultados de 8664 cariotipos de 
sangre periférica con bandas GTG durante el periodo 
señalado. A  continuación se expone la distribución 
según las variables demográficas y el tipo de altera-
ción cromosómica encontrada.

Sexo y edad

Del total de los casos, 4606 (53%) fueron de sexo 
femenino, 3754  (43%) de sexo masculino y un 
pequeño grupo de 304 (4%) individuos fueron referi-
dos por sexo indeterminado, a los que se asignó el 
sexo cromosómico una vez obtenido el resultado del 
cariotipo. En cuanto a la edad, hubo 5451  (63%) 
pacientes adultos, 2039  (23.3%) recién nacidos, 
884 (10%) lactantes menores, 155 (2%) adolescentes, 
49  (0.6%) escolares, 42  (0.5%) lactantes mayores, 
39 (0.5%) preescolares y 5 (0.1%) adultos mayores.

Cariotipos normales y sin crecimiento

Tuvieron fórmula cromosómica normal 6622 casos 
(76%), de los cuales 2978 (45%) fueron masculinos y 
3644  (55%) femeninos. Se encontraron 301 casos 
(3%) sin crecimiento durante la realización del cultivo 
celular y no fue posible obtener una segunda muestra 
del paciente, por lo que no fue posible emitir un resul-
tado citogenético (Tabla 1).

Cariotipos anormales

Se encontraron 1741 (20%) casos de cariotipos con 
alguna alteración cromosómica (Tabla 1), distribuidas 
como seguidamente se expone.

Autosomas

En 1531  (88%) casos se encontraron alteraciones 
en autosomas, que se dividieron en 1217 (80%) numé-
ricas, 245  (16%) estructurales, 68  (4%) mosaicos y 
1 (0.1%) quimera.

–	 Numéricas: el cromosoma 21 fue el más frecuen-
temente involucrado de los autosomas, encon-
trando 1143 (66%) casos de síndrome de Down, 
de los cuales 1037  (90%) fueron trisomía 21 
regular, 59  (5%) estructurales y 47  (5%) mosai-
cos. Además, se encontraron 129  (7%) casos 
correspondientes a síndrome de Edwards y 
71  (4%) casos de síndrome de Patau (Tabla 2). 
En esta clasificación destacan dos casos de 
doble trisomía con fórmula cromosómica 48, XXY, 
+ 13 y 48, XXY, + 18.

–	 Estructurales: se encontraron 245  (16%) altera-
ciones estructurales en autosomas, de las cuales 
216  (88%) fueron balanceadas y 29  (12%) no 
balanceadas (Tabla 3). La figura 1 ilustra algunos 
de los casos documentados durante el estudio.
•	 Balanceadas: las alteraciones balanceadas 

más frecuentes fueron las translocaciones, 
con 178 (82%) casos, de las cuales 118 (48.2%) 
fueron robertsonianas y 60  (24.5%) recípro-
cas, además de 37  (15.1%) inversiones y 
1 (0.4%) inserción.

•	 No balanceadas: se encontraron 11  (4.5%) 
casos de cromosomas marcadores, 11 (4.5%) 
deleciones, de las cuales 3 fueron en los bra-
zos cortos del cromosoma 5 correspondientes 
a síndrome de Cri-du-chat, 3 fueron en los 
brazos cortos del cromosoma 4 correspon-
dientes a síndrome de Wolf-Hirschhorn y 
5  fueron en otros cromosomas; 3  (1.2%) cro-
mosomas en anillo, 2 (0.8%) material adicional 
de origen desconocido, 1 (0.4%) duplicación y 
1  (0.4%) duplicación del cromosoma 12 más 
inversión del cromosoma 14 (Tabla 3).

Tabla 1. Cariotipos normales y anormales de 8664 pacientes

Resultado cariotipo n (%)

Normal 6622 (76)

Anormal 1741 (20)

Sin crecimiento 301 (3)

Total 8664 (100)
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Cromosomas sexuales

Presentaron alteraciones en cromosomas sexuales 
211 pacientes (12%), de las cuales 116  (55%) fueron 
numéricas, 23 (11%) estructurales, 70 (33%) mosaicos 
y 2 (1%) quimeras.

–	 Cromosoma X: se registraron 189 casos (11%) de 
alteraciones cromosómicas correspondientes a 
síndrome de Turner, de las cuales 108 (57%) fue-
ron monosomía del cromosoma X. Se encontra-
ron 23  (12%) anomalías estructurales, que 
incluyeron 14 isocromosomas (61%), 5 delecio-
nes (21%), 2 dicéntricos (9%) y 2 translocaciones 
X-autosoma (9%); y aparte, 59 casos de mosai-
cos del cromosoma X. Además, se reportaron 11 

casos (0.5%) de síndrome de Klinefelter y 8 
casos (0.45%) de polisomía del cromosoma X, 
ambos en presentación de mosaico con diferen-
tes porcentajes (Tabla 4).

–	 Cromosoma Y: solo se reportaron 1 (0.06%) alte-
ración numérica con polisomía del Y con fórmula 
cromosómica 47, XYY y 1  (0.06%) deleción del 
brazo largo del cromosoma Y con fórmula cro-
mosómica 46, XY, del(Y)(q12).

Polimorfismos

Se encontraron 1503 (17%) polimorfismos cromosó-
micos: 1385  (92%) en autosomas y 118  (8%) en el 
cromosoma Y. De estos últimos, 104 (88%) fueron en 
la región heterocromática y 14 (12%) correspondieron 
a presencia de satélites en el cromosoma Y.

Comparación con los resultados en el mundo

Se realizó una búsqueda bibliográfica para comparar 
la distribución de las alteraciones cromosómicas en el 
mundo, cuyos resultados se muestran en la tabla 5.

Tabla 2. Distribución de los síndromes cromosómicos más frecuentes en los autosomas

Síndrome Numéricas
n (%)

Estructurales
n (%)

Mosaicos
n (%)

Quimeras
n (%)

Total
n (%)

Down 1037 (90) 59 (5) 47 (5) 0 1143 (100)

Patau* 52 (73) 16 (23) 3 (4) 0 71 (100)

Edwards† 124 (95.3) 0 4 (4) 1 (0.7) 129 (100)

Wolf‑Hirschhorn 0 3 (100) 0 0 3 (100)

Cri‑du‑chat 0 3 (100) 0 0 3 (100)

*Se incluye un caso de síndrome de Patau + Klinefelter.
†Se incluye un caso de síndrome de Edwards + Klinefelter.

Tabla  3. Distribución de las alteraciones estructurales 
encontradas en el presente estudio

Alteraciones estructurales Autosómicas Sexuales

n (%) n(%)

Balanceadas
Translocaciones robertsonianas
Translocaciones recíprocas
Inversiones
Inserciones

118 (48.2)
60 (24.5)
37 (15.1)

1 (0.4)

0 (0)
2 (9)
0 (0)
0 (0)

No balanceadas
Cromosomas marcadores (mosaico)
Deleciones
Anillo
Adiciones
Duplicaciones
Duplicación + inversión
Isocromosoma 
Dicéntrico

11 (4.5)
11 (4.5)
3 (1.2)
2 (0.8)
1 (0.4)
1 (0.4)
0 (0.0)
0 (0.0)

0 (0)
5 (21)
0 (0)
0 (0)
0 (0)
0 (0)

14 (61)
2 (9)

Total 245 (100) 23 (100)

Los porcentajes fueron calculados sobre el número total de alteraciones estructurales 
en autosomas y en cromosomas sexuales.

Tabla  4. Distribución de los síndromes cromosómicos más 
frecuentes de cromosomas sexuales

Alteraciones 
cromosómicas

Síndrome de Turner
n (%)

Síndrome de Klinefelter*
n (%)

Numéricas 108 (57) 7 (64)

Estructurales 22 (12) 0 (0)

Mosaicos 59 (31) 3 (27)

Quimeras 0 (0) 1 (9)

Total 189 (100) 11 (100)

*Incluye casos de doble trisomía con síndrome de Patau y de Edwards.
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Discusión

Según las variables demográficas analizadas, en el 
presente estudio encontramos que el sexo más predo-
minante fue el femenino. Esto puede explicarse por 
factores socioeconómicos y otros que tienen que ver 
con el género, como la edad, el estado laboral y el nivel 
educativo, que influyen en la existencia de desigualdad 
en el uso de los servicios de salud.13 Por otra parte, un 
pequeño porcentaje de las muestras recibidas llegaron 
por sexo indefinido, generalmente recién nacidos con 
genitales ambiguos, a quienes se asignó el sexo cro-
mosómico una vez obtenido el resultado del cariotipo.

En cuanto a la edad, el mayor número de casos 
correspondieron al grupo de adultos, principalmente 
referidos por ser parejas con historial de infertilidad, 
abortos de repetición, pérdidas gestacionales o pro-
ductos con alteraciones cromosómicas. Los otros gru-
pos más frecuentes fueron los recién nacidos y los 
lactantes menores, en los que se encontraban pacien-
tes referidos por sospecha de cromosomopatías espe-
cíficas o malformaciones congénitas; los adolescentes, 
referidos por amenorrea, disgenesia gonadal y sos-
pecha de síndrome de Turner; y por último los lac-
tantes mayores, los preescolares y los escolares, a 
quienes se les indicó el cariotipo por presentar 

Figura 1. Ejemplos de alteraciones cromosómicas estructurales identificadas en el presente estudio. Los cromosomas están teñidos con ban-
das GTG y se incluyen cromosomas normales como referencia. A: cromosoma 1 con duplicación en los brazos largos en la región q21 a q32. 
B: anillo del cromosoma 1, con puntos de ruptura en las bandas p36.1 y q42. C: cromosoma dicéntrico producto de una translocación entre los 
cromosomas 1 y 11 con puntos de ruptura en p11 y q25 respectivamente, para este caso, se utilizó FISH con sondas específicas para identificar 
cada centrómero (sonda centromérica del 11 marcada en verde con FITC y centromérica del cromosoma 1 marcada en rojo con Texas red). D: 
isocromosoma de brazos largos del X (q10). E: deleción terminal de brazos largos del cromosoma X, desde q22 a qter. F: inversión de la región 
heterocromática de brazos largos del cromosoma 9, considerada como polimorfismo, en este caso, se emplearon bandas CBG para evidenciar 
el hallazgo citogenético. G: translocación recíproca entre un cromosoma 5 y un 14, con puntos de ruptura en p13 y q11.2, respectivamente. H: 
translocación robertsoniana entre los cromosomas 13 y 14. 
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malformaciones congénitas, retraso psicomotor o sos-
pecha de cromosomopatías.

La distribución de las alteraciones cromosómicas 
encontrada en el presente estudio coincide con las 
de otros países de Latinoamérica;4,14-16 sin embargo, 
las frecuencias son ligeramente superiores en países 
como India17 y Marruecos,18 y ligeramente inferiores 
en trabajos análogos de México19 y de Corea.20

Las alteraciones numéricas en autosomas fueron 
las más frecuentes, en comparación con las estruc-
turales, lo cual coincide con reportes previos de la 
literatura.4,14-20 Dentro de los síndromes cromosómicos 
conocidos, el más frecuente fue el síndrome de Down, 
seguido por los síndromes de Edwards y de Patau, lo 
cual también se correlaciona con reportes pre-
vios.4,15-17,19,20 Los resultados anteriores se correlacio-
nan con la edad avanzada (por arriba de los 40 años) 
de las madres de los pacientes.

Dentro de las alteraciones estructurales, las más 
frecuentes fueron las translocaciones recíprocas 
balanceadas, lo cual también ha sido reportado ante-
riormente por otros autores.21-23 Un elevado porcen-
taje de translocaciones recíprocas fue identificado en 
parejas con diagnóstico de infertilidad o aborto habitual. 
No fue posible establecer el origen de dichos rearreglos 
cromosómicos, dado que se requeriría la evaluación 
citogenética de los padres de estas parejas. En la 
población general, la incidencia de translocaciones 

recíprocas se estima en aproximadamente 1 por cada 
700 individuos; no obstante, en parejas con infertili-
dad, esta frecuencia puede ser hasta seis veces 
mayor, siendo en su mayoría eventos de novo.24

Los polimorfismos son considerados como variantes 
del cariotipo normal, pero se han relacionado con inferti-
lidad y aborto habitual.21-23 Estudios anteriores han 
demostrado que las mujeres portadoras de polimorfismos 
cromosómicos tienen tasas estadísticamente significati-
vas de aborto espontáneo, anomalías fetales y anomalías 
uterinas. También los hombres tienen tasas más altas de 
aborto espontáneo en sus parejas, anomalías fetales, 
calidad espermática comprometida, subdesarrollo testicu-
lar e hipogonadismo hipogonadotrópico, ambos compa-
rados con su respectivo grupo de control.25

En un pequeño porcentaje de muestras no se 
obtuvo crecimiento celular durante el cultivo de linfo-
citos, situación común en los laboratorios de citogenética, 
especialmente en recién nacidos y en pacientes inmuno-
suprimidos o en tratamiento con antibióticos; en estos 
casos, se solicita una nueva muestra tras 15 días de 
finalizado el tratamiento, pero a veces no es posible obte-
nerla por las condiciones del paciente. Cuando no se logra 
un resultado citogenético concluyente con el cariotipo, se 
emplean técnicas complementarias más sensibles, como 
hibridación fluorescente in situ (FISH), microarreglos cro-
mosómicos, amplificación de sondas dependiente de 
ligación múltiple (MLPA) o secuenciación de nueva 

Tabla 5. Comparación de la distribución de alteraciones cromosómicas de síndromes conocidos en diferentes poblaciones a nivel 
mundial

Parámetros Kim 
et al.20, 
1999

García‑ 
Vielma et al.4,  

2010

Aboussair 
et al.18, 
2012

Araque 
et al.15,  
2013

Polipalli 
et al.17, 
2016

Vargas 
et al.16, 
2019

Presente 
estudio, 

2026

País de publicación Corea México Marruecos Venezuela India Brasil México

Tamaño de la muestra, n 4117 1652 5572 716 859 729 8664 

Total alteraciones cromosómicas, n 721 320 1503 184 371 167 1741 

Porcentaje total alteraciones cromosómicas 17 19 27 26 43 23 20 

Down 295 (41) 211 (66) 1056 (70) 95 (52) 302 (81) 70 (42) 1143 (66) 

Edwards 23 (3) 9 (3) 23 (2) 4 (2) 2 (1) 7 (4) 71 (4) 

Patau 5 (1) 6 (2) 16 (1) 1 (1) 0 2 (1) 129 (7) 

Wolf‑Hirschhorn 0 (0) 0 (0) 7 (0) 2 (1) 0 0 3 (0) 

Cri‑du‑chat 8 (1) 3 (1) 8 (1) 4 (2) 0 0 3 (0) 

Turner 114 (16) 26 (8) 122 (8) 67 (36) 51 (14) 7 (4) 189 (11) 

Klinefelter 59 (8) 8 (3) 38 (3) 3 (2) 4 (1) 4 (2) 11 (1) 

Los números y porcentajes de los síndromes están determinados sobre el total de alteraciones cromosómicas.
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generación (NGS). En el presente estudio, los casos fue-
ron remitidos a los médicos tratantes y, cuando fue posible, 
sobre todo en los casos de años más recientes, derivados 
a médicos especialistas en genética para evaluar nuevas 
técnicas diagnósticas según la sospecha clínica, con un 
enfoque personalizado y asesoramiento genético.

Existen pocos estudios publicados sobre la distri-
bución de alteraciones cromosómicas con técnicas de 
citogenética convencional tanto en México como en 
el resto del mundo. La importancia de estos estudios 
radica en apoyar el diagnóstico de enfermedades 
genéticas, evaluar los trastornos relacionados con la 
infertilidad y las pérdidas recurrentes de embarazos, 
así como detectar alteraciones cromosómicas asocia-
das a cánceres hematológicos y sólidos. Estos resul-
tados apoyan al médico para brindar asesoramiento 
genético a la familia de los afectados y ofrecer trata-
mientos oportunos a los pacientes.

El cariotipo continúa siendo una herramienta diagnós-
tica esencial para las cromosomopatías. Su integración 
con tecnologías moleculares y genómicas más recien-
tes, como FISH, microarreglos y otras, representa una 
oportunidad sin precedentes para lograr diagnósticos 
más tempranos, precisos y personalizados, así como 
para mejorar el asesoramiento y el tratamiento de los 
pacientes. No obstante, para aprovechar plenamente 
este potencial es fundamental fortalecer la infraestruc-
tura sanitaria, invertir en tecnología, capacitar a profe-
sionales especializados y establecer políticas públicas 
que garanticen un acceso equitativo a estos servicios. 
Todo ello contribuirá a ofrecer un asesoramiento gené-
tico efectivo y a mejorar la calidad de vida de las per-
sonas con alteraciones cromosómicas.

Conclusiones

El perfil citogenético observado en este estudio, en 
cuanto a distribución y tipo de alteraciones cromosó-
micas, coincide con lo reportado en investigaciones 
previas tanto en México como en el ámbito interna-
cional. Se resalta la relevancia de las técnicas cito-
genéticas convencionales, que continúan siendo 
fundamentales en el diagnóstico, al ofrecer informa-
ción clave para el manejo clínico del paciente y el 
asesoramiento genético familiar.
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