
Neonatología – Tema 2  

Genética. Clasificación de las anomalías cromosómicas. Estudio de 
los principales cuadros. Diagnóstico prenatal: indicaciones y 
metodología 



Importancia de la genética en pediatría 

E. monogenéticas 
    Hemofilia A 
    Distrofia miotónica 

E. cromosómicas        
    S. de Down 

E. infecciosas 
Varicela 
Neumonía neumocócica 

Ambiental Genética Poligénica-Multifactorial 

Combinación de factores genéticos y ambientales:  
diabetes, e. cardíacas, gravedad e. infecciosas 

Amplia proporción del total de enfermedades pediátricas 



PATRON DE HERENCIA  

Cada gen mutante exhibe uno de los 4 patrones de herencia 
mendeliana 

  Autosómica recesiva 
  Autosómica dominante  
  Recesiva ligada al cromosoma X 
  Dominante ligada al cromosoma X 

  Heterozigoto: Cuando una persona  tiene el gen mutante en un 
locus en un cromosoma pero no en el locus homólogo del otro. 

  Homocigoto: Una persona tiene el mismo gen mutante en ambos 
locus homólogos. 

  Gen recesivo: Si el gen mutante no afecta al individuo 
heterocigoto. 

  Gen dominante: Si el gen mutante afecta en el individuo 
heterocigoto. 



Prevalencia aproximada de las enfermedades genéticas 

Tipo de enfermedad genética Prevalencia por 1.000 

Autosómica dominante 

Autosómica recesiva 

Ligada a X 

Trastorno cromosómico 

Malformaciones congénitas 

3 – 9,5 

2 - 2,5 

0,5 – 2 

6 – 9 

20 - 50 



Herencia autosómica recesiva 

  La enfermedad se transmite horizontalmente 

  Proporción varones y mujeres = 1:1  

  Varones y mujeres transmiten = el gen 

  Probabilidad de transmitir la enfermedad 
   es 0,25 en cada embarazo 

Portador 

Enfermo 



Herencia autosómica recesiva 

 Las enfermedades de herencia autosómica recesiva 
muestran poca variabilidad en la expresión clínica del 
proceso. 

 Cuanto más raro es el proceso (“enfermedad”) más 
probable es la consanguinidad entre los padres. 

 La enfermedad está generalmente limitada a uno o dos 
hijos, siendo excepcional encontrar que el padre está 
afectado. 



Herencia autosómica recesiva 

 Fibrosis quística 
 Atrofia muscular espinal 
 S Wallker-Warburg 
 S. De Fryns 
 S. Meckel Gruber 



Herencia autosómica dominante 

  La enfermedad se transmite verticalmente 

  Proporción varones y mujeres = 1 : 1  

  Varones y mujeres transmiten = el gen 

   Probabilidad de transmitir la enfermedad es 0.5 



Enfermedades de herencia autosómica dominante 

 Acondroplasia 
 Esclerosis tuberosa 
 Distrofia miotónica 
 Retinoblastoma 
 Corea de Huntington 



Herencia ligada al sexo 
Recesiva 
El gen está ubicado en el cromosoma X 
Solo los varones muestran afectación clínica 
Todas las hijas de varones afectos son portadoras 
Los varones afectados no tienen hijos 



  Autosomas 
  Par 21 (Síndrome de Down) 
  Par 13 (Síndrome de Patau) 
  Par 18 (Síndrome de Edwards) 

  Sexuales. 
  XXY (Síndrome de Klinefelter) 
  XYY 
  X0 (Síndrome de Turner) 



TRISOMÍA 21 (Síndrome de Down) 

  Incidencia 1/600-800 
  Edad materno-dependiente 

o  45%  mayores de 35 años 
o  1/700 entre los 30-34 
o  1/250 entre los 35-39 años 
o  1/80   entre los 40-42 
o  1/40   > 42 años 



TRISOMÍA 21 (Síndrome de Down) 

  Cariotipos 
  Trisomía 21 (no disyunción 94%) 
  Mosaicismos (1%) 
  Translocaciones (5%) 

  T 13-15/21 
  T 21/21 
  T 21/22 



TRISOMÍA 21 (Síndrome de Down) 



TRISOMÍA 21 (Síndrome de Down) 



TRISOMÍA 21 (Síndrome de Down) 



















  Alteraciones 
autoinmunes: 
  Tiroiditis 
  Diabetes 
  Celiaquía 

Morbimortalidad - Síndrome de Down  

  Principales causas de 
mortalidad:  
  Cardiopatías 
  Infecciones 
  Leucemia 



  Autosomas 
  Par 21 (Síndrome de Down) 
  Par 13 (Síndrome de Patau) 
  Par 18 (Síndrome de Edwards) 

  Sexuales. 
  XXY (Síndrome de Klinefelter) 
  XYY 
  X0 (Síndrome de Turner) 



SÍNDROME DE KLINEFELTER. Cariotipo 



TRISOMIA XXY (SÍNDROME DE KLINEFELTER) 

  Incidencia 1/ 1.000 
  Cariotipos 

  XXY 80% 
  47 XXY/46XY 
  XXXY 

  Diagnóstico 
  Amniocentesis 
  Neurología 
  Hipogenitalismo 





SÍNDROME DE TURNER. Cariotipo 



MONOSOMÍA X0 (Síndrome de Turner) 

  Incidencia 1/ 2.500 
  Cariotipos 

  X0 60% 
  46 Xi (XQ)  20% 
  46 XX XP-  10% 
  45X0/46XX  4% 
  45X0/46Xi  4% 
  45X0/46XY  1% 







CROMOSOMOPATÍA 5P- 



CROMOSOMOPATÍA 5P- 



  Microcefalia 
  Hipotonía 
  Llanto en maullido de gato 
  Hipertelorismo 
  Cardiopatía 

Deleción del cromosoma (5p-)  
Síndrome del maullido de gato 



Síndrome de cromosoma X fragil 

• Xq, 27,3 





DIAGNÓSTICO PRENATAL 

  Constatar normalidad fetal 
  Tratamiento de algunas patologías 
  Óptimo tratamiento obstétrico del feto  
  Planificar tratamiento neonatal 
  Optar interrupción embarazo 



GESTACIONES DE RIESGO 
MALFORMACIONES 

  Madres mayores  de 35 años 
  Antecedentes de hijos con malformaciones 
  Enfermedades hereditarias familiares 
  Progenitores con anomalías cromosómicas 

balanceadas 
  Enfermedades maternas graves 



DIAGNÓSTICO PRENATAL 

  Anamnesis 
  Exploración física 
  Pruebas complementarias 

  Ecografía 
  Amnioscopia 
  Fetoscopia 
  Amniocentesis 
  Radiología 
  Determinaciones bioquímicas maternas 



DIAGNÓSTICO PRENATAL 

  Ecografía 
  Edad gestacional 
  Implantación 
  Gestaciones múltiples 
  Sexo 
  Anomalías fetales 



DIAGNÓSTICO PRENATAL 

  Ecografía 
  Cromosomopatías 
  Posición de la placenta 
  Crecimiento fetal 
  Volumen de líquido amniótico 
  Guía para toma de muestras 





AMNIOCENTESIS Y OTRAS PRUEBAS 



DIAGNÓSTICO MOLECULAR 

   El más notable adelanto del diagnóstico de las enfermedades genéticas por 
genética molecular 

  Un gen puede ser identificado por examen del DNA de la mayoría de las 
células del paciente (y en cualquier momento de la vida) 

Fuente de ADN: sangre total,  células epiteliales de la boca,  células del tracto 
urinario, esperma 

Diagnóstico prenatal : 
  Muestras de vellosidades coriónicas 
  Células obtenidas por amnicentesis 
  Células  fetales en la circulación materna 

En combinación con FIV: estudio celular embrión antes de la implantación sin 
aparente enfermedad 


