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GENETIC
A

• Una característica que un ser 
viviente puede transmitir a su 
progenie es una característica 
hereditaria.

• La transmisión de las 
características de padres a hijos es 
la herencia.

• La rama de la biología que estudia 
la herencia es la genética

GENETICA
HUMANA

• MEDICA
• FARMACOGENETICA
• FORENSE

GENETICA 
MEDICA

• Rama de la medicina que se 
ocupa del diagnostico, 
tratamiento y prevención de 
las enfermedades genéticas

Hoy en día, 
la genética 

es una de las 
áreas más 

activas de la 
investigación 

científica





Desconocida

CAUSAS DE ALTERACIONES GENÉTICAS

Multifactoriales

Factores genéticos 
predisponentes y 
factores ambientales 
desencadenantes AmbGenes

25%

Monogénicas
Alteraciones en un 
único gen

Cromosómicas
Alteraciones en el 
número o estructura   
de los cromosomas

7%

10%

8%
50 %

Teratógenos
Agentes 
ambientales 
que alteran la 
organogénesi
s



• Chromosomal Disorders
• Genic Syndromes
• Congenital Malformations

Types of Genetic Diseases







GEN UNIDAD DE INFORMACIÓN GENÉTICA

GENOMA

CONSTITUCIÓN GENÉTICA DE 
UN INDIVIDUO

Secuencia de nucleótidos con
información para una característica
o función biológica determinada



GEN

CROMOSOMA

UNIDAD DE 
ORGANIZACIÓN

UNIDAD DE 
INFORMACIÓN

CITOGENÉTICA

BIOLOGÍA
MOLECULAR



• ALELOS   →   Formas alternativas que adopta un gen.
• MUTACION → Cambio permanente en la secuencia de ADN. 
• GENOTIPO → Grupo de alelos que conforman la constitución genética de un 

individuo.
• FENOTIPO → expresión observable de un genotipo como un rasgo 

morfológico, clínico, bioquímico o molecular.























Alteraciones cromosómicas

- Numericas - Estructurales
Aneuploidias Translocaciones
Poliploidias Deleciones

Duplicaciones
Inversiones
Isocromosomas

- Otros: mosaicos















Ejemplos de cariotipos

46,XX 46,XY,t(5;10)
46,XY 46,XY,t(5;10)(p13;q25)
47,XX,+21 46,XY,del(5)(p25)
47,XY,+18 46,X,i(Xq)
45,X 46,XX,dup(2)(p13p22)
47,XXY              46,XX/45,X/47,XXX
47,XXX





Indicaciones de estudio 
cromosómico

• Recién nacido con fenotipo patológico
• Recién nacido polimalformado
• Recién nacido con genitales ambiguos
• Recién nacidas con edema pretibial



• Microcefalia

• Retardo madurativo/mental

• Criptorquidia

• Prolapso válvula mitral

• Pubertad precoz

• Pubertad tardía



• Amenorrea primaria

• Ginecomastia

• Esterilidad

• Infertilidad

• Diagnóstico prenatal

• Marcadores citogenéticos del carcinogénesis y 
mutagénesis



PATOLOGÍA GÉNICA

• Mutación en un gen 
único

• Patrón de herencia 
definido

• Individuos sanos 
portadores

• DIAGNÓSTICO 
BIOQUÍMICO Y/O 
MOLECULAR









MUTACIÓN

TODO CAMBIO PERMANENTE EN LA 
SECUENCIA DE BASES DEL ADN



























ADN  mitocondrial
• Neuropatía óptica de Leber

• Diabetes y sordera

• Miopatia y cardiomiopatia

• Distonia









• Mutaciones en 
múltiples genes 
(predisponentes)

• Interacción con 
agentes ambientales 
(desencadenantes)

• DIAGNOSTICO 
BIOQUIMICO y/o 
MOLECULAR y/o 
CLINICO

• MALFORMACIONES 
CONGENITAS  AISLADAS

Fisura labio palatina
Defectos del tubo neural
Luxación congenita de cadera

• ENFERMEDADES COMUNES DEL 
ADULTO

Enfermedad cardiovascular
Cancer
Asma
Diabetes mellitus
Hipertension arterial 
Esquizofrenia

• CARACTERISTICAS COMUNES

Talla
Inteligencia
Color de piel

PATOLOGIA MULTIFACTORIAL



TODA  ANOMALÍA PRESENTE AL NACIMIENTO

§Morfológicas (malformaciones, deformaciones)
§Funcionales (hipoacusia, ceguera, metabolopatías)

§Detectables al nacimiento (polidactilia, fisuras orales) 
§No detectables al nacimiento (retardo mental, 
hipoacusia)

§Aislados 
§Múltiples (síndromes, asociaciones, secuencias 
malformativas)

§Esporádica 
§Hereditaria  

DEFECTO CONGÉNITO









Asesoramiento genético

• Es el proceso de comunicación que trata 
sobre el riesgo de ocurrencia o recurrencia 
de una alteración genética en una familia 



Qué es un Gen?
A. Unidad de 

información genética
B. Constitución genética 

de un individuo
C. Unidad de 

organización genética
D. Todas
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Qué es una Mutación?
A. Cambio permanente 

en la secuencia de 
ADN

B. Cambio transitorio en 
la estructura de ADN

C. Cambio constitutivo 
en el comportamiento 
cromosómico

D. Todas 
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