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Estudi citogenetic de restes abortives

Aproximadament del 10-15% dels embarassos clinicament reconeguts acaben
en avortament, la majoria d’aquests es produeixen al primer trimestre, i el 50%
d’aquests estan associats a anomalies cromosomiques.

Majoritariament (86%) es tracta de anomalies numeriques
(trisomies,monosomies i poliploidies), les anomalies estructurals en troben en
un 6% i altres tipus de anomalies (mosaics, mutacions géniques) en un 8%.

L’estudi citogenétic de teixit provinent d’'un avortament espontani ens pot
ajudar a aclarir la causa d’aquest, perd malauradament aquesta tecnica té com
a limitacions la fallida del cultiu (10-40%), la contaminaci6 materna i la
contaminacio bacteriana o fungica.

Les nostres dades:
L’estudi citogenétic esta indicat quan es detecten anomalies ecografiques, en
casos d’avortaments de repeticio (=3) de primer trimestre, quan hi ha
antecedents de patologia hereditaria o familiar i en fetus amb mort intradter de
segon i tercer trimestre.

Presentem els resultats de la nostra série de 213 mostres, recollides entre 2007
i 2011.

El teixit analitzat en cada cas depen de I'edat gestacional.

Les mostres de primer trimestre consisteixen majoritariament en les obtingudes
mitjancant evacuacio uterina, /o en biopsia de corion prévia a aquesta
evacuacio.

Les mostres de segon i tercer trimestre s’obtenen de la biopsia de teixit
epidérmic, dermic i/o cartilaginos, preferentment del talo.

Altres mostres analitzades han estat restes placentaries, sang intracardiaca , i
liquid amniotic.
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Distribucio de les anomalies cromosomiques segons I’edat

gestacional

primer trimestre (7)

segon trimestre (6)

setmanes de gestacié no indicades (8)

45,X (2)

47,XY,+18 (3)

46,XY, inv(8)(p23.1q13) (1)

92,XXXX (1) 46,XX,r(18)(p11.3g23) (1) | 47,XX,+16 (1)

69,XXY (1) 45X (1) 69,XXY (2)

47,XX,i(20)(p10) (1) | 47,XX,+21 (1) 45X (1)

70,XXY,+12 (1) 47,XY,+16[6]/48,XY,+2,+16[3]/48 XY, +16,+16[8]/49,XY,+2,+10,+16[3] (1)
47,XY,+13 (1) 47,XY,+18 (1)

47,XX,+17 (1)

Conclusions

Podem concloure que les mostres de primer trimestre sén les més interessants
d’analitzar, ja que €s on es concentren la majoria d’ anomalies cromosomiques.

El fet de que hagi discrepancia entre el nostre valor d’anomalies
cromosomiques al primer trimestre (21%) amb el descrit a la bibliografia (50%)
és degut, primerament,a que el tipus de teixit analitzat, en molts casos és
restes de legrat, a diferencia de I’ analitzat a la bibliografia consultada,
majoritariament mostres de vellositats corials . El criteri per a la tria del teixit a
cultivar és exclusivament morfologic, sovint no és possible diferenciar el
material d’origen matern, que pot donar lloc a falsos negatius, és per aixd que
és recomanable sempre que sigui possible realitzar una biopsia de corion
prévia a I’evacuacié uterina.

El desconeixement de les setmanes de gestaci6 en 51 de les mostres
analitzades no permet una interpretacio acurada dels resultats obtinguts. Es per
aixdo que recomanem incloure aquesta dada per millorar I'eficiéncia de I'estudi.

Les anomalies trobades son majoritariament numeériques (90%). Les anomalies
estructurals han estat un 10%, tal com es descriu a la literatura.

En avortament de segon i tercer trimestre és recomanable analitzar diferents
tipus de teixit per descartar determinats tipus de mosaic confinats a teixit i per
augmentar les probabilitats d’exit de la teécnica.




Catlab Informa

La fallida de cultiu ha estat deguda preferentment a la no viabilitat de les
mostres analitzades, preferentment en el segon i tercer trimestre, quan
s’obtenen dies després de la mort fetal.

No s’ha detectat cap anomalia cromosomica en les mostres de tercer trimestre.
Aquest resultat coincideix amb I esperat, ja que la majoria de morts intradter en
aquest trimestre son degudes a altres causes (anastomosi vascular,
corioamnionitis,incompetencia cervical) .Quan la causa és desconeguda és
interessant fer I'estudi citogenétic per poder donar més informacié a la parella.
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