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Mecanismos Genéticos Tradicionales
(Herencia Mendeliana)

e Autosomico Dominante

e Autosomico Recesivo

 Herencia ligada al cromosoma X

(recesiva o dominante)




Mecanismos Genéticos No Tradicionales
(Herencia Post-Mendeliana)

Repeticion de tripletes inestables
Microdelecciones

Imprinting genomico

Disomia uniparental

Regulacion molecular epigenética
Herencia Digénica

Heterogeneidad alélica




Enfermedades Autosomicas Dominantes

NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1

Riesgo de transmision
50% en los afectos

Variabilidad fenotipica
y de expresividad

Variabilidad en la
penetrancia

Alto indice de aparicion
“de novo”




Enfermedades Autosomicas Dominantes

Enfermedades Génicas

Riesgo de transmision
50% en los afectos
independiente del sexo

Poca variabilidad
fenotipica y de
expresividad

Penetrancia completa

Alto indice de aparicion
“de novo”.

ACONDROPLASIA




Enfermedades Autosomicas Recesivas

Fibrosis quistica
Enfermedades metabodlicas
Albinismo oculocutaneo
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Enfermedades ligadas al cromosoma X

Sindrome de
Fragilidad del cromosoma X




Enfermedades ligadas al cromosoma X

Sindrome de
SIMPSON GOLABI BEHMEL




Enfermedades ligadas al cromosoma X

XY

Sindrome de ;
INSENSIBILIDAD A LOS ANDROGENOS
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Sindrome de INSENSIBILIDAD A LOS
ANDROGENOS

Formas Clinicas

Completa Normal femenino
Casi normal (testes palpables)

Parcial Genitales ambiguos
uretra falica, hipospadias
peneanoescrotal, testes
abdominales

Normal masculino

Casi normal (testes pequenos,
escroto hipoplasico, pene
pequeno)




Sindrome de INSENSIBILIDAD A
LOS ANDROGENOS

UNTRANSFORMED
(low-affinity)

TRANSFORMED

STEROID RESPON
ELEMENT




Sindrome de INSENSIBILIDAD A
LOS ANDROGENOS




Enfermedades ligadas al cromosoma X
Sindrome de INSENSIBILIDAD A LOS ANDROGENOS

“Su nina es una hembra XY’

“En la hernia inguinal de la nina, hemos
encontrado testiculos, le hemos operado, ya
veremos de que se trata”

“No se preocupe, es una hembra (ecografia)”

“Es una mujer, a lo sumo sera portadora”
(ginecologos, pediatras, medicos de familia)




Informacion a los padres del paciente
con patologia genética

 Topicos a tener en cuenta
—Lugar fisico donde se da la informacion
— Actitud del médico informante

— Contenido de la informacion inicial




Informacion a los padres del paciente
con patologia genética

 Topicos a tener en cuenta

—Luqgar fisico donde se da la informacion

— Actitud del médico informante

— Contenido de la informacion inicial




Lugar fisico donde se da la
informacion

* El lugar donde se dara la informacion debera ser:

— Un sitio en privacidad, donde no haya otros padres.

No informe de pie.

— Deber ser un sitio confortable y recatado

— Debe en la medida de lo posible, informar a ambos

padres en simultaneo.

— Debera evitarse el sitio mismo donde se encuentra

el paciente.




Informacion a los padres del paciente
con patologia genética

* TOopicos a tener en cuenta

—Lugar fisico donde se da la informacion

— Actitud del médico informante

— Contenido de la informacion inicial




Actitud del medico informante

conocer al paciente

Evitar los téerminos:

 Evitar

viernes

sin prisas

 Deje tiempo para hablen, pregunten o

lloren




Actitud del medico informante

 Recordar que:

— El contenido de la informacion que va a

brindar a los padres es tan importante como la

forma y las circunstancias en que ésta es

dada.




Informacion a los padres del paciente
con patologia genética

* TOopicos a tener en cuenta
—Lugar fisico donde se da la informacion
— Actitud del médico informante

— Contenido de la informacion inicial




Contenido de la
informacion inicial (1)

« Evitar nombres extranos

« No ocultar informacion

 Reforzar lo positivo




Contenido de la
informacion inicial (2)

« Asesorar sobre

riesgqgos

« Explicar diagnostico,

pronostico y pasos a seguir

 Evitar informacion tecnica




Seguimiento posterior
a la informacion inicial

« Dar un informe escrito del acto médico donde conste:
— diagnostico presuntivo o confirmado

— evolucion, seguimiento futuro, e instrucciones

especiales, si las hay, a los padres

— posibilidades de diagnostico prenatal para futuras

gestaciones.




Informacion a los padres del paciente
con patologia genética

« Ante un paciente que le ofrece dudas:

— Consultar con profesionales mas experimentados
antes de emitir juicios.

— Evitar dar informacion de la que no estée seguro.
Manejarse con sentido comun, honestidad y en
forma cauta.

— No apresurarse a “diagnosticar” al paciente.




Transmision de la informacion

Sitio adecuado, sin prisas, con tiempo

Clara, en terminos de entendimiento general
Veraz, sin ocultamientos

Honesta, luego de informarse meticulosamente
Permanente, con seguimiento y actualizacion

Segura, requiere confirmacion por mas de un
meétodo

Solidaria, ofrecer ayuda de inmediato
Respetuosa, utilizando la terminologia adecuada

Ofrecer una perspectiva real, y la posibilidad de
futuros tratamientos, diagnosticos y
seguimientos




Resumen y conclusiones

Aun sin diagnostico especifico, en algunas
oportunidades se puede asesorar con un cierto
grado de exactitud

Ser prudentes a la hora del asesoramiento
genético, que requiere un entrenamiento
especial en geneética y enfermedades del
desarrollo sexual

Es prioritario intentar llegar a un diagnoéstico
en cada paciente.

*Es la mejor forma de intentar realizar un
asesoramiento genético adecuado




