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Resumen
Introducción: En  los  últimos  años  la  aplicación  de  la  hibridación  in  situ  fluorescente  (FISH)  per-
mite el  diagnóstico  precoz  de  aneuploidias.  El  objetivo  de  este  estudio  es  el  análisis  descriptivo
mediante  FISH  de  los  líquidos  amnióticos  procesados  en  el  laboratorio  y  la  concordancia  con  el
cariotipo.
Material y  métodos: Análisis  de  821  muestras  de  líquidos  amnióticos  (enero  2009  a  diciembre
2010) remitidas  por  Medicina  Fetal  desde  la  semana  13  a  36  de  gestación  para  estudio  prenatal
de aneuploidias,  (kit  Aneuvysion)  con  sondas  centroméricas  para  los  cromosomas  X,  Y  y  18,  y
locus específicas  para  los  cromosomas  13  y  21.  El  estudio  se  completa  con  el  cariotipo  mediante
método de  bandeo  G.
Resultados:  De  las  821  muestras,  776  (94,52%)  fueron  normales  y  45  (5,48%)  presentaron  aneu-
ploidias: en  22  casos  (48,88%)  el  sexo  cromosómico  del  feto  fue  masculino,  en  las  23  restantes
(51,12%)  femenino.  La  cromosopatía  más  frecuente  fue  la  trisomía  21  (19  casos  en  fetos  mascu-
linos y  11  femeninos),  la  de  menor  presentación  fue  la  trisomía  13  (2  casos)  que  representa  el
0,24% del  total  de  los  líquidos  amnióticos  procesados.  En  todos  los  casos,  la  concordancia  con
el cariotipo  fue  del  100%.
Conclusiones:  El  estudio  de  aneuploidias  mediante  FISH  en  núcleos  en  interfase  en  líquido

amniótico  permite  un  diagnóstico  prenatal  rápido  de  las  principales  cromosomopatías,  siendo  la
trisomía 21  la  más  frecuentemente  detectada.  Los  resultados  del  FISH  coincidieron  en  el  100%
con el  cariotipo,  gold  estándar  en  el  diagnóstico  prenatal  de  cromosomopatías.
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