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Resumen

El síndrome de Down (SD) es la aneuploidía autosómica más común y la principal causa de retraso mental 
de origen genético; se presenta en uno de cada 650 a 1000 nacidos vivos y genera una importante dismi-
nución en la calidad y expectativa de vida de los afectados. El objetivo del estudio fue realizar un análisis 
descriptivo del comportamiento poblacional de algunas de las variables relacionadas con la ocurrencia del 
SD en el departamento de Boyacá, las cuales han sido convencionalmente estudiadas en otras poblaciones 
del país y del mundo. En 43 localidades del departamento de Boyacá se encuestaron 140 núcleos familiares 
con por lo menos un caso de SD. Se estudiaron variables cualitativas y cuantitativas, tales como edad ma-
terna y paterna, antecedentes familiares y estudios genéticos realizados en los pacientes. Se observó que, 
en el departamento, el examen de cariotipo no es rutinariamente utilizado como apoyo diagnóstico para el 
estudio de anomalías cromosómicas como el SD, debido al alto costo y al acceso limitado a esta prueba. 
El mayor número de casos con SD se presentó en madres con edades entre 30 y 35 años (27,8% del total 
de casos). En las familias con casos recurrentes de SD se descartó, mediante cariotipo, la heredabilidad 
de alguna anormalidad cromosómica; sin embargo, se desconoció la incidencia de un factor genético 
en los abortos espontáneos ocurridos en las familias afectadas. Es recomendable implementar asesorías 
genéticas que informen sobre el origen y riesgo de recurrencia de casos de SD en la familia. De igual 
manera, es importante fomentar estudios citogenéticos que apoyen el diagnóstico de pacientes que puedan 
estar afectados por anormalidades cromosómicas, teniendo en cuenta que desde el año 2011 se incluyeron 
las pruebas citogenéticas en el listado de pruebas diagnósticas disponibles para la población colombiana 
en el plan obligatorio de salud.
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Abstract

Down Syndrome (DS) is the most common autosomal aneuploidy and the main cause of mental retardation 
from genetic origin, it occurs in 1 in every 650 1,000 live births, and the syndrome generates a significant 
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decline in the affected’s life expectancy and quality. The aim of the study was to perform a descriptive 
analysis about the population behavior in front of some variables related to the DS occurrence in the 
Boyacá department, which have conventionally been studied in other locations of the country and the 
world. One hundred forty family units were surveyed with at least one case of DS in forty-three locations 
in the Boyacá department. Qualitative and quantitative variables such as maternal and paternal age, family 
history and genetic studies in patients were studied. It was noted that in the department, a karyotype test 
is not routinely used as diagnostic support for the study of chromosomal abnormalities such as DS, due to 
their high cost and limited access. The largest number of DS cases occurred in mothers aged 30-35 years 
(27.8% of all cases). In families with recurrent DS cases was ruled out by karyotype test that an inherited 
chromosomal abnormality could be responsible for this condition, however, it was unknown whether 
spontaneous abortion were influenced by genetic factor in the affected families. Genetic counseling is 
recommended to inform about the origin and risk of recurrent DS cases in the family. Similarly, it is 
important to encourage cytogenetic studies supporting the diagnosis of patients who may be affected by 
chromosomal abnormalities, taking into account that since 2011 the cytogenetic tests were included in the 
list of diagnostic tests available for the Colombian population in the Mandatory Health Plans.

Keywords: cytogenetics, maternal age, Down syndrome

1. INTRODUCCIÓN

El síndrome de Down (SD), o trisomía 21, es 
la cromosomopatía más frecuente en humanos, 
y es la primera responsable del retardo mental 
en el mundo en lo que refiere a causas genéticas 
[1]; afecta aproximadamente a 1/650-1000 naci-
dos vivos, y presenta una heterogeneidad en el 
comportamiento poblacional de sus variables 
relacionadas [2]. Estudios poblacionales, como 
los registrados por Carothers et al. [3], muestran 
que la tasa de variación del SD puede cambiar en 
un 25%, según la población y la estructura de la 
edad materna [4]. 

En Colombia se han hecho estudios sobre las 
principales variables relacionadas con los casos 
de SD en ciudades como Manizales [5], Cali [6], 
Bogotá [7] y Pasto [8]; Boyacá carece de estudios 
poblacionales y epidemiológicos del SD a cual-
quier nivel. Según lo informado por la secretaría 
de salud del departamento de Boyacá y las fun-
daciones más destacadas del departamento que 
acogen este tipo de población, no se encuentra 
disponible un registro organizado y actual, que 
describa las principales variables relacionadas 
con la aparición de casos de SD [9].

Se ha observado que la estructura de la edad 
materna y paterna influye decisivamente en la 
aparición de casos de SD [8]. Conocer el com-
portamiento de la edad en los padres gestantes 
permite a las autoridades implementar acciones 
con el ánimo de disminuir el impacto de la pato-
logía en la esfera psicológica y socioeconómica 
de la región [10]. 

 
El apoyo diagnóstico de este síndrome a nivel 

prenatal y posnatal se brinda mediante el examen 
de cariotipo [11], que permite identificar el tipo de 
anormalidad cromosómica; este estudio aporta 
herramientas para los genetistas a la hora de es-
tablecer el posible riesgo de aparición de nuevos 
casos de SD y descartar el factor genético en 
los abortos espontáneos ocurridos en la familia 
[12, 13]. No obstante, no hay documentación que 
permita saber si las familias afectadas por casos 
SD en el departamento de Boyacá han accedido a 
este tipo de servicios [12]. Este trabajo tuvo como 
objetivo realizar un análisis descriptivo-transver-
sal de algunas de las variables asociadas con la 
ocurrencia del SD en 43 localidades del departa-
mento de Boyacá, constituyéndose en un primer 
acercamiento al estudio del comportamiento 
poblacional del SD en Boyacá.

2. MATERIALES Y MÉTODOS

2.1 Población y muestra. 

Se realizó un estudio descriptivo transversal 
que incluyó una población de 140 pacientes colom-
bianos con diagnóstico confirmado de SD, resi-
dentes en diferentes localidades del departamento 
de Boyacá. Para obtener la muestra de estudio se 
consultó la base de datos de estudiantes afectados 
con SD en las instituciones educativas públicas 
del departamento de Boyacá, suministradas por 
la Secretaria de Educación del Departamento; 
además se consultaron fundaciones públicas y 
privadas de pacientes con discapacidad cognitiva 
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dentro de las cuales se encontraron: Fundown, 
Superar, Asdepal, UAI Programa RBC, Aula 
Tecnológica Culturama, UAI Programa RBC y 
Fundiferente. De esta manera se obtuvo un lis-
tado de personas boyacenses con SD, los cuales 
fueron contactados e informados del alcance de 
la investigación. 

El estudio fue previamente aprobado por el 
Comité de Ética de la Universidad Pedagógica 
y Tecnológica de Colombia con sede en Tunja, 
mediante acta de  aprobación Nº 1  del 21 de Junio 
de 2010, y se rigió bajo la Declaración de Helsinki 
de la Asociación Médica Mundial y la Resolución 
8430 de 1993 del Ministerio de Salud de Colom-
bia. Los criterios de inclusión para participar del 
estudio fueron: pacientes con SD clínicamente 
confirmado, de cualquier sexo y edad, residentes 
del departamento de Boyacá, cuyos acudientes 
o representantes legales accedieran a participar 
del estudio mediante la firma del consentimiento 
informado. 

2.2 Indagación de antecedentes. 

Durante el periodo de agosto de 2009 a mayo 
del 2011 se aplicaron encuestas a 140 acudientes 
o representantes legales de familias que contaran 
con uno o más casos de SD clínicamente confirma-
dos; las encuestas fueron estructuradas con base 
a las siguientes variables de conocida influencia 
sobre el SD: demográficas (sexo, edad, lugar y 
fecha de nacimiento) [13][14] [15], clínicas: (edad 
materna y paterna al momento de la gestación, 
otros casos de SD en el núcleo familiar por línea 
materna y paterna, grado de parentesco entre es-
tos casos) [16][17] [18], diagnósticas (examen de 
cariotipo en la persona, examen de cariotipo en 
los padres) [19] y obstétricas (número de partos, 
número de abortos espontáneos, causas clínicas 
de los abortos espontáneos) [20] [21]. Se hicieron 
los árboles genealógicos familiares de mínimo 
tres generaciones en el programa CYRILLIC  2.1 
®, para el análisis directo de las genealogías. 

2.3 Estudio citogenético por bandeo GTG

Con el fin de descartar que una anormalidad 
cromosómica heredada por línea germinal fuera 
la responsable de esta condición, se les realizó 

el examen de cariotipo con bandeo GTG a las 
familias que presentaron más de un caso de SD. 
El estudio citogenético se hizo acorde con el 
protocolo de Ikeuchi [22], y los resultados se 
reportaron siguiendo los criterios del ISCN 2013 
(International System for Human Cytogenetic 
Nomenclature) [23].

2.4 Asesoramiento genético y difusión de 
los resultados

A las familias encuestadas se les dió una 
charla informativa sobre el SD, con el propósito 
de describir lo aspectos básicos relacionados con 
la aparición y seguimiento de la patología, los 
resultados citogenéticos se reportaron mediante 
interconsulta de genética médica; además, se 
asesoró a las personas y sus familias sobre los 
resultados referentes a la patogénesis del SD, su 
heredabilidad, los riesgos de recurrencia, riesgos 
de padecer el SD en la familia y la toma de decisio-
nes informadas. Los principales resultados de los 
estudios fueron socializados ante las fundaciones 
e instituciones que cooperaron con el proyecto en 
aras de fortalecer el vínculo institucional entre la 
academia y sociedad civil, en el abordaje de esta 
patología. 

2.5 Análisis de datos.

Se analizaron las frecuencias y los porcentajes 
de variables como localidad de residencia, género 
y edad del paciente; se aplicó la prueba de bon-
dad de ajuste de Kolmogorov Smirnov donde se 
evaluó las distribuciones teóricas de probabilidad 
Normal, Uniforme, Poisson y Exponencial, para 
las variables: edad de los pacientes, de las madres 
y de los padres en el momento de la gestación; 
para dicho análisis se utilizó un intervalo de 
confianza del 95%. Se empleó el Análisis Dis-
criminante en busca de funciones discriminantes 
a partir de las variables independientes para 
clasificar a los individuos según los valores de las 
éstas; las variables que hicieron parte del análisis 
fueron: antecedentes de SD y de abortos espontá-
neos en la familia. Este análisis permitió agrupar 
y caracterizar la población según características 
comunes. Los análisis fueron aplicados mediante 
los programas estadísticos SPSS Statistics 17,0, ® 
y Statistics 17.0. y Statgraphics Plus 5.0.3. 
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RESULTADOS

Las familias y los pacientes que hicieron parte 
del estudio se distribuyeron en 43 localidades 
del departamento de Boyacá, como se reporta 

en la tabla 1. En lo que respecta a los pacientes, 
el 49.3% (69/140) fueron de sexo femenino y el 
50.7% (70/140) de sexo masculino. La mediana de 
edad de hombres fue de 13 años (rango 3-38 años) 
y de mujeres de 11 años (rango 1-33 años). 

Tabla 1. Lista total de municipios donde fueron contactados los pacientes, 
indicando número y porcentaje de afectados con SD.

Municipio Número de pacientes Porcentaje de pacientes
Tunja 18 12.9

Sogamoso 17 12.1
Duitama 13 9.3

Moniquirá 7 5.0
Garagoa 6 4.3

Aquitania 5 3.6
Boavita 5 3.6

Chiquinquirá 5 3.6
Guayatá 5 3.6

La Capilla 5 3.6
Sativa Norte 4 2.9

Belén 3 2.1
Soatá 3 2.1
Socha 3 2.1

Susacón 3 2.1
Tota 3 2.1

Otros* 35* 25
Total 140 100.0

* Corresponden a municipios con 1 y 2 pacientes afectados.

La mediana de edad materna al momento de la 
gestación fue de 30 años, entre un rango de eda-
des de 16 y 46 años, mientras que la mediana de 
edad paterna fue de 33, entre un rango de edades 
de 20 a 62. En la figura 1 se ilustra la relación 

entre la edad materna y la paterna al momento de 
la gestación, con respecto al número de casos de 
SD registrados para un quinquenio (intervalo de 
edad de cinco años).

Figura 1. Comportamiento de la edad paterna y materna al momento de la gestación, registrada en intervalos de 
edad de cinco años, respecto a la aparición de casos de SD. Se puede reconocer que la mayor incidencia de SD para 

la edad materna se registró en el intervalo de 30 a 34 años, y para la edad paterna se registró en el de 35-39 años.
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En un total de 15 familias (10,71%) se eviden-
ciaron casos de abortos espontáneos en el núcleo 
familiar o en algún familiar en primer grado de 

parentesco, los porcentajes de las causas y tipos 
de abortos se muestran en la tabla 2.

Tabla 2. Resultados de los antecedentes de abortos espontáneos en las familias 
encuestadas. Se registraron características que agrupan la familia, la edad materna 

en el momento de la pérdida, el porcentaje de las causas y el tipo de aborto.

Características de la 
familia en la que se 
produjo el aborto

Número 
de casos y 
porcentaje

Edad materna (%) Causas del aborto (%) Tipo de aborto
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Antecedente de solo un 
(1) AE* 5% (7/140) 26-38 33 71,4 14,3 0 14,3 57,1 28,6 14,3
Antecedentes de AE* 
en familiares de primer 
grado de parentesco por 
línea paterna o materna

3,57% (8/140) 26-36 32 60 40 0 0 40 40 20

Antecedentes de AE*, 
en familiares de primer 
grado de parentesco por 
línea materna

2,14% (3/140) 33-39 35 66.6 0 33,3 0 66,6 33,3 0

Promedio ponderado 10,71% 
(15/140) 26-39 33 66 18,1 11,1 4,7 54,5 33,9 11,4

*AE Aborto espontáneo

En la prueba de bondad de ajuste Kolmogorov 
Smirnov se obtuvo que únicamente las variables 
edad materna al momento de la gestación y edad 
paterna al momento de la gestación siguieron una 
distribución normal de probabilidad obteniendo 
un valor Z de 0,733 y un nivel crítico de 0,655 y 
0,172 que fueron mayores a 0.05.

Se agrupó y caracterizó la muestra de estudio 
mediante la presencia de las variables abortos 
espontáneos y repeticiones de SD en un núcleo 
familiar, mediante un análisis de las genealogías 
graficadas con el programa CYRILLIC 2.1®, y 
complementado con el análisis discriminante 
aplicado mediante programa SPSS Statistics 17,0, 
® (Tabla 3).

Tabla 3.  Resumen y agrupación de las 140 familias encuestadas según las variables asociadas 
con el SD, frente a los abortos espontáneos (AE) y repetición de casos de SD en la familia. 

Tipo de familias Número de casos Porcentaje 
de casos

Familias con un solo caso de SD*, sin AE† (119/140) 85%
Parejas con un caso de SD, y casos de AE en familiares en primer 
grado de parentesco (8/140) 5,71%

Parejas con un caso de SD y con antecedente de solo AE (7/140) 5%
Familias con más de un paciente afectado con SD en el mismo 
núcleo familiar (3/140) 2,14%

Familias con más de un paciente afectado con SD  en primer 
grado de parentesco (3/140) 2,14%

Total 140 100%
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Resumen de las características y sus porcen-
tajes encontrados en las 140 familias encues-
tadas. *SD: Síndrome de Down, †AE: Abortos 
espontáneos. 

Solo el 5.8% de los pacientes (7/140) se habían 
realizado previamente el examen de cariotipo 
como prueba de diagnóstico posnatal, de éstos, 
el 100% correspondieron a trisomías libres del 
cromosoma 21, el 94% de los pacientes no se 
realizaron el examen de cariotipo. El 0,71% 
(1/140) de los padres de familia manifestaron 
haberse realizado el examen de cariotipo con re-
sultado normal (46,XX y 46,XY), mientras que el 
99.29% de los padres (139/140), no se realizaron 
el diagnostico citogenético.

La figura 2 muestra un ejemplo del resultado 
de la indagación de antecedentes familiares, en 
donde se expone una genealogía de una familia 
en cuya tercera generación se registraron dos 
casos de SD; uno de ellos (III:1) es un paciente 
de sexo femenino, con 7 años de edad y otro caso 
relacionado en el mismo núcleo familiar por línea 
materna en primer grado (III:3). De igual manera 
se registra un caso de aborto espontaneo en la 
familia. Mediante cariotipo se confirmó en el pa-
ciente III:1, una trisomía libre (47,XX,+21), des-
cartando una condición cromosómica heredada 
como responsable de la recurrencia del síndrome.

Figura 2. Árbol genealógico de una familia con 
caso recurrente de SD y un aborto espontaneo, en 

el cual se descartó una condición cromosómica 
responsable de la recurrencia de esta condición. 

4. DISCUSIÓN

 Al carecer Boyacá de estudios relacionados 
con las características poblacionales asociadas al 
SD a cualquier nivel, este estudio se convierte en 

un aporte en la descripción de algunas variables 
relacionadas con la ocurrencia del SD en el de-
partamento, esto resulta substancial si se tiene en 
cuenta que el SD presenta una heterogeneidad en 
cuanto a sus características poblacionales, y que 
en que en otras partes del país éstas se han des-
crito claramente en este grupo de pacientes [24]. 

4.1 DISTRIBUCIÓN DE CASOS DE SD EN 
EL DEPARTAMENTO DE BOYACÁ. 

El mayor número de casos afectados con SD 
se registró en Tunja, Sogamoso y Duitama, con 
un número de 18 a 13 casos (12,9%-9,3%), estas 
son las ciudades más pobladas del departamento 
(tabla 1); enseguida se registraron Moniquirá, 
Chiquinquirá, Garagoa, La Capilla y Aquitania, 
municipios con un número mediano de habitantes 
(54.949-21.377), presentando de 7 a 5 casos, y 
finalmente los municipios con menor población, 
que registraron el menor número de casos de 
pacientes afectados con SD, de 3 a 1 (2,1%-0,7%).

4.2 COMPORTAMIENTO POBLACION-
AL DE LA EDAD MATERNA Y PATERNA

Tras aplicar la prueba de Kolmogorov-Smir-
nof se pudo notar que la edad materna y paterna 
al momento de la gestación siguen una distribu-
ción normal de probabilidad (Niveles críticos de 
0,172 0,655; >0,05) esto se debe a que el riesgo de 
aparición del SD aumenta con la edad materna 
y disminuye posteriormente al avanzar la edad 
y disminuir la fertilidad. Se  ha documentado la 
manera en que la edad materna avanzada influye 
drásticamente en la aparición de casos de SD 
[25], y mundialmente se ha reconocido como el 
número de casos de SD aumenta a partir de los 
35 años [26]. En el presente estudio el porcentaje 
de madres con nacimientos de SD mayores de 
35 años fue de 27% (39/139), y el porcentaje  de 
madres con nacimientos de SD menores de 35 
años fue de 71% (100/139), y el intervalo de edad 
en el cual se registró el mayor número de casos 
fue el de 30-34 años (27,8% del total de casos), 
esto puede atribuirse a que las mujeres menores 
de 35 años constituyen la mayoría de la población 
fértil [27]. En relación con esto, se ha propuesto 
la  necesidad de implementar un monitoreo de la 
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edad materna en la ocurrencia del SD, debido a 
que en lo que respecta a la edad materna, la tasa 
de variación de SD en diferentes comunidades a 
nivel mundial puede cambiar en un 25% según la 
población [28, 29, 30]. 

Por su parte, se ha logrado establecer como 
la edad paterna avanzada constituye un factor 
de riesgo para tener hijos afectados por SD [31], 
autores atribuyen esta condición a el número 
de divisiones celulares mitóticas durante la 
espermatogénesis y su marcado aumento con la 
edad, comparado con la oogénesis, esto sería un 
argumento a favor del riesgo de mutaciones en 
los gametos de hombres de mayor edad, demos-
trándose que el aumento del daño del ADN en el 
espermatozoide de hombres entre 36 y 57 años 
es tres veces mayor que los hombres menores de 
35 años [32], de este modo las alteraciones cro-
mosómicas responsables del SD se dan durante 
la gametogénesis y al aumentar la edad de los 
padres aumentan también las probabilidades de 

que en éstos se generen anormalidades por los 
daños acumulados en el ADN [33]. 

4.3 LA ESTRUCTURA DE LA EDAD 
MATERNA.

Al comparar la edad materna registrada en el 
presente estudio con la registrada por diferentes 
estudios colombianos y latinoamericanos (Tabla 
4) se pudo notar que para el quinquenio de 15 a 
19 años, el presente estudio registró un menor nú-
mero de casos frente a los casos registrados en los 
estudios de Cali [6], Pasto [7] y Guatemala [31]; 
esto indica que el número de mujeres entre los 15 
y los 19 años afectadas con nacimientos con SD, 
es mucho menor que el registrado en los estudios 
anteriormente nombrados, sin embargo, se pone 
en evidencia el número elevado de casos de SD 
en edades maternas inferiores a 30 años, pues el 
quinquenio de 25-29 años registra el 20,71% del 
total de los casos, y el quinquenio de 20-24 años, 
el 16,42%.

Tabla 4. Porcentaje de número de casos de SD por quinquenios de edades maternas, 
en diferentes estudios colombianos y latinoamericanos, donde se resumen los 

hallazgos en cuanto a edad materna del presente estudio y otros reportes. 

Comparación de columna de proporción 

Pre-
sente 

Estudio

Ra-
mírez et 

al.1996-cali 
[6]

Hernán-
dez et al. 

2006 – Pasto 
[7]

Acevedo 
2002 Guate-

mala [31]

Sánchez et 
al. 2000-Ca-

raccas 
-Venezuela 

[29]

Astete et 
al.1991-  San-
tiago de Chile 

[40]

Tamaño de la 
muestra 140 298 49 533 15 257

Edad 
materna en 
quinquenios (%) (%) (%) (%) (%) (%)

de 15-19 2,14 9,52 16,3 12,38 0 8,39
de 20-24 16,42 20,63 8,2 17,45 6,67 18,18
de 25-29 20,71 19,04 6,1 16,32 33,3 14,69
de 30-34 27,85 14,28 26,5 19,32 26,27 17,48
de 35-39 19,28 19,04 26,5 20,83 33,3 24,48
de 40-44 7,59 12,69 12,6 11,26 0 17,78
de 45-49 5,14 4,76 2 1,88 0 0

Se encontró, además, que para el quinquenio 
de 30 a 34 años, en la presente investigación se 
registró un mayor número de casos de mujeres 

con nacimientos de SD que en el estudio de Cali 
[6] (tabla 4), sin embargo, hay que tener en cuenta 
que estas comparaciones pueden no reflejar com-
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portamientos reales debido a la imposibilidad 
de comparar estadísticamente los resultados del 
presente estudio con los reportados por diferentes 
autores por el uso de metodologías y tamaños 
muestrales disímiles.

A futuro se recomienda implementar estudios 
a nivel departamental y nacional que permitan 
ampliar e identificar factores de riesgo para el SD, 
por ejemplo, se ha documentado cómo la etnici-
dad puede influir en la aparición de la patología 
al determinar que las madres de origen hispánico 
tienen mayor riesgo de tener hijos con SD [32, 
33]; habría que determinar si el grado de influen-
cia de la composición étnica de esta región del 
país tiene influencia hispánica, indoamericana e 
incluso africana [34, 35].

4.4 SD RECURRENTE EN EL NÚCLEO 
FAMILIAR

Según resultados del análisis de genealogías 
y del análisis discriminante, en el 4,28% (6/140) 
de las familias encuestadas se presentaron varios 
casos de SD en el mismo núcleo familiar, el cario-
tipo realizado a las personas descartó la presencia 
de alteraciones heredables relacionadas con el SD 
familiar, por lo que en la asesoría genética se atri-
buyeron estos casos a la edad materna avanzada 
[35]. 

4.5 ABORTOS ESPONTÁNEOS

En lo que respecta a los abortos espontáneos, 
se evidenció que el 10,15% de las familias (15/140) 
presentaron esta condición (tabla 2); esto concuer-
da con lo mostrado por el estudio de Corona A, 
et al. [12], que evaluó un total de 48 familias en 
cuyos integrantes había casos de SD, y encontró 
abortos en un 9.11% de las familias participantes; 
es de notar que no se presentaron marcadas dife-
rencias entre los dos estudios. Existe un mayor 
riesgo de abortos en familias con casos de SD 
que en familias que no presentan esta condición; 
esto ratifica la necesidad de que estas familias 
tengan un seguimiento en sus gestaciones y que 
participen de una asesoría genética que les dé a 

conocer los riesgos que existen, por la condición 
de la patología [36, 37].

El 66% de las causas de abortos fueron idiopáticas 
(tabla 2), seguidas por causas anatómicas (18,1%), 
endocrinológicas (11,1%) e inmunológicas 
(4,7%), a ningún producto de aborto se le realizó 
el examen de cariotipo, lo que impidió demostrar 
la existencia de un factor genético en dichas 
pérdidas, el cual, teóricamente, es responsable 
del 50% de los abortos espontáneos [38]. En 
las madres que sufrieron eventos de abortos 
espontáneos se encontró que el rango de edades 
estuvo entre los 26 y los 39 años, con un mediana 
de edad de 33 años; esto concuerda con lo 
reportado por diferentes autores [39], pues se ha 
establecido un riesgo mayor de padecer eventos 
de abortos espontáneos en gestaciones con edades 
superiores a 30 años, sin olvidar que algunas de 
estas madres tenían el antecedente de hijos con 
SD [40].

4.6 EXAMEN DE CARIOTIPO EN LAS 
PERSONAS AFECTADAS CON SD

Los pacientes afectados con SD a quienes se les 
había realizado el examen de cariotipo fueron 7

(5.8% de los casos encuestados); al igual, 
se presentó un bajo porcentaje de familias que 
cuentan con un estudio citogenético en alguno 
de sus miembros, es así como solo una pareja de 
padres, es decir, el 0.72% del total de las familias 
encuestadas (1/140), se realizó el diagnóstico, 
esto reafirma que en el departamento de Boyacá, 
el examen de cariotipo no era rutinariamente 
utilizado como apoyo diagnóstico para el estudio 
de anomalías cromosómicas como el SD, debido 
al desconocimiento de esta prueba por la pobla-
ción, y a que no era disponible en el sistema de 
salud colombiano [41]. Con los Acuerdos 028 y 
029 de 2011, la Comisión de Regulación en Salud 
reglamentó la inclusión en el Plan Obligatorio de 
Salud (POS) el cariotipo como examen de apoyo 
que deben brindar las Entidades Promotoras de 
Salud del país [42]; se espera que con el apoyo de 
las Secretarías de Salud y Educación del depar-
tamento, los estudios citogenéticos se empiecen 
a implementar y difundir, pues a la fecha su 
disponibilidad sigue siendo baja.
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5. CONCLUSIONES 

El estudio permitió realizar un análisis des-
criptivo de algunas de las variables asociadas 
con la ocurrencia del SD en 43 localidades del 
departamento de Boyacá, constituyéndose en un 
primer acercamiento al estudio del comporta-
miento poblacional del SD en Boyacá. Se ratifica 
la influencia de la edad materna en la aparición 
de casos con SD, pues el porcentaje de madres 
con nacimientos de SD mayores de 35 años fue 
de 27% (39/139), aunque el mayor número de 
casos con SD nacieron de madres en edades de 
30-35 años (27,8% del total de casos), pero esto 
se puede atribuir a que las mujeres menores de 35 
años constituyen la mayoría de la población fértil.

En Boyacá resulta necesario adelantar estu-
dios a nivel poblacional, en los que se establezca 
la incidencia y se estudien las demás variables 
relacionadas con el SD, para caracterizar la po-
blación con SD del departamento. Es necesario 
fomentar estudios citogenéticos que apoyen la 
accesibilidad de este procedimiento; además, se 
recomienda establecer la asesoría genética como 
parte integral del diagnóstico del SD en el depar-
tamento, la cual permitirá a las familias conocer 
el origen y el riesgo de recurrencia del SD en sus 
familias y así apoyarlas en la toma de decisiones 
informadas.
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