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Criterios Clínicos

Bases de Datos en Genética

www.omim.org
www.genereviews.org

ETIOLOGÍA 
CROMOSOMICA

(Número, Estructura)

ETIOLOGÍA MONOGÉNICA  
NO METABÓLICA

ETIOLOGÍA 
DESCONOCIDA

ETIOLOGÍA MONOGÉNICA   
METABÓLICA

Paraclínicos

Cariotipo Convencional

Hibridación in situ con  
Fluorescencia (FISH)

Pruebas Moleculares 
específicas: detección de 
mutaciones puntuales

Pruebas Colorimétricas
Cromatografía 
Cromatografía de Gases
Ensayos Enzimáticos

Hibridación Genómica 
Comparativa con Microarreglos 
(CGH)
Secuenciación Exómica
Secuenciación Genómica



APROXIMACIÓN AL 

LABORATORIO

Gen

mRNA

Proteína

•Sangre Completa
• Leucocitos
•Suero o Plasma
•Biopsia
•Orina
• Líquido Cefalorraquídeo
•Esputo
•Heces
• Líquido Amniótico-
Vellosidades
•Semen
• Líquido Sinovial

DNA Mitocondrial



CITOGENÉTICA 
CLÍNICA



NOMENCLATURA 
NORMAL

46, XY 
(2n)

46, XX 
(2n)

Célula masculina normal
Diploide
46 cromosomas incluyendo un X y un Y

Célula femenina normal
Diploide
46 cromosomas incluyendo dos X



CARIOTIPO

Constitución cromosómica o 
complemento cromosómico 
de un individuo.

Se realiza sobre cromosomas 
en el estado de prometafase 
o metafase

Anomalías numéricas y 
estructurales de los 
cromosomas.



TOMA DE MUESTRA

Amniocentesis
Semana 12 a 14
Cariotipo 
1 % de abortos en primer trimestre

Muestra de Vellosidades 
Coriónicas
Semana 10 a 11
Cariotipo
2 % de abortos
1% bandas amnióticas





CARIOTIPO: 46, XY 



CARIOTIPO: 46, XX 



BANDEO DE ALTA RESOLUCIÓN (RT)
Código CUPS 908407

INCLUIDO EN EL POS RESOLUCION 2718 de 2024



INDICACIONES 
PRENATALES

Edad materna avanzada (≥35 años)

Resultados anormales en pruebas de 
cribado(DNA fetal en sangre materna, 
PAPPA, bHCG)

Anomalías fetales detectadas por 
ecografía

Historia familiar de anomalías 
cromosómicas



INDICACIONES EN EL 
RECIÉN NACIDO

Malformaciones congénitas mayores o múltiples

Anomalías mayores y anomalías menores

Ambigüedad genital

Muerte neonatal inexplicada



INDICACIONES EN NIÑEZ 
Y ADOLESCENCIA

Retraso en el desarrollo o diversidad funcional cognitiva

Trastornos del aprendizaje o del comportamiento

Anomalías mayores y menores

Talla baja

Pubertad precoz 

Amenorrea primaria

Ausencia de caracteres sexuales secundarios



INDICACIONES EN 
ADULTOS

Infertilidad inexplicada

Abortos espontáneos recurrentes

Historia familiar de anomalías cromosómicas

Asesoría Preconcepcional 



NUEVAS TÉCNICAS DE 
ANÁLISIS CROMOSÓMICO: 
CITOGENÉTICA MOLECULAR

FISH (Fluorescent In situ 
Hybridization)
Detección de secuencias específicas de 
DNA mediante sondas marcadas con 
fluorescencia.

Es últil para la detección de 
microdeleciones y rearreglos que no 
pueden ser visualizados mediante el 
cariotipo convencional.

Detección de anomalías numéricas de 
forma rápida

Se debe conocer lo que se está buscando







Rojo: Cromosoma 21
Verde: Cromosoma 13

Aguamarina: Cromosoma 18
Verde: Cromosoma X
Rojo: Cromosoma Y



DIAGNÓSTICO GENÉTICO 
PREIMPLANTATORIO

(PGD)

Técnica utilizada junto con la 
fertilización in vitro, para 
detectar anomalías genéticas 
(cromosómicas, mutaciones 
puntuales) en los embriones y 
escoger el mas apto para ser 
implantado.





BIOPSIA DE BLASTÓMERA



DIAGNÓSTICO GENÉTICO 
PREIMPLANTATORIO

(PGD)
INDICACIONES

Parejas con antecedentes de enfermedad genética en la 
familia, portadores Ej. Fibrosis Quística.

Mujeres mayores de 35 años

Pérdidas recurrentes que se sospechen son por anomalías 
cromosómicas

Parejas con traslocaciones cromosómicas conocidas

Parejas con fallo repetido de la FIV

Hombres con infertilidad requiriendo ICSI (Inyección de 
espermatozoides intracitoplasmática)

Antecedente de enfermedades monogénicas (AR, LXR)

Busqueda directa de cromosomopatias



HIBRIDACIÓN GENÓMICA COMPARATIVA 
(CGH)-ANÁLISIS DE MICROARREGLOSS 
CROMOSÓMICOS



SECUENCIACIÓN 
EXÓMICA



SECUENCIACIÓN 
GENÓMICA



GENÉTICA MOLECULAR



PRUEBAS 
MOLECULARES

Condiciones Patológicas Adquiridas
Microorganismo exógeno se incorpora al organismo y causa enfermedad. 
(Virus, hongos y bacterias)

Detección de alteraciones en la expresión de genes 
específicos
mRNA

Detección de alteraciones estructurales de un gen

Polimorfismos Genéticos

Huella Dactilar Genética



PRUEBAS 
MOLECULARES

EJEMPLO SINDROME DE MARFAN

DIAGNÓSTICO MOLECULAR GENES ESPECÍFICOS CUPS # 
908420
INCLUIDO EN EL POS RESOLUCION 2718 DE 2024



DNA 
MITOCONDRIAL

UTIL EN GENÉTICA 
FORENSE

DNA ANCESTRAL
ESCENA DEL CRIMEN

PELO
HUESO
DIENTES
MUESTRAS MUY PEQUEÑAS DE 
SANGRE

PATOLOGÍA MITOCONDRIAL
MUTACIONES FRECUENTES

CADENA RESPIRATORIA

GENES NUCLEARES Y 
MITOCONDRIALES



STR (SHORT TANDEM 
REPEAT)

Repeticiones cortas en tandem

Cada individuo tiene cierto 
numero de repeticiones en cada 
uno de sus alelos y estas se 
pueden medir.

Útiles en estudios forenses y de 
paternidad



El individuo A niega la 
paternidad del individuo B

DYS127
6  a 16 repeticiones 
D6S134
3 a 10 repeticiones

A

B



DYS127
6  a 16 repeticiones 

D6S134
3 a 10 repeticiones

A

B

D6S134 6/8

DSY127 5
D6S134 4/8

DYS127 9
D6S134 7/7
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