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1. Anomalia cromosomica
2. Citogenética

3. Principales enfermedades cromosdomicas NO
numeéricas.

4. Diagnodstico prenatal.

5. Ejemplos de casos clinicos de diagnostico prenatal.
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1. Anomalia cromosdmica
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e La informacion para la
construccion y mantenimiento
de un Individuo se codifica en
el DNA.
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Las anomalias cromosdmicas son cambios de >6-
10 Mb, visibles al microscopio

del(2)(q37-.3)
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2. Citogenética
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Las tecnicas moleculares SOLO
detectan ganancias y pérdidas de
material genético:

e Translocaciones/Inversiones:
Cariotipo (FISH)

*Deleciones/Duplicaciones:
Array CGH
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Las tecnicas moleculares SOLO
detectan ganancias y pérdidas de
material genético:

e Esterilidad/Infertilidad:
Cariotipo (FISH)

Discapacidad
Intelectual/malformaciones/ TEA:
Array CGH
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gq13.1
q13.3
qi4.12
qi4.2
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q22.2

gq31.1
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Chr 13
Chromosome View
CGH Pane

QF-PCR y array

CGH:
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Madre t(5;13)(g31.1;q14.1)



| Informacion, posicional

| #]
< 5 :
: TR
$5 3 @ 1> 2w i W
5 7 8 9 10 11 12
cui-| 8 #¢ LI B 1
13 14 15 16 17 18
&
85 e _@'s 8L _ % ]
19 20 21 22 X Y
vC3084 loo1 | | [A] a7xv,+18
A [33.4x1105 |cin:1

l:'I-\.lf,a;'d 'Hebron
Hospital
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con cromosoma

marcador
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Estudio cromosomico normal en un nifno polimalformado. El
estudio es repetido en otro hospital con el mismo resultado.
Finalmente el nino es exitus.
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Estudio cromosémico normal en un nifilo polimalformado.
Afos después se hace el cariotipo en los padres
46,XX,t(2;4)(924;p15.3)
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Estudio cromosémico normal en un nifilo polimalformado.
Afos después se hace el cariotipo en los padres
46,XX,t(2;4)(924;p15.3)
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3. Principales enfermedades cromosdomicas NO
numeéricas.
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o Anomalias numéricas (cambios de cromosomas
completos)

L

o8

o Anomalias estructurales (cambios de parte de un

cromosoma)
= Desequilibradas
n 1
- oS-

§ Equilibrada: .
1 22
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Delecion 4p sindrome de Wolf-Hirschhorn:

e Rasgos craneofaciales tipicos
(microcefalia y apariencia de
"‘casco de guerrero griego":
puente nasal amplio continuo
hasta la frente)

 Retraso de crecimiento
pre/postnatal, discapacidad
Intelectual severa

e Convulsiones

* Hipotonia
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Delecion 5p sindrome de Cri du chat:

e Grito monocromatico agudo
(grito o maullido del gato)

e Microcefalia

* Raiz nasal amplia

e Epicanto
* Micrognatia asi como
discapacidad Intelectual

Importante
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Sindrome de Pallister Killian
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http://web.mclink.it/MC6746/Keanu.htm
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Cariotipo | Paciente varon de
} 6 anos con retraso
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*31% SSMC (2% minutes y 3% anillos)

*30% derivan del cromosoma 15 — ? |

*11% son 1(12p) (s. Pallister—KillianI)

=10% son der(22)

«7% son Inv dup(22) (s. cat-eye) ‘ “ (
=6% son 1(18p) ‘

*3% neocentrom o 3
1% multiples sSSMC 'Ry
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o Anomalias estructurales (cambios de parte de un cromosoma)
* Inversiones (giro 180° de una region cromosomica)

— Pericéntricas - incluyen el centromero (0.12-0.7% poblacion)

. -
Dol

-

— Paracéntricas - NO incluyen el centréomero (0.1-0.5%
poblacion)
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Madre con A | g dl Feto con
inversion 1 . » duphcacmn Dy
pericéntri D .y 2 ﬂ D delecion A
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Estudio cromosomico: Dr. Ricard Lopez (Lleida)
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Translocaciones Robertsonianas
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Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling: Third Edition
By RJ McKinlay Gardner, Grant R Sutherland
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cromosomas acrocentricos
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Insertion

Padre @

Insertion

Cytogenet Genome Res. 2014;144(4):290-3.
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Normal Insertion Meiotic pairing Duplication Deletion

and
recombination

Cytogenet Genome Res. 2014;144(4):290-3.
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Insertion Deletion

Cytogenet Genome Res. 2014;144(4):290-3.
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Amniocentesis a les 19 semanas de gestacion.

Citogenética= 46,XX[20]

FISH sindrome Cri du Chat= normal
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VC: aCGH: del(5)(pl15.2)
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VC: aCGH: del(5)(pl15.2)
Citogenética: 46,XX,del(5)(p15.2)[6]/46,XX[26]
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VC: aCGH: del(5)(pl15.2)

Citogenética: 46,XX,del(5)(p15.2)[6]/46,XX[26]
LA: FISH: NORMAL

Citogenética: 46,XX[20]
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