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ENFOQUE GENERAL 

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) 











APROXIMACIÓN AL LABORATORIO 
ALTERACIÓN POR ANALIZAR 

Gen 

mRNA 

Proteína 

TIPO DE MUESTRA 

• 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 



+
IDEOGRAMA 



+
CARIOTIPO 

n  Constitución	cromosómica	o	
complemento	cromosómico	
de	un	individuo.	

n  Se	realiza	sobre	cromosomas	
en	el	estado	de	prometafase	o	
metafase	

n  Anomalías	numéricas	y	
estructurales	de	los	
cromosomas.	



+
CARIOTIPO SANGRE PERIFÉRICA 

PREPARACIÓN 

Muestra de Sangre 
Tubo Heparina 5 cc 
LEUCOCITOS 

Medio de Cultivo 
Fitohemaglutinina 
(Estimula Mitosis) 

72 horas 

Colchicina 
(Inhibidor de la  
formación del huso) 
Detener el cmto en 
metafase 

Centrifugación 

Solución Hipotónica 
Extensión 
Fijación 

Portaobjetos 
Bandeo 

Foto 
Organización 



+
TOMA DE MUESTRA 

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

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



+
CARIOTIPO AMNIOCITOS 
PREPARACIÓN 

10-20 ml de  
Líquido Amniótico 

Medio de Cultivo SFB 
Fitohemaglutinina 
(Estimula Mitosis) 

10-14 días 

Colchicina 
(Inhibidor de la  
formación del huso) 
Detener el cmto en 
metafase 

Solución Hipotónica 
Extensión 
Fijación 

Portaobjetos 
Bandeo 

Foto 
Organización 

Centrifugación 

Precipitado Celular 



+
CARIOTIPO VELLOSIDADES 
CORIÓNICAS PREPARACIÓN 

Jeringa de 20 mL 
que contenga 5 mL 
de medio nutritivo 
con heparina 

72-96 horas 

Portaobjetos 
Bandeo 

Foto 
Organización 

Mitosis 
Citotrofoblasto 

Visualización Directa 

3 semanas 
Cultivo 
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+
CARIOTIPO: 46, XY Masculino 



+
CARIOTIPO: 46, XX Femenino 



+





+
47, XX + 21 



+
IDENTIFICACIÓN CROMOSOMICA: 
BANDEO CROMOSÓMICO 

n BANDEO DE ALTA RESOLUCIÓN (RT) 
n En los primeros estadíos de la mitosis (profase-

prometafase), se obtienen mas de 800 bandas. 
n Metrotexate (antagonista del ácido fólico) 
n Acido Fólico para inducción de la mitosis 
n Colchicina 

n  Codigo CUPS 908407 
n INCLUIDO EN EL POS RESOLUCION 6408 DE 

2016 



+
CARIOTIPO:	
INDICACIONES	

n  Prenatal: 

n  Edad Mayor de 35 años 

n  Marcador en Sangre Materna Alterado 

n  Sospecha ecográfica de cromosomopatía 



+
CARIOTIPO: 
INDICACIONES 

n  Neonatal 
n  Anomalías mayores aisladas 

n  Presencia de tres o más anomalías menores 

n  Recién Nacido con genitales ambiguos 

n  Óbito fetal sin causa aparente 



+
CARIOTIPO: 
INDICACIONES 
n  Infancia 

 

n  Discapacidad Intelectual 

n  Anomalías menores 

n  Anomalías mayores 

n  Talla Baja 

n  Adolescencia 

n  Ginecomastia 

n  Falta de desarrollo 
puberal 

n  Amenorrea Primaria o 
Secundaria 

n  Discapacidad Intelectual 

n  Anomalías menores 

n  Talla Baja 



+
CARIOTIPO: 
INDICACIONES 

n  Adulto 

n  Padre del niño con anomalías cromosómicas estructurales 

n  Aborto Recurrente 

n  Infertilidad Inexplicable 

 

n  Anomalías Menores/Discapacidad Intelectual 

n  Asesoría Preconcepcional 



+
CARIOTIPO: 
INDICACIONES 

n  Otras Indicaciones 

n  Estudio de las Leucemias 
n  Cromosoma Filadelfia 

n  Estudio Cáncer 

n  Estudio Restos Ovulares 



+ 	
NUEVAS TÉCNICAS DE ANÁLISIS 
CROMOSÓMICO: CITOGENÉTICA MOLECULAR 

n  FISH (Fluorescent In situ Hybridization) 

n  Detección de secuencias específicas de DNA mediante 
sondas marcadas con fluorescencia. 

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

n  Detección de anomalías numéricas de forma rápida 
n  Se debe conocer lo que se está buscando 



+ 



+
TIPOS DE SONDAS (PROBES) 

n Específicas del Locus 

n Centroméricas 

n Todo el Cromosoma 



+
FISH 

n  Se utiliza una sonda que 
hibrida con el 
centrómero y otra para 
la secuencia objetivo 
previamente diseñada. 



+ 



+



+ CARIOTIPO ESPECTRAL: PINTURA 
CROMOSÓMICA 

(SKY) 

n Visualización de los 
cromosomas en un solo 
tiempo por medio de 
diferentes colores de 
fluorescencia. 

n  Leucemias 

n Traslocaciones 



+
M-FISH (Mulitcolor) 



+ DIAGNÓSTICO GENÉTICO PREIMPLANTATORIO 
(PGD) 

n 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 



Rojo: Cromosoma 21 
Verde: Cromosoma 13 

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



+ DIAGNÓSTICO GENÉTICO PREIMPLANTATORIO 
(PGD) 

n  INDICACIONES 
n  Parejas con antecedentes de enfermedad genética en la familia, 

portadores Ej. Fibrosis Quística. 
n  Mujeres mayores de 35 años 
n  Pérdidas recurrentes que se sospechen son por anomalías 

cromosómicas 
n  Parejas con traslocaciones cromosómicas conocidas 
n  Parejas con fallo repetido de la FIV 
n  Hombres con infertilidad requiriendo ICSI (Inyección de 

espermatozoides intracitoplasmática) 



+
DIAGNOSTICO GENÉTICO 

PREIMPLANTATORIO 
PGD 

n DETECCIÓN  
n Enfermedades ligadas al sexo 
n Defectos Monogénicos 
n Cromosomopatías 

n  Trisomías 
n Monosomías 



+ HIBRIDACIÓN GENÓMICA COMPARATIVA (CGH)-
ANÁLISIS DE MICROARREGLOSS CROMOSÓMICOS 

n  Análisis de los cambios en el número de copias (pérdida-ganancia) 
del contenido del DNA un sujeto específico  

n  DNA sujeto marcado y DNA normal marcado  

n  Hibridan con la muestra de tejido del individuo 

n  Traslocaciones no balanceadas, deleciones, duplicaciones 

n  Ideal para casos en donde no se encuentra la etiología con los 
paraclinicos convencionales 



+







+
GENÉTICA	MOLECULAR	



+
PRUEBAS MOLECULARES 

n Condiciones Patológicas Adquiridas 
n  Microorganismo exógeno se incorpora al organismo y causa 

enfermedad. (Virus, hongos y bacterias. 

n Detección de alteraciones en la expresión de genes 
específicos. 
n  mRNA 

n Detección de alteraciones estructurales de un gen 

n Polimorfismos Genéticos 

n Huella Dactilar Genética 



+
PRUEBAS MOLECULARES 

n EJEMPLO DISTROFIA MUSCULAR DE 
DUCHENNE 

n  DIAGNÓSTICO MOLECULAR DE ENFERMEDADES CUPS # 
908412 

n  INCLUIDO EN EL POS RESOLUCION 6408 DE 2016 



+
PRUEBAS MOLECULARES 

n MLPA: (Amplificación de sondas dependiente de 
ligandos múltiples) 
n Técnica de biología moclecular que basado en el 

principio de PCR Multiple, puede detectar 
mutaciones puntuales, duplicaciones en mas de 50  
secuencias al tiempo- 

n De gran utilidad en Test de Metilación y Panel de 
Genes relacionados con Cancer. 



+
STR (SHORT TANDEM REPEAT) 

n Repeticiones cortas en tandem 

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

n 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 



+
Será el padre?????? 

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 



+
DNA MITOCONDRIAL 

n GENERALIDADES 
n DNA mitocondrial 

n  Circular 
n  Dos cadenas  

n  Liviana (L) 
n  Pesada (H) 

n  Región Hipervariable 
n  NO HAY INTRONES 

n  Todo es codificante 

ü Mitocondrias: Unidad de 
Energía. 



+
DNA MITOCONDRIAL 

ü UTIL EN GENÉTICA 
FORENSE 

ü  DNA ANCESTRAL 

ü  ESCENA DEL CRIMEN 

ü  PELO 
ü  HUESO 
ü  DIENTES 
ü  MUESTRAS MUY PEQUEÑAS 

DE SANGRE 

ü  PATOLOGÍA MITOCONDRIAL 

ü  MUTACIONES FRECUENTES 

ü  CADENA RESPIRATORIA 

ü  GENES NUCLEARES Y 
MITOCONDRIALES 


