Explica la diferencia entre cariotipo constitucional y cariotipo tumoral. ;Se
pueden realizar ambos cariotipos a un mismo individuo? ;Qué muestras
usarias para cada uno?

El cariotipo constitucional es el cariotipo con el que nace un individuo y, por
lo tanto, es el que tienen la mayor parte de sus células. Se suele realizar
mediante un cultivo de linfocitos de sangre periférica.

El cariotipo tumoral, por el contrario, esta restringido a las células de un
tumor. Se suele realizar a partir de un cultivo primario de una biopsia del
tumor. Los cariotipos tumorales suelen presentar alteraciones
cromosomicas numéricas y estructurales.

Cuando se realiza un cariotipo tumoral se debe realizar también un cariotipo
constitucional del mismo individuo, sobre todo si se sospecha que puede
tener alguna anomalia cromosdémica. Esto permite comparar ambos
cariotipos y detectar las alteraciones especificas en las células tumorales,
responsables probablemente de su malignizacion.

En la redaccion del siguiente parrafo se han cometido varios errores
conceptuales. Localizalos y corrigelos:
«La especie humana es haploide, con una dotacion cromosémica basica
constituida por 23 cromosomas. En consecuencia, el cariotipo humano
normal esta constituido por 48 cromosomas agrupados por parejas: 23
parejas de heterocromosomas y 1 pareja de cromosomas sexuales, que son
XX en la mujer e YY en el varon.
La metodologia mas utilizada para obtener un cariotipo se basa en el cultivo
de hematies de sangre periférica, parada del ciclo celular en interfase
mediante fitohemaglutinina y analisis microscopico de preparaciones de
nucleos interfasicos».

La especie humana es diploide, con una dotacién cromdsomica basica
constituida por 23 cromosomas. En consecuencia, el cariotipo humano normal
esta constituido por 46 cromosomas agrupados por parejas: 22 parejas de
autosomas y 1 pareja de cromosomas sexuales, que son XX en la mujer e XY
en el varon.

La metodologia mas utilizada para obtener un cariotipo se basa en el cultivo de
linfocitos de sangre periférica, parada del ciclo celular en metafase mediante
colchicina y analisis microscépico de preparaciones de metafases
cromosomicas.

Explica qué son, qué funcion tienen y para qué se utilizan en el proceso de

obtencion de un cariotipo los siguientes reactivos:
a) RPMI 1640.

El RPMI es un medio de cultivo celular. Suministra nutrientes a las células en

crecimiento. En el proceso de obtencion de un cariotipo se utiliza como medio para el



cultivo de linfocitos de sangre periférica, suplementado con suero bovino fetal,
glutamina y antibioticos.
b) Fitohemaglutinina.
La fitohemaglutinina es una lectina de origen vegetal. Se une a la membrana de
los linfocitos T y los desdiferencia a linfloblastos. Para la obtencion de un

cariotipo se afiade al cultivo de sangre periférica para estimular a los linfocitos T
y que proliferen.

c) Colchicina
La colchicina es una droga antimitética. Despolimeriza los microtubulos del
huso acromatico, evitando su formacién. Se utiliza en los cultivos de sangre
periférica para detener las mitosis en metafase.

d) Cloruro potasico 0,075 M.
El cloruro potdsico 0.075 M es una solucidn hipotdnica respecto del citoplasma
celular. Se utiliza para dar un choque hipotdnico a las células en cultivo, de
manera que se cargan de agua vy se hinchan. En las células que se encuentran
bloqueadas en metafase por la accidn de la colchicina, los cromosomas se
distribuyen por todo el citoplasma.

e) Solucion de Carnoy.

La solucidn de Carnoy es un fijador compuesto por metanol y acido acético en

proporcidn 3:1. Se usa para fijar las células hinchadas tras el choque hipoténico
y para lavarlas.

4. Respecto de la tincion de preparaciones de metafases, explica las
diferencias que hay entre una tincion convencional con giemsa y una técnica
de bandeo G, y las ventajas de esta ultima sobre la primera.

La tincién convencional con giemsa tifie de manera uniforme todos los
cromosomas, de manera que se observa perfectamente su morfologia. Sin
embargo, no permite la identificacién de cada cromosoma ni la deteccion de
anomalias estructurales.

La técnica de bandeo G, genera un patrén de bandas claras y oscuras
caracteristico de cada cromosoma. Esto ofrece las ventajas de poder
identificar cada cromosoma de manera inequivoca y detectar anomalias
estructurales.



Relaciona cada una de las anomalias cromosOmicas genéricas de la

columna de la derecha con una formula cromosomica de la columna de la

izquierda.

Anomalia Formula cromosémica
1. Monosomia D) 45,XX.,-9
2. Trisomia H) 47,XY,+13
3. Doble trisomia A) 48 XX, +21,+16
4. Triploidia K) 69, XYY
5. Delecion B) 46,XY,del(5)(p14)
6. Duplicacion G) 46,XX,dir dup(18)(q12q22)
7. Inversion J)46,XY, inv (10)(q21q24)
8. Cromosoma en anillo F) 46,XY,r(6)(p24q26)
9. Translocacion no reciproca O
(insercion) 46,XY,ins(10;1)(q22;q24q31)
10. Translocacién reciproca I) 46,XX,t(1;4)(p33:q32)
11. Mosaicismo E) mos45,X[50]/46XX[50]

Escribe las formulas cromos6micas de los siguientes cariotipos:
a) Varon con monosomia del cromosoma 3: 45,XY,-3

b) Mujer con delecion del cromosoma X con puntos de rotura y reunion en
q22y q25: 46,X,del(X)(922q925)
c) Varodn con insercion en el cromosoma 1 a nivel de la banda p31 del

segmento comprendido entre p12 y p21 del cromosoma 3:
46,XY,ins(1;3)(p31;p12p21)

d) Varon con translocacion reciproca entre el cromosoma Xy el cromosoma
15 con puntos de intercambio en Xq24 y 15q23: 46,Y,t(X;15)(q24;923)

e) Varon con mosaicismo. De 30 metafases analizadas, 10 presentaban
trisomia 21 y 20 eran normales: mos47,XY,+21[10]/46,XY[20]



