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Objetivos clase Neurogenética:

-Conocer la importancia de las patologías de tipo genético en pacientes con cuadros

de presentación neurológica en niños y adolescentes

-Conocer los diferentes tipos de herencia Mendeliana y no Mendeliana

-Conocer los diferentes tipos de herramientas diagnósticas en genética

-Conocer las principales patologías cromosómicas 

-Ser capaz de entender y realizar un genograma

-Ser capaz de organizar un plan básico de enfrentamiento clínico frente a un paciente

portador de dismorfias

-Ser capaz de acceder a bases de datos virtuales para revisar los cuadros clínicos de

pacientes con genopatías ya caracterizadas

-Ser capaz de dar un apoyo médico integral a pacientes portadores de genopatías ya

caracterizadas



ENFERMEDADES GENÉTICAS

TOTAL GESTACIONES: 50% ABORTOS ESPONTÁNEOS CON  ALTERACIONES

GENÉTICAS DETECTABLES

PREVALENCIA TRASTORNOS GENÉTICOS POBLACIÓN GENERAL: 3-7%

CONCEPTO “CARGA ENFERMEDAD”: >50% EGRESOS HOSPITALARIOS

2/3 MUERTES INTRAHOSPITALARIAS



ENFERMEDADES GENÉTICAS

CONCEPTO CLÁSICO

UN GEN UNA PROTEÍNA UNA ENFERMEDAD

CONCEPTO ACTUAL

UN GEN VARIAS PROTEÍNAS/ VARIAS 

DISTINTAS MUTACIONES ENFERMEDADES

(HETEROGENEIDAD CLÍNICA)

VARIOS GENES VARIAS PROTEÍNAS UNA ENFERMEDAD



ENFERMEDADES GENÉTICAS

-ENFERMEDADES: FACTORES AMBIENTALES

FACTORES GENÉTICOS CROMOSOMOPATÍAS

NUMÉRICAS

TRASLOCACIONES

MOSAICISMO

ESTRUCTURALES

POR AFECCIÓN DE UN GEN

POLIGÉNICAS

PREDISPOSICIÓN GENÉTICA (MONO O POLIGÉNICA)

CON MODULADORES AMBIENTALES

-UNA ENFERMEDAD GENÉTICA NO NECESARIAMENTE ES HEREDADA

(MUTACIONES DE NOVO)

-TIPOS DE HERENCIA GENÉTICA MENDELIANA AUTOSÓMICA RECESIVA

AUTOSÓMICA DOMINANTE

LIGADA AL X

MITOCONDRIAL

POR IMPRONTA GENÉTICA (IMPRINTING)

POR EXPANSIÓN DE TRIPLETES











HERENCIA POR IMPRONTA (IMPRINTING) GENÉTICA





ALTERACIONES GENÉTICAS POR

EXPANSIONES DE REPETICIONES DE SECUENCIAS:

REPETICIONES DE TRIPLETES, ”CUADRUPLETES”, “QUINTUPLETES”

SUPERANDO RANGOS DE ESTABILIDAD DE LA PROTEÍNA RESULTANTE DE ESTA EXPANSIÓN



ALTERACIONES GENÉTICAS POR

EXPANSIONES DE TRIPLETES:

FENÓMENO DE ANTICIPACIÓN

CTG

CTG



ALTERACIONES GENÉTICAS POR

EXPANSIONES DE REPETICIONES DE SECUENCIAS: DISTROFIA MIOTÓNICA (CTG)





CROMOSOMOPATÍAS:  ALTERACIONES NUMÉRICAS 

SÍNDROME DE DOWN 47,XY(XX)+21



CROMOSOMOPATÍAS:  ALTERACIONES NUMÉRICAS 

SÍNDROME DE KLINEFELTER 47,XXY



CROMOSOMOPATÍAS:  ALTERACIONES NUMÉRICAS 

SÍNDROME DE TURNER 45,X0



CROMOSOMOPATÍAS:  ALTERACIONES NUMÉRICAS 

SÍNDROME DE EDWARD 47,XY(XX)+18

TRISOMÍA MÁS FRECUENTE ENTRE LOS RN FALLECIDOS MALFORMADOS

RCIU, MICROCEFALIA, CARDIOPATÍA, DEDOS MONTADOS, HIPERTONÍA, 

MALFORMACIONES RENALES O INTESTINALES

MAL PRONÓSTICO VITAL



CROMOSOMOPATÍAS:  ALTERACIONES NUMÉRICAS 

SÍNDROME DE PATAU 47,XY(XX)+13

LA MÁS AGRESIVA DE LAS TRISOMÍAS

RCIU, MICROCEFALIA, CARDIOPATÍA, HIPERTONÍA, MALFORMACIONES RENALES O 

INTESTINALES, LABIO LEPORINO, POLI O SINDACTILIA

MAL PRONÓSTICO VITAL



CROMOSOMOPATÍAS:  MOSAICISMO



CROMOSOMOPATÍAS:  TRASLOCACIONES



GENOPATÍAS 

GENES ESPECÍFICOS (ALTERACIONES MONOGÉNICAS)

Monogénico se refiere al mecanismo de herencia de enfermedades causadas por mutación o alteración en 

la secuencia de ADN de un solo gen. Se estima que aproximadamente el 3-7% de la población presenta 

un problema genético de tipo cromosómico o enfermedad monogénica.

Las enfermedades monogénicas se transmiten según los patrones hereditarios mendelianos:

1.- Enfermedad autosómica recesiva (AR)

2.- Enfermedad autosómica dominante (AD)

3.- Enfermedad ligada al cromosoma X

Se conocen cerca de 8.000 enfermedades hereditarias monogénicas, que afectarían al 7% de la población 

según la OMS. Aun así, son menos que las enfermedades poligénicas. Algunos ejemplos de 

enfermedades monogénicas son: Fibrosis quística (cromosoma 7, AR), Fenilcetonuria (cromosoma 12, 

AR), Neurofibromatosis tipo I (cromosoma 17, AD), Distrofia muscular de Duchenne (cromosoma X), 

Síndrome X Frágil (cromosoma X)

El 80% de las Enfermedades Raras (OMS: incidencia menor a 1:2.000) son de origen genético.



GENOPATÍAS  POR DELECIÓN-DUPLICACIÓN

GENES ESPECÍFICOS: FISH-MLPA- MICRO

ARRAY (CARIOTIPO MOLECULAR)

NORMAL SDG

SÍNDROME DI GEORGE c.22



GENOPATÍAS POR DELECIÓN-DUPLICACIÓN

GENES ESPECÍFICOS: FISH-MLPA-MICROARRAY (CARIOTIPO MOLECULAR)

NORMAL SW

SÍNDROME DE WILLIAMS c.7 (genes contíguos)



ALTERACIONES GENÉTICAS POR MUTACIONES DENTRO DE UN GEN ESPECÍFICO 

NGS (PANELES GENÉTICOS)

PANEL EPILEPSIA

(200 GENES)



ALTERACIONES GENÉTICAS POR MUTACIONES DENTRO DE UN GEN ESPECÍFICO 

NGS (PANELES GENÉTICOS)

PANEL DISTONÍAS (34 GENES)



ALTERACIONES GENÉTICAS POR MUTACIONES DENTRO DE UN GEN ESPECÍFICO 

SECUENCIACIÓN COMPLETA DE UN GEN

ALTERACIONES GENÉTICAS POR MUTACIONES DENTRO DE UN GEN ESPECÍFICO 

SECUENCIACIÓN COMPLETA DE UN GEN



ALTERACIONES GENÉTICAS POR MUTACIONES DENTRO DE UN GEN ESPECÍFICO 

SECUENCIACIÓN COMPLETA DE UN GEN



GENOPATÍAS POR

IMPRONTA GENÉTICA:

DETECCIÓN POR TEST

DE METILACIÓN





ALTERACIONES GENÉTICAS ESTUDIO POR CARIOTIPO MOLECULAR

MICRODELECIONES-MICRODUPLICACIONES



ALTERACIONES GENÉTICAS ESTUDIO POR SECUENCIACIÓN COMPLETA DEL EXOMA



ALTERACIONES GENÉTICAS ESTUDIO POR SECUENCIACIÓN COMPLETA DEL EXOMAALTERACIONES GENÉTICAS ESTUDIO POR SECUENCIACIÓN COMPLETA DEL EXOMA



ALTERACIONES GENÉTICAS  ENFOQUE DIAGNÓSTICO

SOSPECHA FRENTE A DISMORFIAS

TALLA ALTA

TALLA BAJA

ALTERACIONES ESQUELÉTICAS

RETARDO MENTAL

RCIU

DESNUTRICIÓN

AUTISMO

DAÑO NEUROLÓGICO

ETC…

CENTRARSE EN HISTORIA FAMILIAR-GENOGRAMA

HISTORIA CLÍNICA

EXAMEN FÍSICO

ESTATURA-PESO-RELACIONES CORPORALES

DERMATOGLIFOS



Manifestaciones clínicas MARFAN

Talla alta 

Extremidades largas 

Aracnodactilia 

Cardiopatías-aneurismas 

Poca grasa corporal

Hipotonía muscular 

Laxitud articular 

Escoliosis, xifosis 



DEFECTOS CONGÉNITOS (DISMORFIAS)

MAYORES: REPERCUSIÓN MÉDICA, QUIRÚRGICA O COSMÉTICA IMPORTANTE

MENORES: SIN DICHA TRASCENDENCIA Y AFECTAN A MENOS DEL 4% DE LA POBLACIÓN

VARIANTES DE LA NORMALIDAD: SIN TENER TRASCENDENCIA AFECTAN A UN NÚMERO

MAYOR DE INDIVIDUOS







BASES DE DATOS DISMORFOLÓGICAS

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man):  https://www.omim.org

Gene Clinics: www.geneclinics.org

Gene Reviews: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116/

NORD (National Organization of Rare Disordes): www.rarediseases.org

http://www.geneclinics.org/
http://www.medichi.cl/GENETICA/mod 01 - Genetica/www.rarediseases.org


Objetivos clase Neurogenética:

-Conocer la importancia de las patologías de tipo genético en pacientes con cuadros

de presentación neurológica en niños y adolescentes

-Conocer los diferentes tipos de herencia Mendeliana y no Mendeliana

-Conocer los diferentes tipos de herramientas diagnósticas en genética

-Conocer las principales patologías cromosómicas numéricas

-Ser capaz de entender y realizar un genograma

-Ser capaz de conocer e identificar dismorfias menores y mayores

-Ser capaz de organizar un plan básico de enfrentamiento clínico frente a un paciente

portador de dismorfias

-Ser capaz de acceder a bases de datos virtuales para revisar los cuadros clínicos de

pacientes con genopatías ya caracterizadas

-Ser capaz de dar un apoyo médico integral a pacientes portadores de genopatías ya

caracterizadas




