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4 CAPITULO I: ANOMALIAS CROMOSÓMICAS 

4.1 Qué son y cómo se heredan los cromosomas. 

A la hora de entender los efectos de las anomalías cromosómicas sobre los 

individuos es interesante comprender que son estas anomalías y como se producen.   

El cuerpo humano está constituido por células, en el centro de cada una de ellas 

existe un área llamada núcleo y los cromosomas humanos se encuentran en dicho núcleo. 

El cromosoma es una estructura que forma parte del núcleo y que contiene los genes, 

los genes determinan los rasgos fenotípicos del ser humano como el color de ojos, de pelo 

o el grupo sanguíneo. Normalmente cada célula de nuestro cuerpo tiene un número fijo de 

cromosomas 46, distribuidos en 23 pares y  heredamos la mitad de los cromosomas (un 

miembro de cada par) de nuestra madre biológica  y la otra mitad (el miembro homólogo de 

cada par) de nuestro padre biológico. Estos pares se enumeran del 1 al 22, y se le da al 

par 23 el nombre de XX o XY según su estructura, los primeros 22 pares de cromosomas 

se llaman autosomas y los cromosomas del par 23 se conocen como cromosomas 

sexuales o gonosomas,  pues son los que determinan sexo. 

Las mujeres tienen dos cromosomas "X" y los hombres tienen un cromosoma "X" y 

uno "Y" , la representación  gráfica de los 46 cromosomas, ordenados en pares recibe el 

nombre de cariotipo, por lo que el cariotipo  normal de mujer sería 46 XX, mientras que el 

cariotipo normal de hombre se escribiría 46  XY. Cualquier alteración en el número y/o en 

la morfología de los cromosomas constituye por tanto una alteración cromosómica. 

Las alteraciones estructurales se refieren a cambios en la forma y/o tamaño de un 

cromosoma y son consecuencia de la rotura y uniones anómalas que se producen en los 

cromosomas en las fases de división y que la célula no puede reparar, las alteraciones 

estructurales básicas son las roturas,  y pueden ocasionar pérdida o ganancia de material 

genético. Ejemplos: 

 Síndrome de Prader-Willi: deleción de una determinada región del cromosoma 15 de 

origen paterno. 

 Síndrome de Angelman: deleción en el cromosoma 15 de origen materno. 

 Síndrome de “Cri du Chat” o maullido de gato: deleción en el cromosoma 5. 

También pueden darse translocaciones  de material genético, esto es la causa entre 

otras de que se reduzca en número de cromosomas, 45 en lugar de 46.  

Casi la mitad de las alteraciones cromosómicas en el recién nacido son por 

presencia de un cromosoma incompleto (aneuploidía), ya que las monosomías son 

incompatibles con la vida. Las trisomías constituyen la anomalía cromosómica más 

frecuente y dentro de estas la más conocidas es la trisomía 21 (síndrome de Down). El 

Síndrome de Klinefelter es así mismo una trisomía, pero producida en los cromosomas 

sexuales. 

Las aneuploidías de los cromosomas sexuales son relativamente frecuentes y las 
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variaciones en los cromosomas sexuales son las más habituales de las anomalías 

genéticas en humanos 

Los efectos de estas alteraciones se estudian en diferentes laboratorios con el fin de 

lograr una mejor calidad de vida para los individuos afectados por estas anomalías. Una de 

las mayores investigaciones que se han llevado a cabo es el Proyecto GENOMA cuyo 

objetivo es descifrar cada uno de los cromosomas humanos y los síndromes o 

enfermedades que causan.  

4.2 Las anomalías cromosómicas numéricas 

Las anomalías numéricas son uno de los tipos de anomalías cromosómicas 

anteriormente citados. Estos tipos de defectos congénitos, consisten en la presencia de un 

número  de cromosomas diferente al habitual en las células del cuerpo, de modo que en 

lugar de las 46 , hay 45, 47 o más cromosomas.   

Las anomalías numéricas o anomalías de los cromosomas producen cerca del 6% de 

las malformaciones que se pueden observar en niños nacidos vivos.  Por lo general estos 

defectos surgen como resultado  de un error en la  división celular llamado falta de 

disyunción. Durante este proceso  dos miembros de un par cromosómico no se llegan a 

desunir, la falta de disyunción puede presentarse en la mitosis o  en la primera o segunda 

división meiótica de la oogénesis o en la espermatogénesis. 

Las anomalías numéricas dentro de las anomalías cromosómicas sexuales,  implican 

la pérdida o la ganancia  de algún cromosoma sexual. Generalmente, la pérdida de 

cromosomas tiene una repercusión peor en el individuo que la ganancia, aunque ésta 

también puede tener consecuencias graves. 

Dentro de las aneuploidías sexuales podemos distinguir las siguientes: 

 

 

Trisomías sexuales: 

Es un trastorno común que suele detectarse en la pubertad puesto que  no 

provoca manifestaciones físicas relevantes en los lactantes o niños. Las 

trisomías son aquellas en la que se evidencia un cromosoma extra. 

 Síndrome de Klinefelter, XXY. 

 Síndrome de triple X, XXX (Síndrome de Super hembra). 

 Síndrome de doble Y, XYY (Síndrome de Superhombre) 

Monosomías 

sexuales 

Las células han perdido un cromosoma sexual. 

 Síndrome de Turner, XO 

 

Polisomías sexuales: 

En las polisomías existe mas de un cromosoma extra. 

 XXXY,  XXXXY (Variantes más graves del S.K.) 

 XXXX y Otras 
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Inactivación del cromosoma X  

 

Al igual que en las mujeres, la existencia de dos cromosomas X implica que uno de 

ellos no sea funcional, ello se debe a que aleatoriamente uno de los dos queda 

desactivado,. El gen XIST del loqus Xq13.2 del cromosoma X tiene la función de inactivar 

uno u otro cromosoma. 

Este mecanismo explica el porqué en otros síndromes como el  X frágil, el 50% de las 

mujeres presenta síntomas muy leves, ya que el cromosoma X adicional sustituye y 

encubre las alteraciones del X afectado.(Artigas-Pallares, 2011) 

La inactivación del cromosoma X explica ciertas constataciones, como, por ejemplo, 

que el exceso de cromosomas X cause muchas menos anomalías del desarrollo que el 

exceso de cromosomas no sexuales (autosómicos). Al parecer, esto se debe a que sólo 

queda un cromosoma X activo, cualquiera que sea la dotación de cromosomas X de un 

individuo.(http://www.buenastareas.com/ensayos/Corpusculos-De-Barr/861861.html, 2010). 

El aumento de las alteraciones que se manifiestan en los sujetos Klinefelter en los que 

ha habido una mayor duplicación XXXY,XXXXY, se produciría al ser insuficiente este 

mecanismo de inactivación  por encontrarse mayor número de cromosomas X.  

 

5 CAPITULO II: DESCRIPCIÓN DEL SÍNDROME DE KLINEFELTER  

5.1 Definición   

 

El Síndrome de Klinefelter corresponde a la categoría de trastornos del 

neurodesarrollo y se debe a una  alteración genética vinculada a una alteración estructural, 

en concreto es una  trisomía del cromosoma X. Los trastornos vinculados a este tipo de  

alteraciones de la secuencia genética suelen mostrar manifestaciones multisistémicas 

asociadas a nivel cognitivo  que son generalmente observables en la mayoría de los 

síndromes , por otro lado las alteraciones suelen mostrar características fenotípicas 

propias de cada trastorno. 

La característica  fenotípica esencian del  S.K. es,  ser una forma de hipogonadismo 
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