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Introducción

Las inversiones son reordenamientos 
intracromosómicos originados por dos 
rupturas en un mismo cromosoma se-
guidas de la reinserción del fragmento 
rotado en 180º. Dependiendo si involu-
cra o no al centrómero pueden ser peri-
céntricas o paracéntricas. 

La incidencia de las inversiones en 
la población general no está establecida 
claramente, pero se plantea un rango de 
0.09 a 0.49/1.000 (Stipoljev y col, 2014). 

Se trata de un rearreglo cromosómi-
co estructural aparentemente equilibra-
do, ya que no presenta pérdida ni ga-
nancia de material genético; por lo que 
la mayoría de los individuos portadores 
tiene fenotipo normal y una minoría 
tiene fenotipo patológico (Gray J y col, 
2006; Kuforjii TA y col, 1994). Cuando 
se detecta una inversión en líquido am-
niótico, el riesgo de que nazca un indi-
viduo con fenotipo afectado es de 6.7% 
(Balícek P, 2004). 

Las inversiones pueden provocar un 
fenotipo afectado debido a la interrup-
ción de genes o a la variación en la ac-
tividad de éstos por efectos de cambio 
en la posición. El efecto fenotípico de 
una inversión depende de la longitud 
del segmento invertido, del número 
de quiasmas producidos y de los genes 
presentes en los extremos flanqueantes. 
Confieren un riesgo elevado de produ-
cir cariotipos desbalanceados debido a 
la formación de cromosomas recombi-
nantes mediante crossing-over dentro 
del área invertida. 

Cabe aclarar, que ante un mismo 
hallazgo citogenético se reportaron una 
gran variedad de manifestaciones que 

incluyen desde fenotipos con dismorfias 
y retraso mental hasta otros completa-
mente normales. 

Materiales y Métodos

Estudios genéticos
Para el análisis cromosómico se rea-

lizaron cultivos de linfocitos de sangre 
periférica estimulados con fitohemaglu-
tinina de acuerdo a la técnica standard 
(Verman y Babu, 1998). Se implemen-
taron técnicas de citogenética clásica y 
molecular.

1) Citogenética clásica. Bandeo G
Se realizó el estudio cromosómi-

co clásico por Bandeo G con tripsina-
Giemsa mediante el análisis de 20 me-
tafases con nivel de resolución de 400 
bandas. 
2) Citogenética molecular. FISH

Se realizó el estudio cromosómico 
molecular por técnica de Hibridación 
In Situ Fluorescente (FISH) mediante 4 
hibridaciones independientes, emplean-
do 5 sondas distintas: sonda de pintado 
cromosómico total para cromosoma 13, 
6 y 12 (PCT13, PCT6, PCT12), y dos 
sondas diferentes de enumeración para 
cromosoma 12 específicas de la región 
satélite alfa (centromérica) (EN12 que 
hibrida en 12p11.1-11.2 y cep12 que hi-
brida en 12p11.1-q11).

Resultados

Caso Clínico 1
INVERSION PARACENTRICA 

FAMILIAR DEL CROMOSOMA 
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13 ASOCIADA A RM Y DISMOR-
FIAS. 

La inversión paracéntrica del cromo-
soma 13 fue estudiada en tres genera-
ciones de una familia numerosa, cuyos 
integrantes consultaron por algún grado 
de retardo mental (RM): retraso mental 
grave (RMG), retraso mental moderado 
(RMM), retraso mental leve (RML), 
trastorno de aprendizaje (TA) y trastor-
no de lenguaje (TL). Figura 1A. 

El estudio se inicia por la consulta de 
un niño de sexo masculino de 11 años y 
5 meses de edad, derivado por presentar 

retraso mental. El paciente es produc-
to de la primer gesta de una pareja no 
consanguínea, con edad materna de 16 
años al nacimiento del probando y diag-
nóstico de retraso mental. Embarazo no 
controlado, de término. La hermandad 
se completa con múltiples hermanos 
con retraso mental de distintos grados. 
Por vía materna presenta tíos con retra-
so mental y primos, hijos de los mismos 
con igual clínica. 

El estudio cromosómico por Bandeo 
G detectó un cariotipo portador de una 
inversión paracéntrica en el brazo largo 

Figura 1. Genealogía y Fenotipo Caso Clínico 1: Familia con inv(13)(q22q34). A) Genealo-
gía. Se muestra el exhaustivo análisis del árbol genealógico incluyendo la valoración clínica y el 
estudio cromosómico al mayor número posible de individuos. Fueron estudiados 17 individuos 
de los 19 con indicación, 2 niños no pudieron estudiarse (III:4 y III:9). Se infiere que la señora I:2 
es portadora obligada de la inversión. B) Fenotipo patológico de la paciente II:4 portadora de la 
inversión y de retraso mental, donde se observa principalmente braquicefalia, frente vertical, hen-
diduras palpebrales horizontales, puente nasal elevado, dorso corvo, punta hacia abajo, narinas 
verticales, columela larga, filtrum largo de bordes poco marcados, comisuras labiales horizonta-
les, labios gruesos, miembros superiores simétricos, primer dedo espatulado en pie. C) Fenotipo 
normal del la paciente II:6 portadora de cariotipo normal y de coeficiente intelectual normal.

A

B

C
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del cromosoma 13, con ruptura y reu-
nión en las bandas 13q22 y 13q34. Ca-
riotipo: 46,XY,inv(13)(q22q34). Figura 
2ABC.

El resultado del estudio por hibri-
dación in situ fluorescente (FISH) con 
sonda de pintado cromosómico total del 
cromosoma 13 (PCT13), confirmó que 

el segmento cromosómico involucrado 
en el rearreglo corresponde en su tota-
lidad a material del cromosoma 13. Se 
descartó la posibilidad de una transloca-
ción desbalanceada o una inserción que 
involucre a otro cromosoma diferente 
al 13. Cariotipo inv(13)(q31q32)inh.ish 
inv(13)(q31q32)(wcp13+). Figura 2D.

Figura 2. Estudios genéticos de la inv(13)(q22q34). A) Cariograma del propósito. Cariotipo, 
formula resumida: 46,XY,inv(13)(q22q34)mat. Cariotipo, formula detallada: 46,XY,inv(13)
(pter→q22::q34→q22::q34→qter)mat. B) Cariograma parcial del par cromosómico 13 a re-
solución de 400 bandas. C) Idiograma parcial exhibiendo en el cromosoma 13 normal (iz-
quierda) los dos puntos de ruptura del fragmento que luego de rotar 180º se reinserta dando 
origen a la inversión mostrada en el cromosoma afectado (derecha). C) FISH. Se observa que 
la sonda de pintado cromosómico total del cromosoma 13 (PCT13) hibrida en la totalidad del 
cromosoma invertido. Debido a que este rearreglo estructural no cambia la morfología cro-
mosómica es imposible diferenciar el cromosoma afectado. Cariotipo 46,XY,inv(13)(q31q32)
inh.ish inv(13)(q31q32)(wcp13+).
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Existiendo la posibilidad de que 
dicha anomalía cromosómica estruc-
tural pueda justificar la patología del 
paciente, se plantea una posible aso-
ciación cariotipo anormal-fenotipo pa-
tológico. Para estudiar esta asociación 
se decide realizar un exhaustivo aná-
lisis del árbol genealógico incluyendo 
la valoración clínica y el estudio cro-
mosómico al mayor número posible de 
individuos.

El grupo familiar está constituido 
por 19 individuos con indicación de 
estudio, se analizaron 17 miembros de 
la familia, ya que 2 niños no pudieron 
analizarse (III:4 y III:9) debido a que 
fueron entregados en adopción. Resul-
taron portadores de la anomalía cro-
mosómica 13 individuos, todos ellos 
afectados cognitivamente: 8 con RM, 
2 con RML, 2 con TA y 1 con TL. La 
paciente III:8 presenta retraso mental a 
pesar de tener un cariotipo normal, en 
este caso, el RM sería producto de un 
cuadro de hipoxia perinatal resultante 
de un parto de 12 horas de duración, 
debido a la no colaboración de la madre 
de 12 años con RM profundo. Se infiere 
que la señora fallecida I:2 es portadora 
obligada de la inversión.

En cuanto al examen clínico, los 
individuos afectados por retraso de las 
pautas madurativas, presentaron carac-
terísticas clínicas de dismorfias facia-

les varias tales como facies triangular, 
prognatismo o displasia de oreja con 
hélix en punta. Figura 1BC.

Finalmente, de acuerdo al compor-
tamiento de la anomalía cromosómica 
estructural en este grupo familiar, se 
confirma la asociación planteada cario-
tipo anormal-fenotipo patológico, donde la 
inversión inv(13)(q22q34)inh confiere 
fenotipo con retardo metal y dismorfias 
varias. 

Por lo tanto, en el asesoramiento 
genético a los familiares portadores de 
la inversión se les informó un riesgo de 
nacimiento de hijos con retraso mental 
y dismorfias de un 50% en cada emba-
razo, debido a la herencia de la anomalía 
cromosómica.

Caso Clínico 2
INVERSION PARACENTRICA 

DEL CROMOSOMA 6 DE NOVO 
EN RECIEN NACIDO CON RE-
TRASO MADURATIVO GLOBAL 
Y RETRASO DEL CRECIMIEN-
TO INTRAUTERINO. 

El niño de sexo masculino de 20 días 
de vida es derivado por presentar retra-
so madurativo global y retraso del creci-
miento intrauterino (RCIU). El pacien-
te es el producto de la primer gesta de 
una pareja sana, no consanguínea, con 
edad materna de 31 años y paterna de 24 
años al nacimiento. Figura 3.

Figura 3. Genealogía Caso Clínico 2: Recién nacido con inv(6)(q21q27)dn. Debido a que los 
padres no presentan la anomalía cromosómica, no se amplió el estudio al resto de la familia.
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El estudio cromosómico por Bandeo 
G detectó un cariotipo anormal, porta-
dor de una anomalía estructural plantea-
da inicialmente como material adicional 
de origen desconocido en el brazo largo 
del cromosoma 6 en la banda 6q21. Los 
cariotipos parentales fueron normales, 
por lo que dicha anomalía se generó de 
novo. Cariotipo 46,XY,add(6)(q21)dn. 
Figura 4ABC.

El estudio de FISH con sonda de pin-
tado cromosómico total del cromosoma 

6 (PCT6), confirmó que el segmento 
cromosómico involucrado en el rearreglo 
corresponde en su totalidad a material del 
cromosoma 6. Figura 4D. Analizando el 
resultado del FISH, el tamaño normal 
del cromosoma 6 involucrado y el patrón 
de bandas del mismo, se infierió que la 
anomalía es una inversión paracéntrica 
en el brazo largo del cromosoma 6, con 
ruptura y reunión en las bandas 6q21 y 
6q27. Cariotipo: 46,XY,add(6)(q21)dn 
.ish inv(6)(q21q27)(wcp6+).

Figura 4. Estudios genéticos de la inv(6)(q21q27)dn. A) Cariograma del propósito a reso-
lución de 400 bandas. Cariotipo, formula resumida: 46,XY,inv(6)(q21q27)dn. Cariotipo, 
formula detallada: 46,XY,inv(6)(pter→q21::q27→q21::q27→qter)dn. B) Cariograma parcial 
del par cromosómico 6 a resolución de 400 bandas. C) Idiograma parcial exhibiendo en el 
cromosoma 6 normal (izquierda) los dos puntos de ruptura del fragmento que luego de rotar 
180º se reinserta dando origen a la inversión mostrada en el cromosoma afectado (derecha). 
C) FISH. Se observa que la sonda de pintado cromosómico total del cromosoma 6 (PCT6) 
hibrida en la totalidad del cromosoma invertido. Debido a que este rearreglo estructural no 
cambia la morfología cromosómica es imposible diferenciar el cromosoma afectado. Cariotipo 
46,XY,inv(6)(q21)dn.ish inv(6)(q21q27)(wcp6+).
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En este caso no es posible adjudicar 
el fenotipo afectado a la inversión debi-
do a dos motivos. Por un lado, con las 
técnicas disponibles en el laboratorio no 
es posible detectar microduplicaciones o 
microdeleciones que sería las responsa-
bles del RMG y RCIU. Y por otro, no 
contamos con familiares sanos y afec-
tados portadores de la anomalía para 
hacer una asociación. 

Finalmente, en el asesoramiento 
genético se informa a los padres que 
prácticamente no tienen riesgo de re-
currencia de la misma patología en 
otros hijos, ya que los padres no portan 
la anomalía cromosómica. Y además, 
se informa que deben realizarse otros 
estudios adicionales para def inir si 
existe pérdida o ganancia de material 
genético producto de la anomalía cro-
mosómica como microduplicaciones o 
microdeleciones. Se sugiriere un estu-
dio de hibridación genómica compara-
tiva o micro array.

Caso Clínico 3
INVERSION PERICENTRI-

CA DEL CROMOSOMA 12 EN 
OVODONANTE. 

La paciente de sexo femenino de 29 
años de edad es derivado por ser candi-

dato a ingresar al programa de ovodo-
nación de una clínica de fertilidad asis-
tida. Posee una hija sana de 12 años de 
edad y una hermandad de 7 individuos 
sanos. Figura 5.

El estudio cromosómico por Ban-
deo G detectó un cariotipo portador 
de una inversión pericéntrica del cro-
mosoma 12, con ruptura y reunión en 
las banda del brazo corto 12p12 y en la 
banda del brazo largo 12q14. Cariotipo: 
46,XX,inv(12)(p12q14). Figura 6ABC.

El resultado del estudio por hibri-
dación in situ fluorescente (FISH) con 
sonda de pintado cromosómico total del 
cromosoma 12 (PCT12), confirmó que 
el segmento cromosómico involucrado 
en el rearreglo corresponde en su tota-
lidad a material del cromosoma 12. Se 
descartó así la posibilidad de una trans-
locación desbalanceada o una inserción 
que involucre a otro cromosoma. Cario-
tipo 46,XX,inv(12)(p12q14).ish inv(12)
(p12q14)(wcp12+). Figura 6E. La se-
gunda hibridación fue realizada con 
dos sondas de enumeración para cromo-
soma 12 específicas de la región saté-
lite alfa (centromérica), la sonda EN12 
que hibrida en 12p11.1-11.2 y la sonda 
cep12 que hibrida en 12p11.1-q11. Fi-
gura 6D. Se confirmó la inversión del 

Figura 5. Genealogía Caso Clínico 3: Ovodonante con inv(12)(p12q14). No fue posible am-
pliar el estudio a los familiares del propósito ya que no hubo interés por parte del propósito 
y/o la familia.
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Figura 6. Estudios genéticos de la inv(12)(p12q14). A) Cariograma del propósito a resolu-
ción de 400 bandas. Cariotipo, formula resumida: 46,XX,inv(12)(p12q14). Cariotipo, formula 
detallada: 46,XX,inv(12)(pter→p12::q14→p12::q14→qter). B) Cariogramas parciales del par 
cromosómico 12. C) Idiograma parcial exhibiendo en el cromosoma 12 normal (izquierda) 
los dos puntos de ruptura del fragmento que luego de rotar 180º se reinserta dando origen a la 
inversión mostrada en el cromosoma afectado (derecha). D) FISH. Idiograma del cromosoma 
12 normal indicando las posiciones donde las sondas hibridan. E) FISH Se observa que la son-
da de pintado cromosómico total del cromosoma 12 (PCT12) hibrida en la totalidad del cro-
mosoma invertido. Debido a que la inversión es pericéntrica, la posición del centrómero está 
cambiada y por lo tanto la morfología cromosómica alterada permite diferenciar el cromosoma 
afectado (derecha). Cariotipo 46,XX,inv(12)(p12q14).ish inv(12)(p12q14)(wcp12+). F) FISH 
Se confirma la inversión planteada ya que en el cromosoma 12 normal (izquierda) muestra el 
patrón de señales esperadas, donde la señal verde que marca en 12p11.1-11.2 (EN12) está más 
distante del centrómero que la señal roja que marca en 12p11.1-q11 (cep12), mientras que el 
cromosoma portador de la inversión (derecha) presenta invertido el patrón de señales.
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segmento indicado, ya que en el cromo-
soma 12 normal (izquierda) muestra el 
patrón de señales esperadas, donde la 
señal verde que marca en 12p11.1-11.2 
está más distante del centrómero que 
la señal roja que marca en 12p11.1-q11, 
mientras que el cromosoma portador de 
la inversión (derecha) presenta invertido 
el patrón de señales. Figura 6F.

Debido a que la paciente posee coe-
ficiente intelectual normal y no presenta 
malformaciones se concluye que dicha 
inversión no genera fenotipo patológico.

Discusión 

Se presentan 3 casos de inversiones 
asociadas a los tres fenotipos posibles 
de una inversión: patológico, dudoso y 
normal. 

El efecto fenotípico de retraso mental 
y dismorfias varias atribuido a la inv(13)
(q22q34) se explicaría debido a la inte-
rrupción de genes o a la variación en su 
actividad por efectos de cambio en la po-
sición, ya que citogenéticamente se trata 
de una inversión balanceada. De todos 
modos no se descarta la posibilidad de 
una microdeleción o microduplicción 
producto del rearreglo estructural que 
podría haber generado una pérdida o ga-
nancia de genes. Llama la atención que 
en la extensa genealogía analizada, no de 
detectaron cromosomas recombianantes, 
quizás debido al pequeño tamaño del 
segmento invertido. 

El fenotipo dudoso ejemplificado en 
el caso de la inversión paracéntrica del 
cromosoma 6, requiere de estudios de 
mayor complejidad para poder confir-
mar o rechazar la asociación inversión-
fenotipo patológico. Un estudio de 
hibridación genómica comparativa o 
micro array permitiría definir si existe 
pérdida o ganancia de material genético 
como microduplicaciones o microdele-
ciones. Identificando los genes afecta-
dos sería posible arribar al diagnóstico 
del paciente y poder asesorar a los pa-

dres sobre el pronóstico del cuadro clí-
nico del recién nacido. 

El fenotipo normal observado en la 
paciente con inversión pericéntrica del 
cromosoma 12, con coeficiente intelec-
tual normal y sin malformaciones es el 
caso más frecuente asociado a inversio-
nes. De todos modos, por presentar una 
anomalía cromosómica que puede gene-
rar cromosomas recombinantes, la pa-
ciente no fue seleccionada para ingresar 
al programa de ovodonación de la clínica 
consultante. No obstante dicha paciente, 
sin estudios genéticos previos, había rea-
lizado 4 procedimientos de ovodonación 
en otra clínica de fertilidad. 

Teniendo en cuenta que ante un 
mismo hallazgo citogenético se repor-
tan una gran variedad de manifestacio-
nes que incluyen desde fenotipos con 
dismorfias y retraso mental hasta otros 
completamente normales, se realiza una 
revisión bibliográfica. Se recopilaron 
numerosos casos publicados de inver-
siones del cromosoma13 pericéntricas 
(Gordon y col, 1993; Habedank, 1982; 
Brecevic y col, 2000) y paracéntricas 
(Maltby, 1984), y ninguna se asoció a 
fenotipo anormal. Sin embargo, este 
reporte sería la primera descripción de 
una inversión del cromosoma 13 que 
confiere fenotipo patológico con retraso 
mental y dismorfias menores. Respecto 
a inversiones paracéntricas del cromoso-
ma 6 se reportó el caso de una niña con 
retraso mental leve y dismorfias meno-
res portadora de una inversión aparente-
mente balanceada inv(6)(q22qter), que 
por FISH se demostró deleción críptica 
de la región subtelomérica 6qter (San-
chez y col, 2000), por esta razón, sería 
necesario un análisis más exhaustivo del 
paciente presentado. En cuanto a in-
versiones pericéntricas del cromosoma 
12, mientras aquí se presentó un caso 
con fenotipo normal, en la literatura se 
reportaron dos casos con fenotipo pa-
tológico. Ghorbela y col en 2013 pre-
sentaron una inversión con puntos de 
ruptura muy similares inv(12)(p12q12) 
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en un paciente con fenotipo patológico 
de azoospermia idiopática no obstruc-
tiva; y Lagier Tourenne y col en 2004 
presentaron dos primos con trisomía 
parcial del brazo largo y monosomia del 
brazo corto del cromosoma 12 debido 
a la presencia de recombinantes de una 
inversión familiar; comporando estos 
pacientes con 21 casos de cromosomas 
recombinantes publicados.

Finalmente se resalta con este traba-
jo la importancia del análisis de la ge-
nealogía mediante la valoración clínica 
y los estudios genéticos para lograr aso-
ciar una anomalía genética al fenotipo 
observado. Destacando la participación 
de la citogenética molecular para con-
firmar las sospechas de la citogenéti-
ca clásica, alcanzar un diagnóstico de 
certeza y consecuentemente ofrecer un 
asesoramiento genético más preciso. 
Recordando que en algunos casos es 
necesario acceder a estudios de mayor 
complejidad para asociar el fenotipo al 
rearreglo cromosómico. 

Referencias 

1. Balícek P. Paracentric inversions 
of human chromosomes and their 
risks. Cas Lek Cesk. 143(1):35-8, 
2004. 

2. Bateman BG y col. Pregnancy was-
tage associated with paracentric in-
version of chromosome 13. 1986.

3. Brecevic L y col. Tandem tripli-
cation of chromosome 13q14 with 
inverted interstitial segment in a 4 
year old girl. J Med Genet 37:964–
967, 2000.

4. Ghorbela SB y col. Pericentric in-
version of chromosom 12 [inv(12)
(p12q12)] associated with idio-
pathic azoospermia in one inferti-
le Tunisian man. Biochemical and 
Biophysical Research Communi-
cations Volume 432(3): 472-474, 
2013.

5. Gordon PL y col. Eludication of 

the centromere involvement in an 
inversion (13) by fluorescent in situ 
hybridization. J Med Genet. May; 
30(5): 414–416, 1993.

6. Gray J y col. Hyperphagia, Seve-
re Obesity, Impaired Cognitive 
Function, and Hyperactivity As-
sociated With Functional Loss of 
One Copy of the Brain-Derived 
Neurotrophic Factor (BDNF) Ge-
ne. Diabetes 55:3366–3371, 2006. 

7. Habedank M. Familial pericentric 
inversion of chromosome 13 resul-
ting in duplication 13q22-qter. J 
Med Genet. June 19(3): 227–229, 
1982. 

8. Kuforjii TA y col. Paracen-
tric inversion of chromosome 7 
(46,XX,inv(7)(q21.2q22)) in a 
newborn with hypoplastic left heart 
syndrome. American Journal of 
Human Genetics 55:Suppl.3, 1994.

9. Lagier-Tourenne C y col. Two cou-
sins with partial trisomy 12q and 
monosomy 12p recombinants of a 
familial pericentric inversion of the 
chromosome 12. Am J Med Genet 
A. Feb 15;125A(1):77-85, 2004. 

10. Maltby E. Familial pericentric in-
version (13) detected by antenatal 
diagnosis. 1984.

11. Sanchez L y col. Cryptic 6q sub-
telomeric deletion associated with 
a paracentric inversion in a mildly 
retarded child. Am J Med Genet, 
Dec 11;95(4):336-8, 2000.

12. Stipoljev F1 y col. Prenatal diagno-
sis of pericentric inversion homo-
zygosity for chromosome 9. J Obstet 
Gynaecol Feb;34(2):189-90, 2014.

Resumen

Las inversiones son reordenamientos 
intracromosómicos originados por dos 
rupturas en un cromosoma seguidas 
de la reinserción del fragmento rotado 
en 180º. Dependiendo si involucra o 
no al centrómero pueden ser pericén-
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tricas o paracéntricas. La incidencia es 
0.09 a 0.49/1.000. Las inversiones son 
rearreglos estructurales aparentemente 
equilibrados, por lo que la mayoría de 
los individuos portadores tienen feno-
tipos normales y una minoría tienen 
fenotipos patológicos (probablemente 
por alteración en la secuencia de genes 
o variación en la función de éstos por 
efectos de cambio de posición).

Se presentan tres casos de inversio-
nes detectas por la técnica de Bandeo G 
y confirmadas por Hibridación In Situ 
Fluorescente (FISH).
Caso 1: INVERSION PARACEN-
TRICA FAMILIAR DEL CROMO-
SOMA 13 ASOCIADA A RETRA-
SO MENTAL Y DISMORFIAS. El 
exhaustivo análisis del árbol genealógi-
co y el estudio cromosómico al mayor 
número posible de individuos permitió 
confirmar la asociación inversión/feno-
tipo patológico en este grupo familiar. 
13 de 17 miembros son portadores de 
inv(13)(q31q32)inh.ish inv(13)(q31q32)
(wcp13+).
Caso 2: INVERSION PARACEN-
TRICA DEL CROMOSOMA 6 
DE NOVO EN RECIEN NACIDO 
CON RETRASO MADURATIVO 
GLOBAL Y RETRASO DEL CRE-
CIMIENTO INTRAUTERINO. En 
este caso no es posible adjudicar que, el 
fenotipo afectado se deba a la inversión. 
Cariotipo: 46,XY,add(6)(q21)dn.ish 
inv(6)(q21q27)(wcp6+).
Caso 3: INVERSION PERICEN-
TRICA DEL CROMOSOMA 12 EN 
OVODONANTE. Dicha inversión no 
parece tener efecto sobre el fenotipo, 
ya que es una paciente con coeficiente 
intelectual normal y no presenta mal-
formaciones congénitas. Cariotipo: 
46,XX,inv(12)(p12q14).ish inv(12)
(p12q14)(wcp12+).

Este reporte de casos muestra los tres 
fenotipos posibles de una inversión: pa-
tológico, dudoso y normal. Es el primer 
reporte de una inv(13) que confiera fe-
notipo patológico.

Palabras clave: inversiones cromo-
sómicas, Bandeo G, fenotipo, rearreglo 
estructural, hibridación in situ fluores-
cente. 

Summary

The inversions are intrachromosomal re-
arrangements which occur when a single 
chromosome undergoes two breaks and the 
region between it’s rotates 180 degrees be-
fore rejoining. Depending on whether or 
not it include the centromere, they can be 
pericentric or paracentric. The incidence 
is 0.09 to 0.49/1,000. The inversions are 
apparently balanced structural rearrange-
ments, so the most of the carrier individuals 
show normal phenotypes and a minority 
have pathological phenotypes (probably 
due to variation in their function due to 
changes in position).

Three cases of inversions detected by 
the G Banding technique and confirmed 
by Fluorescence In Situ Hybridization 
(FISH) are presented.
Case 1: FAMILIAL PARACENTRIC 
INVERSION OF CHROMOSOME 13 
ASSOCIATED WITH MENTAL RE-
TARDATION AND DISMORPHIA. 
The exhaustive analysis of the pedigree and 
the chromosomal study to the greatest pos-
sible number of individuals confirmed the 
inversion/pathological phenotype associa-
tion in this family group. 13 of 17 mem-
bers are carriers of inv(13)(q31q32)inh.ish 
inv(13)(q31q32)(wcp13+).
Case 2: PAR ACENTR AL INVER-
SION DE NOVO OF CHROMOSOME 
6 IN NEWBORN WITH GLOBAL 
MATURITY DELAY AND DELAY 
OF INTRAUTERINE GROWTH. In 
this case it is not possible to adjudge that, 
the affected phenotype is due to the inver-
sion. Karyotype: 46,XY,add(6)(q21)dn.ish 
inv(6)(q21q27)(wcp6+).
Case 3: PERICENTRIC INVERSION 
OF CHROMOSOME 12 IN OVODO-
NANT. This inversion does not seem to 
have an effect on the phenotype, since it 
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is a patient with normal IQ and does not 
present congenital malformations. Karyo-
type: 46,XX,inv(12)(p12q14).ish inv(12)
(p12q14)(wcp12+).

This case report shows the three possible 
phenotypes of an inversion: pathological, 

questionable and normal. It is the first re-
port of an inv(13) that confers pathological 
phenotype.

Key words: chromosomal inversion, G 
Banding, phenotype, structural rearran-
gement, fluorescence in situ hybridization.
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