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Temario 

ÅINTRODUCCIÓN 

ÅCARIOGRAMA 

ÅFISH 

ÅMLPA 

ÅARRAY CGH 

ÅSECUENCIACIÓN 

ÅCONSEJO GENÉTICO 



Propósito de la Genética Clínica  

ÅDar atención de salud integral (promoción,  

prevención, diagnóstico, asesoramiento  y  manejo que 

contemple tanto la supervisión de salud como el 

seguimiento) a los pacientes de cualquier grupo etario 

y familias con sospecha, riesgo o diagnóstico 

establecido de una enfermedad con componente 

genético y/o anomalías congénitas, en el nivel 

secundario y terciario. 

 



Clasificación de enfermedades 

geneticas 

¸Cromosómicas 

- Numéricas (triploidía, monosomía, trisomía ) 

- estructurales (traslocaciones, 
inversiones,anillos, deleciones, duplicaciones ) 

¸Monogénicas  

¸ - Autosómicas:dominantes  recesivas 

- Ligadas al X: D Y R 

¸Multifactoriales 

¸Mitocondriales y otras de herencia no clásica 



Incidencia de alteraciones 

cromos·micas constitutionales  

Å6 por 1.000 nacimientos  

 

Å Alteraciones de cromosomas sexuales: 

2/1.000  

 

ÅTrisom²a 21: 1,5/1.000; otras alteraciones 

autos·micas desbalanceadas: 0,5/ 1.000  

 

ÅAlteraciones cromos·micas balanceadas con 

un fenotipo normal 2/1.000  

 



Alteraciones cromosómicas 



P®rdida reproductiva  

ÅEntre 1.000 embarazos conocidos: 

150 abortar§n espont§neamente: 

100 tendr§n una constituci·n cromos·mica 

anormal :  

ï20 s²ndrome de Turner,  

ï20 trisom²a 16 y 

20 triploid²as   

 

ÅLos humanos tendr²an la tasa m§s alta de 

gametos anormales (s·lo una de cada 2 

concepciones llegar²a a t®rmino).  

 



 
üAbortos espontáneos 
Å50-60 % anomalía cromosómica 

 
üMortinatos 
Å10-20 anomalía congénita 
Å6 % anomalía cromosómica 

 
üRecién nacidos 
Å3% al menos una anomalía congénita 
Å ~1 % anomalía cromosómica 

 

Modificado de Thompson & Thompson 2007 

Impacto de las enfermedades genéticas y 
anomalías congénitas  
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Viabilidad de alteraciones 

cromos·micas  

ÅTrisom²a 13   0 - 5%  

 

Å Trisom²a 18    0 - 5%  

 

ÅTrisom²a 21   0 - 20%  

 

Å Monosom²a X   0 - 2%  

 

(Emery, 1995)  



TÉCNICAS DE ESTUDIO EN 

CITOGENÉTICA  

 

VCariotipo 

VFISH 

ÅCariotipo espectral (SKY) / M-FISH 

ÅArray CGH 



Caso Clínico 

Å RN: E.A.C.B. 

Å F. Nac. : 20 ï 04 ï 2016  

Å Sexo: Femenino 

Å Edad gestacional al parto: 36 sem 

Å Parto: Cesárea de Urgencia 

Å Edad Madre: 29 

Å Edad Padre: 29 

 



Caso Clínico 

ÅEmbarazo controlado 

ÅExámenes control prenatal normales. VDRL y 

VIH (-) 

ÅEco 12 semanas:  

ï LCF (+) 

ï TN: 9.9 mm. 

ï Hueso nasal presente.  

ï Higroma quístico.  

ÅSe ofrece Cariograma en L.A.  





Caso Clínico 

ÅEco  CERPO 36+5: 
ïGestación única, RCIU, OHA 

ïTetralogía de Fallot 

ïHipoplasia del hueso nasal 

ïImagen de doble burbuja 

ïQuiste renal izquierdo 

ïDoppler fetal alterado 

ÅEcocardiografía prenatal informa:  
ïTetralogía de Fallot con Obs. DSVD tipo Fallot 

ïCayado aórtico Derecho amplio 

 



Caso Clínico 

 

ÅSe indica cesárea por Doppler fetal alterado 

ÅE.G. : 36 sem 

ÅP.N. : 1705 grs 

ÅT.N. : 40 cms 

ÅC.C. : 30 cms  

ÅAPGAR: 3 ï 5 ï 7   

 



Caso Clínico 

ÅAl nacer no se logra pasar sonda por fosas nasales, por 

bradicardia y esfuerzo irregular se intuba y traslada a 

UCIN. Atresia de Coanas. 

ÅEcocardio: DSVD tipo Fallot, Fo amplio,  DAP 2 mm. 

ÅHiperbilirrubienamia: fototerapia por 3 días. 

ÅHipertrigliceridemia: manejo farmacológico. 

ÅEco abdominal con quiste cortical renal simple. 

Función renal y diuresis normal.  

 

 



Caso Clínico 

ÅDiagnósticos: 

1. RNPT 36 sem PEG severo 

2. DSVD tipo Fallot, FO amplio 

3. Alteración cromosómica en estudio 

4. Atresia de Coanas 

5. Quiste renal izquierdo simple 

6. Hiperbilirrubinemia tratada 

7. Hipertrigliceridemia 

 



Cariotipo 

ÅEl cariotipo es la constituci·n cromos·mica de un 

individuo y es un estudio de rutina en gen®tica 

m®dica.  

 

ÅLos cariotipos se pueden informar presentando 

todos los pares cromos·micos ordenados de 

acuerdo a su tama¶o. 

 

Å  De los 23 pares, el par de cromosomas sexuales 

se se¶ala por separado para indicar el sexo del 

individuo.  





Indicaciones de cariotipo  

ÅDurante el embarazo  

ÅTejidos: c®lulas de l²quido amni·tico 

obtenidas por amniocentesis, vellosidades 

coriales, linfocitos obtenidos por 

cordocentesis. 

Å Indicaciones:  

ïEdad materna avanzada  

ïEmbarazo anterior con una constituci·n 

cromos·mica aberrante 

ïMortinato previo con una constituci·n 

cromos·mica alterada  



Indicaciones de cariotipo  

ÅDurante el embarazo  

ïReordenamiento cromos·mico balanceado o 

no en uno de los padres  

ïTest de tamizaje en suero materno anormal  

ïUltrasonido fetal anormal  



Indicaciones de cariotipo  

ÅDurante el per²odo perinatal: mortinato  

 

ÅCariotipo en fibroblastos (cord·n 

umbilical, pulm·n, m¼sculo) si la etiolog²a 

es desconocida o si se sospecha una 

enfermedad cromos·mica (por ejemplo en 

s²ndromes dism·rficos y/o con anomal²as 

viscerales); est§ indicado un completo 

examen anatomopatol·gico.  



Cariotipo  

ÅPuede ser realizado en linfocitos perif®ricos, 

c®lulas tumorales (m®dula ·sea), fibroblastos, 

gametos, amniocitos o trofoblasto seg¼n 

indicaciones.  

 

ÅEs capaz de informar alteraciones  sobre 5-10 MB 

 

ÅEs inespecífico 

 

ÅBajo costo en comparación a tecnologías más 

recientes 

 



Muestras para diagn·stico 

citogen®tico  

Å Vellosidades coriales (trofoblasto): Frasco est®ril con tapa rosca. 

Agregar suero fisiol·gico y heparina de sodio. Con embri·n vivo 

en frasco con medio de cultivo del laboratorio.  

Å L²quido amni·tico, l²quido del higroma qu²stico, orina fetal, 

derrames pleural, peric§rdico o peritoneal : Tubo est®ril con tapa 

rosca sin aditivos.  

Å Sangre de cord·n o venosa y m®dula ·sea: Jeringa o tubo con 

heparina de sodio.  

Å Piel, ganglios, tumores : Frasco est®ril con tapa rosca. Agregar 

suero fisiol·gico y heparina de sodio.  

Å Mortinato: l²quido amni·tico, sangre, trofoblasto, piel y tend·n.  

 

Todas las muestras pueden guardarse a 4ÁC. 



Cariotipo  

Å Un mit·geno (PHA) estimula el crecimiento celular (linfocitos), las 

mitosis son bloqueadas en metafase por un t·xico del huso 

(colchicina), una soluci·n hipot·nica dispersa los cromosomas y 

las t®cnicas de bandeo revelan el n¼mero de bandas sucesivas en 

cada cromosoma.  





Cariotipo 



 



Cariotipo 

Åvvvv 



Cariotipo 

 



Cariotipo 

Åvvvv 





Cariograma del caso clínico 





Cariograma paciente 

? 



Cariotipo Progenitor 

Å 46,XY,t(6;13)(p21.2;q34) 



Cariograma Progenitor 

Å 46,XY,t(6;13)(p21.2;q34) 



Segregación Cromosómica 

ÅAdyacente 

1 (centrómeros 

distintos) 

 

Å Adyacente 2 
(centrómeros del mismo 
cromosoma) 

 



Segregación Cromosómica 

NORMAL BALANCEADO DELECIÓN 6p DUPLICACIÓN 
6p 


