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PROLOGO 

"El ser contiene en sf mismo los elememtos rectores de· 

su constitución ffslca" LCómo y cuándo han sido puestos en

él 1 lPorqué o por quién?, se vuelve problema de teólo9os -

filósofos y médicos a los cuales,todos podemos consultar o

adhcrlrnos o no a sus postulados, segGn sean de convlnccn -

tes sus argumentos .. Desde el Inicio de las ciencias blal6gl 

cas, se han venido descubriendo más y más leyes que la'> ri

gen pero que ya están ahí independientemente de que la$ co· 

nazcamos o no. 

lPodrTa alguien afirmar que la fuerza nuclear no e~Lnba 

en el átomo, solo porque el hombre no sabfa cómo manife\tar 

la o controlarla? así suponemos se encuentran las leyes de

la genética esperando a que el hombre avance lo suficiente-

para irlas descubriendo, fijando, 

do. 

Interpretando e integra!!. 

Es muy probable que los primeros scre~ humanos h;iyan J• 

preciado aspectos de la herencia, que hoy no tomamos en cu~ 

ta porque son de observacf6n comGn¡ e\ se9uro que nunca, ni 

siquiera en los albores de la naturaleza, se dl6 el C~iO de 

que nacieran tigres como cachorros de los perros, ni lcone~ 

como hijos de las aguilas (1). 

era e ¡ ll !i il 1 (J ~I r ro c. e':. o~ he red ¡ t il r j os mo d j f 1 e ad (l •, ~~o r e l -

medio ambiente a través de mutacione~ que condicionnn la 



evolución biológica, podemos apreciar, a nuestro derredor -

una rica y extraordinaria variedad de seres vivos y dentro

de ésta un grupo que constituye las especies. 

La genética humana es conslderadu por muchos como una -

ciencia que se ocupa de coleccionar casos raros con slndro

mes morfológicos excepcionales, olvidándose de que éstn es

una rama básica de la Blologla que se ocupa del estudio de

los factores hereditarios normales y patológicos, también -

se ocupa del asesoramiento y consejo genético que se hac~ -

necesario cada día más. 

Encontramos as!, la genética de poblacioner, que nos pe! 

mlte determinar la frecuencia con que dentro de los árbolns 

genealógicos familiares y de poblaciones, se ocumulan la5 -

defectos genéticos, dándonos el índice de mutaciones. La 9~ 

nétlca cromosómica o citogenétlca en la que se estudian los 

carlotlpos o aberraciones cromosómicas. Por últ lmo la gené

tica bioquímica o estudio de los defectos enzimáticos y mo

leculares. 

lQuién no recomendarra la reconstrucci6n de un paladar, 

o un labio hendido? Sin embargo, existen síndromes que pro

vocan la~ hendiduras en las que el material cromosómico dc

tales personas se encuentra permanentemente alterado, pre -

sentando una perspectiva de vida s61o de mese• o din~ y es-



por ésto, que hacemos hincapié en que el estudiante de Odo~ 

tología se Interese en el significado genético de algún tr,!!I 

torno en particular, y además que no permanezca ajeno al 

avance de la ciencia médica en general. 

Laura Alda Hollna Rodríguez. 



BOSQUEJO HISTORICO 

El Interés del hombre y su conocimiento sobre la herencln 

aún en forma elemental, datan de la más remota antlglledad. 

Se han descubierto algunos escritos cuneiformes babll6nlcos 

de hace más de 6000 a~os. ~ue se piensa son árboles geneal6 · 

gicos de caballo. 

Entre los griegos de~tacan las ob~ervaclones de HlpócrBtes 

y Aristóteles. Es de hacer notar que el pensamiento griego man 

tuvo el concepto de influencia del medio ambiente sobre 111 

transmlsl6n hereditaria. 

A rafz de la construcción del microscopio óptico por Anton 

von Leenwenhoek, quien observó los espermatozoides humano, n -

tr;ivés de los siglos XVII y XVIII; apHece entonces, la prime

ra tcor(a de que ni el espermatozoide, ni el óvulo contenfnn -

un embrión preformado, sino una sustancia capaz de formarlo.

después de la fertilización. 

El descubrimiento del huevo humnno por Van Bear en 1828 

y los adelantos de la microscopía, corroboraron en el siglo 

XIX la teoría de la epigénesis que concuerda esencialmente con 

todos los conceptos modernos de la reproducción y lo~ mecanis

mos de tr.1nsmisión hereditaria. 
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La influencia del medio ambiente sobre los caracteres· 

hereditarios ya había sido sugerida por los filósofos 9rfn• 

gos, sin embargo no fué sino hasta el siglo XVIII, cuando· 

el clentfflco francés Jean Baptlste Lamarck (¡7l¡l¡-t829) fo[_ 

muió la teoría sobre los caracteres hereditarios que prettt':!, 

dfan ser adquiridos del medio ambiente, esta teoría tuvo 

grnn aceptación hasta hace algunos a~os, era apoyada por ~I 

9unos biólogos modernos como Lfscnko en R'i'.)sia. Slmult5neiJ·· 

mente, el estudio de los f6sll~~ había llegado a ser objr.to 

de lnvestlgací6n, proporcionando al fin una demostración 

fundamental de las teorías evolucfonlstas. 

Charles Oarwin (1859) publicó su extraordinario libro -

sobre el orígen de las especies y sus Ideas sobre la evolu

ción, resultado de veinticinco ai\os de experimentos y estu

dios. 

Gregario Hohann Mendel (1822-18811) durante los :11\os de-

1854-1856, comenzó su famosa serle nlaneada de inve~tloaclo 

nes respecto a la herencia de los híbridos ve9etales, aue -

dió a luz en el ailo de 1865 ante la sociedad naturali~ta de 

Brunn. Este trabajo ha valido al autor el titulo de" Padre 

de la Genética Moderna", y la~ concl1Jsioncs de Sil nbra han 

sido dcnominadns Lis "Leyes de la llare11cia 11 que lmpcr:.n 

h "st a nuestros dí .H • 
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Hc:Clun9 y Sutton, en 1901 planearon la primera hipóte

sis de la existencia de una relación entre un Cñrácter da

do y un cromosoma determinado, al postular la relación de

los cromosomas X con la determinación del sexo. 

Durante los años de 1902 y 1903, como resultado de sus 

observaciones microscópicas sobre ta dlvl~lón celular, 

Sutton y Boveri, dan la primera teoría cromosómlca de la 

herencia, ta probabilidad de que la asocliiclón de los cro

mosomas paternos y maternos en pares y su separación sub -

~l9uiente durante la división reductora, puede constituir

la base física de la ley mendeliana de ta herencia, mos- -

trando asf toda ta relación de los cromo~nmas con Ta seqr! 

oación y el emparejamiento independiente. 

En 1910 Moqian pudo demostrar la herenci,1 tl~ada al -

sexo de tos ojos blancos de la Drosophilia. Sl~uló a el to

la demonraclón de que los genes se hallaban contenidos en 

los cromosomas en una dlspos lción l lneal y determinada 

(teorfn cromosómica de la herencia). 

f'\or<tan y Cattelt en 1912 por otro lado, encontraron 

que los genes, aunque 1 igados dentro del cromosoma comple

to podían volverse a combinar, como rcc,ultado de un cambio 

de se~mentos cromosómicos durante la meinsis. 
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Sturtevant 1913 pudo comenzar a dibujar mapas cromosó· 

micos, que prosiguió y completó Palnter con sus observacl~ 

nes sobre los cromosomas gigantes de las glándulas saliva· 

les, en torno de 1930. 

Un adelanto significativo en In genética fué la produ.c:_ 

clón de mutaciones por Hui ler (1922-1941), se formuló con· 

ésto el concepto de gene-enzima. 

Painter en 1923 afirmó que el número correcto de cromo 

somas eran 48, 1 o cuál fué aceptado hasta 1956, en este 

mismo año, Tjio y Levans de Suecia empleando cultivos ti~~ 

lares de pulmones fetales, demostraron que el verdadero 

número de cromosomas humanos son 46. 

Sturtevant demostró en1925 la poslbilldnd de un cambio 

en el efecto fenotípico de uno o más genes, debido a un 

cambio en su posición respecto de los otro~ genes. Podía · 

ser re'>ul lado de un cruzamiento de sel to o de una al lera· 

clón estructural cromosómica, es decir una mutación de ero 

mosoma. 

El estudio de mutación fué estudiado princlpalmentc

por H. J. Huller y dló como resultado, en 1927 su d<.>mostra 

ción de la acción muta9énlca de los rayo~ X. 
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Con el modelo de la doble hélice de Watson y Crlck, se 

esclarecieron los mecanismos en que su fundaba la autodu • 

pllc<Jclón y la disposición del DllA y Id transferencia .,¡ -

citoplasm¡¡ a través del RtlA. Oe <>~le mudo, se abrieron 

perspectivas revolucionarlas al hombre riara la lnterprtJta

ción y posibles correcciones futuras del código genétlto. 

Lejeune, G.1utier y Turpln en 1959 descubren por prime· 

ra vez una en fermednd en el hombre como oroducto de un11 

aberración cromosomlca: el mon(lol lsmo en el cuál, existeri• 

117 cromosómas, trisomía que recibe el nombre de Síndrome· 

de Down. 

Edwards en 1960 descubre otra enferm11dad en el hombre· 

también como producto de una aberración cromosómica: est' 

triplicado el cromosoma 18, sfndrome que recibe el nombre· 

de Slndrome de Edwards. 

A lil 9enétlca, la más joven de las ciencias, le haba!. 

tado poco más de medio siglo para producir una vcrdadcra-

revolucl6n en el reino de la Biología. Se han deslfrado, 

no solo mecanismos de herencia, sino el mensaje genético· 

y 1 a natura 1 e la y 1 a f un e i ón de 1 gen e • 

Es po~lble que ésto haga que el hombre viva mi• mcj or 

pero introducird ciertamente dimensiones blol6gica• y Mcdl· 
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cas totalmente nuevas, ambas tendrán que volver a estudiar· 

totalmente sus fundamentos, medio y fines, según los cuales 

viven y actúan ahora. 



C A P 1 T U l O 



lttTROOUCCION A LA GENETICA 

TEHA 1 EL COMPLEJO CELULAR 

"La célula es la unidad principal de todo lo viviente, 

vida organizada capaz de existir Independientemente del me• 

dio, substituyendo su propia sustancia a medida que re~ul·

te necesario, gracias a la síntesis de componentes nuevos -

partiendo de los elementos nutritivos absorbidos del medio 

amb lente". 

HEHBRAHA CELULAR 

Parte viva funcional de la célula a través de la cu011-

entran elementos nutrlt~vos y salen productos de deshecho -

o cxcrec Iones. 

EL CITOPLASHA 

El citoplasma puede observarse muy grande, como en el

C.JSO del óvulo, o puede ser muy peque/lo casi impcrceptlblc

en los linfocitos. Como quiera que ~ea, el contenido y el -

tama~o del citoplasma es constante en el mismo tipo ti• célu 

la, pudllndo~c reconccer en él pcque~os cuerpos o z"n"~ di-



2 

fe rentes del citoplasma en conjunto, a los cuales corres 

ponde ulguna función especial; que son retículo endoplá'sml

co, aparato de Golgl, llsosomas y mltocondrias. 

Las actividades que ocurren en el citoplasma son algo -

similares a las que ocurren en una lfnca de fabricación, 

diversos Individuos a lo largo de la línea de fabricación -

efectúan actividades que: son necesarias para lograr un ¡iro

ducto completo al término de la cadena. 

HITOCOllORIAS ENERCIA DE LA CELULA 

En su Interior ! levan a cabo numerosos procesos donde -

"queman" los alimentos absorbidos por la célula y de9rad11 -

dos por el protoplasma, ésto es con el fin de obtener ener

gía almacenada en los nutrientes. Esta ener9ía la conocemos 

con el nombre de adenosin-trlfosfato (ATP). 

RETlCULO (llOOPLASHlCO 

Formado por membranas en forma de capn5 concéntricas de pa· 

sajes tubuliformes que se abren hacia la superficie de la -

membrana celular y hacia el Interior del espacio entre las

dos membranas de la envoltura nuclear (2). 

Conocemo~ dos formas de ret !culo endoplásmlco; grllnul ar 

y aqranular. Las membran.lS del retículo granuloso t!¡1\co se 

ven con grandes aumentos Incrustado~ de partículas don~as -
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éstos son los rlbosomas. 

El retículo endoplásmlco tiene como función·, ser el 

centro activo que da forma al mensaje genético. 

LOS RIBOSOHAS 

Compuesto en el 60% de RHA y 'º'de proteinas por peso· 

(3), la función más Importante de los ribosomas l lbrcr. es • 

servir como lugares de síntesis de las proteínas necesarias 

para conservar la constitución enzimática. 

APARATO DE GOLCI 

Este otro componente cltoplasmátlco ~~ observa en casi· 

todas las células, menos en espermatozoide maduro y erltro

cl tos (1). Consta de una red irregular do conductos revestí 

dos de membranas. !lo se ha d•llucidado por completo su fun · 

clón en la actividad celular. Algunos citólogos creen que -

el complejo de Golgi sirve de almacén t6npora1 para ~ustan -

clas producidas en el retículo cndoplásmlco. 

l I SOSO HAS 

La acción de los llsosomas durante la vida, se dt<Hri • 

be diciendo que actúan como aparato digestivo de IJ célula. 

las enz lmas con ten 1 das en los 11 ~oscmns hl drol i z;111 ,, muchas 



sustancl¡¡s, dependiendo del tipo de sustancias a hidro! i 

zar los llsosomas c·ontlenen, nucleasas, proteasas1 glucosld! 

sas, etc. 

LOS CEtlTRIOLOS 

Son cuerpos cll índrlcos formados por estructuras muy 

finas. Son 27 agrupados en 9 "tríos". [I papo! del centrío· 

lo es de suma importancia durante la dlvls16n celular, puel 

to que va a ser precisamente él quien se encargue de dirigir 

y llevar la reproducción celular, llamada mitosis. 

NUCLEO CEREBRO DE LA CELULA 

El núcleo es posiblemente la estructura más faclnante -

del complejo celular. 

Todos los registros genéticos se hallan d:ntro del nú • 

cleo. El núcleo de las células humana~ posee alrededor de· 

40 000 genes que van a codificar otras tantas sustancias. -

En realidad, lo que ha significado un liecho crucial 

para la evolución ha sido que la información genético la 

posee dup 11 cada. 

La información genética, como Informaremos mas adr.lan· 

te, con det.íl11e, se encuentra dlspue~líl en lar~as tiras de

,1cldo desoxirribonuclélco (ONA), junto también conti,,11c 

ác 1 do r ibonuclé J co ( RllA) y gran cant 1 clod de otríls proteínas, 

de las cu.íle~ .• es la histona, la prlnc.lpal. El resto •,r,n pr~ 
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tofnas conocidas como no-hlstonas. Al parecer ambas, regu·· 

lan la función genética, es decir, ponen a trabajar alguno~ 

genes mientras reprimen otros. 

Todas las sustancias antes mencionadas, componen el 

grueso de la llamada cromatina. 

TEHA 2 PROPIEDADES Y NATURALEZA DE LOS GENES 

Los 40 000 genes, aproximadamente, de la especie numa • 

na, son moléculas de nucleato de proteínas, y desoxlrrlbo· 

nucleatos dentro de la mofecula de OtlA (~). 

Las propiedades fundamentales de los genes podrían res~ 

mirse en tres puntos: 

1.- Capacidad de dirigir la formación de Clnzfmas y otras 

proteínas. 

2.- Capacidad de dirigir la formación de una réplica 

exacta de sf mismos. 

3.· C,1pacldad de mutnr: sufrir ílltcraciones sin perder· 

la capacidad de reproducirse. 

Basándonos en lo anterior, expllc¡¡rcmos la réplica del· 

DNA y la síntesis de proteínas. 
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REPLICA DEL DNA 

Las dos bandas de la .molécula de DIJA, unidas por puen -

tes de hidrógeno y dispuestas en forma helicoidal, se sepa· 

rana partir de sitios precisos y alternos del cromosom~. -

Asf un lote de genes parece emprender su dupl lcado un poco 

m5s adelantado que otro, para dar lugar a cada una de ellas, 

comportlndose como un molde, ordenando su secuencia cxacto

las bases nucleot!dlcas necesarias para formar una bandñ 

complementarla, verdadera réplica de la que se le separ6. 

Esta situación, la podemos entender mejor si recorda 

mas la composición de los ácidos nucléicos, que contienen -

en su interior tres sustancias bioqufmlcas fundamentales: -

las bases púrlcas o plrlm!dlcas, la desoxirribosa, o la rl

bosa y el ácido fosfórico. 

Exhtcn tres tipos de RNA que Intervienen en la sínte -

sis de la proteína RNA mensajero, RNA de transferencia y 

RNA de los rlbosom.is o rlbosomal, a los cuales corresponde

una funci6n especifica conocida. 

SINTESIS DE PROTEIHAS Y EL CODIGO GENETICO 

Los 9cnes, dispuestos en una ITnca ~ecuencial d<'ntro 

del crornosorn.i, son los determinantes de la herenci;,, ya que 
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encierran la Información necesaria para ta perpetuación 

de 1 a es pe e 1 e . 

El postulado de Garrod acerca del gene como precursor -

de la enzima, que se enuncla"gene·enzlma", ha debido modlfl 

carsc en virtud de haberse demostrado que en la slnte~ls • 

de una enzima intervienen dos o más genes ubicados lnclusl· 

v~ en cromosomas distinto~. Así parece mas lógico enunciar

lo "gene·pol 1 pépt Ido. 

La transc:rlpc:l6n de 111 Información contenida en el ge· 

ne se realiza mediante la molécula de RHA, que se halln for 

mada por un solo cordón que es muy semejante a uno de lo~ • 

dos que contiene el DHA. 

La transcripción depende del RNA·po1 imerasa, molécula -

compl !cada una parte de la cual, reconoce el triple te e5pe

c!flco de OtlA que marc:a el Inicio de un gene. La pollmerasa 

"lee" el gene DNA, en tanto que forma un¡¡ molécula comple -

mentarla de .RNA. Cuando l.1 poi imcrasa alcanza un c6don ter· 

minal, se detiene la lectura de la molécula c:omplclíl de P.HA 

nuevo y es 1 iberada. 

TEMA 3 FORMAS DE REPROOUCCION CELULAR 
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HITOS IS 

"La mitosis es una forma de reproducción privativa de· 

células somáticas corporales, de células que no tienen"tra.!,. 

ce.ndencla" en un nuevo Individuo, sino que recuperan las· 

que se van perdiendo o bien hacen más cuando un Individuo • 

se forma". 

En la reproducción mlt6tica se Incluyen cuatro fases 

consecutivas: PROFASE, HETAFASE, AN/\FASE, TELOFASE. Cuendo

e~te proceso comienza, suele ser contfnuo; cada etapa pasa· 

Insensiblemente a la siguiente. 

Durante la PROFASE, etapa temprana de la mitosis, son -

cuatro los eventos Importantes: 

A) Manifestación visible de los cromosomas.

e) Separación de los fragmentos centriolares 

tal, que queden frente uno de otro. 

C) L a me mb r a n a n u e 1 e a r se d 1 s uc 1 ve . 

O) Formación de 1 huso acromlít leo. 

La ANAFASE se caracteriza por do~ acontecimientos: 

A) Los centrómcros de los cromosomas se di 

viden de manera que los cromátides de cada cromosoma queden 

totalmente separados. Esto se expllcn mejor ~1 no5 Imagina

mos la letra "X" y se rompe de arrih11 <1bajo por la mitad, -
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queda de un lado un segmento"<" y del otro lado queda el -

segmento contrario 11') 11 • 

En segundo lugar, como consecuencia de este rompimiento 

longitudinal de los centr6meros, un cromátlde es jalado ha

cia un lado por tubltos del huso acromático, el otro pedazo 

es jalado hacia el lado contrario también por una fibra del 

huso. 

Al final de la ANAFASE y al comienzo de la TELOFASE, se 

desarrolla una constricci6n ~~ la parte media de la célula

alargada. Esta constricción, se denomina "surco de segmen -

taclón", va haciéndose más profundo y finalmente, divide la 

célula en dos células hijas. 

Uno de los eventos que parece cerrar definitivamente 

la complicada mitosis corresponde al centrfolo, hay lndi 

e los de que este se divide y queda lis to para la futura 

(si es que hay), divlsi6n mltótlca (4)(5). 

HEIOSIS 

La me i os 1 s e s un t i p o de d 1 v h 1 ó n e $ pe c 1 a 1 q u e re s u 1 t íl -

la producción de gametos. 

La melosis tiene muchas sltuilr.lones análogas a la mito 

sis se va ejercitar su acrobacia sobre les flbr.n del huso· 

acromático. 

Adem5s de continuar lo espccit'. la m!dosi~ 1<· Inyecta -
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varl11bllld11d a la especie. 

La melosls para nuestro entendimiento, se divide en : • 

HEIOSIS y HEIOSIS 11. Básicamente debemos recordar que-

la melosis es reductlva, los cromosomas homólogos se apa· 

roan durante la pro fase y 1 uego se separan durante 1 n anaf~ 

se, aunque permanece Intacto el centrómero de cada cromoso· 

ma. En la meiosls 11, como en la mitosis ordinaria, ~e dlvl 

den los centrómcros y los cromátldes pasan a los polo1 

opuestos. 

~IEIOSIS 1 (flg 1) 

PROFASE: 

Laptoteno; se caracteriza por la primera nparlclón de -

los cromosomas como filamentos delgados. Los filamentos se

observan todavía como elementos únicos Individual Izados aún 

cuando el OHA se ha dupl !cado antes de ésta etapa. Lo mem· 

brana nuclear desaparece, los c:entrfolos ya frente uno del

otro comienzan a proyectar las f lbras del huso. 

Cigoteno; se caracteriza por el nparejamlcnto de los 

cromosomas homólogos, es decir, el cromosoma 1, busca al 

cromn~""'ª 1, el número busca 1 a número 2, y as r oHOC la-

ción punto por punto, para formar cromosomas bivalentes. 

ESTE APAREJAMIE~TO NO OCURRE EN LA HITOS IS. 



HEIOSIS 

( reduct ! va) 

11E 1OS1 S 1 1 

F!g. 1 

a) PROFASE 

b) HETAFASE 

e) AHAFASE 

d) TELOFASE 

a) PROFASE 

b) HETAFASE 

e) ANAFASE 

d) TEL O FASE 

ETAPAS DE LA HEIOSIS. 

11 

LAPTOTENO 

CIGOTENO 

PAQUITENO 

DIPLOTENO 

DIACINESIS 
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Poquitcno; los cromosomas homólogos, se fusionan íntl 

mamcnte, se ponen en contacto estrecho todos los segmento~· 

y cada cromosoma aparece formando en éste momento por dos 

cromátldes por lo que cada bivalente está constituido por -

cuatro filamentos o cordones, 

Es precisamente durante esta etapa, que sucede lo refe• 

rldo a propósito del entrecruzamiento de los genes. En la • 

e~pecle humana se Cúlcula que aproximadamente se producen -

50 entrecruzamiento~ entre los 23 pares de cromosomas. Esto 

tambl.!n se conoce con el nombre de "cross lng over 11 (8), 

Dlploteno; los cromosomas se separan del "abrazo" hr.cho 

por los segmentos homólogos, sin embargo, permanecen unidos 

por los sitios que marca el Intercambio de genes, llarn.indo· 

se éste sitio "qulasmas". 

Olaclnesis; es la etapa final de la profase y se corac· 

terlza por un enrollamlento más compacto de los cromosomas. 

HETAFll.SE: 

Los cromosomas se disponen, al Igual que en la mlto5ls· 

normal, en el llamado plano ecuatorlnl, los centrTolo~ han

emftido sus fibras y éstas se adhieren a la centromcra de • 

los cromosomas, que siguen a 5u ve1 unidos por sus qulasmas. 
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ANA FASE: 

Los cromosomas se rompen por su5 qulasmas no por sus 

centrómeros (ésto distingue la anafase mltótlca de melótlco) 

TELOFASE: 

Los cromosomas son jalados por l11s fibras del hu5o

acromStlco hacia los polos de la célula. En este momento ~n 

miembro de un par de cromosomas homólog~es llevado a un P2. 

lo y otro al polo opuesto. Los ~6 cromosomas se rep:rten en 

dos células hijas de 23 cromosomas cada una. 

En el caso del óvulo, esta primera división meiótlca 

ocurre durante mucho tiempo, aproximadamente ~O a~cs, pero· 

la melosls no avanza sino hasta el momento en que el nuevo· 

ciclo menstrual se inicie. 

HEIOSIS 11 

PROFASE: 

Presupone la desnparlción de 14 membrar.a nuclear, la 

emigración centriolar y la condens~clón de los cromosomas,

los cuales se vuelven a mostrar como largos filamentos, 

que ahora no existen ya por pares, •lno simples aunque cada 

uno de ellos está aún duplicado. 
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HETAFASE: 

Las células, 6vulos y espermatozoides trabajando con 

23 cromosomas cada uno, vuelven a juntarse sus cromo5omas -

en el plan~ ecuatorial y ohora sí en la dlvlsl6n que ocurre 

en la anafase, existe: ya el rompimiento por los centr6me· 

ros y en forma long! tudln<1I. 

TELOFASE: 

An&lo9a a la mitosis. 

Y es asf como ocurre la melosts, s61o debemos recordnri 

que la me los Is t t en el caso del 6vulo, s6 lo se lleva a ca 

bo si éste fué fecundado (6)(5)(~). 



CAPITULO 11 
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LOS ARBOLES GEHEALOGICOS Y LOS RASGOS HEREDITARIOS 

La Investigación de una enfermedad en una famll lu, se • 

basa principalmente en el lhmado árbol genealógico (7), E~ 

te nos permite deduc;lr el patrón de hercncl¡¡ que sl91rn una· 

enfermedad e Inmediatamente 5e puede sentar un antec~dente· 

que permita dar un consejo genético. 

Conviene Interrogar al sujeto en primer lugar sobre el

número de hermanos que tiene y una vez obtenida esta cifra; 

preguntar el número que él mismo ocupa. Ordlnnrlament~, ~e

ponen en orden decreciente de edades. Después, pregunt"rc -

mos por los padres y los abuelos. SI el rasgo hereditario -

es manlf lesto en alguno de los padres, debera Indagarse 

entre los tíos etc. 

Es lmportante..tamblén conocer la consanguinidad, la 

cual en nuestro medio, los pacientes no la saben asT que, -

el lirbol gene al 6gl co se "detiene", aunque es muy útl 1 pre· 

guntar si se conoce la salud o enfermedad de los tíos abuc· 

l 05. 

TEMA 1 TIPOS DE HERENCIA 

En la práctica médica, la Importancia primordial de la 

gen~tlca radica en su papel en la etiología de ~us dlver· 

sos defecto~. Oc hecho, todos los carácteres son re~ul tado 

de I~ acción combinada de factores genéticos y ambientales, 
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pero conviene distinguir entre: 

a} trastornos en los cuáles son de Importancia los de -

fectos de la información genética. 

b) Aquellos en que sus factores aleatorios amblcntale~

son principales responsables. 

e) Aquellos otros en que cabe Inculpar una combinación

de la constitución genética y del ambiente (8). 

En términos generales, los trastornos genéticos son 

de tres tipos principales: 

1.- Dcfec tos de gen es ún f cos. 

2.- Trastornos cromosómicos. 

3.·· Rasgos multifactoriales. 

De lo anterior partiremos para observar los dfferentes

tfpos de herencias, más Importantes. 

HERENCIA AUTOSOHICA ( comprende todos los 

genes que viajan en 

los cromosómas auto 

sómicos.) 

OOHINAHTE 

RECESIV/1 



HERENCIA LIGADA AL SEXO (comprende todos los 

gcnas que viajan en 

los cromosomas X o Y.) 

17 

00111 NANTE 

RECESIVA 

Existen edemas otros tres tipos de herencias la lnter • 

media y la codomlnancla, herencia determinada no por un par 

de gene~, sino por muchos, conlo la estatura y la lntellgen· 

cla. E\ta última recibe el nombre de herencia multlfacto 

r 1 a l. 

TEHA 2 HERENCIA AUTOSOHICA DOMINANTE 

Unlco caso de herencia quo se trasmite de padres a 

hijos en 1'nea directa, se aceptn que los Individuos con 
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esta forma de herencia son heterocigotos para el gene en 

cuestión (I¡). Los criterios para Interpretarla, de acuerd,,

al análisis de los árboles genealógicos son: 

a) El carácter aparece en todas l<e generaciones, sin P!!. 

sar por alto n•lnguna de ellas (puede haber las llamadas 

11 formas frustradas" donde la enfermedad parece saltor la -

generación). 

b) Generalmente, a menos que se trate de una mutación -

fresca (de novo) uno de los progenitores de un paciente a -

fectado, se encuentra también afectado. 

e) En promedio, cada hijo, Independientemente de su se

~a, de una afectada, casada con una no afectada, tiene el 

50% de probabilidad de padecer la enfermedad. 

d) Con mucha frecuencia la trasmls Ión es horizontal y -

vertical. 

e) En general una enfermedad autosómf ca dominante es 

m~s benigna que una enfermedad autosóm!ca recesiva y puede

ser compatible con la vida (9). 

Un ejemplo de esta herencia es la: DEHTINOGEHESIS 

l lo\PERFECTA. 



19 

11 

1.11 

IV 

TEHA 3 HERENCIA AUTOSOHICA RECESIVA 

En el cariícter transmitido bajo esta forma de herencia, 

el Individuo afectado est¡( bajo la forma homoclgoto (9), 

es decir, un carácter transmitido cnmo autosómlco rcceslvo

solo se manifiesta en una persona que recibe el gene reces.!_ 

vo de ambos progcnl tores, lleva un gane anormal en doble 

dosis. los criterios para Interpretarla son: 
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a) En general ümbos padres de un sujeto afectado son 

sanos pero pueden ser consanguineos. 

b) En promed lo, lndepend lentemente del sexo, c.nda h 1 Ju· 

tiene el 25% de padecer la enfermedad. 

e) Los rasgos tfplcos del carácter sólo se manifiestan• 

on los hermano5, la transml•!ón es únicamente horizontal, 

d) En general, las enfermedades autosómicns reces lvas • 

son de serlo pronóst leo, afectan gravemente I¡¡ vida de los· 

Individuos, muchas veces se Interrumpe en los primeros ano~ 

e} Una persona afectada, si llega a reproducirse, no -

transmite el defecto en cuestión, al menos que el conyugc -

sea heterocigoto. 

Un ejemplo de este tipo de herencia es el 

HIPOFISIARIO. 

11 

111 

ENAN 1 SHO 
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TEMA 4 HERENCIA POLIGENICA O HULTIFACTORIAL 

Este tipo de herencia presenta algunas dlflcult11dcs 

para su comprensión, muchos genes contribuyen para crear 

una caracterfstica como lo es la estatura. 

La herencia polTg~nlca tiene Influencia lmport~nte del

mcdlo ambiente, es decir, si' un Individuo hijo de pndres 

el tos criado en un medio nutriclonal pobre, lo más s"9uro -

es que no alcance la talla de sus padres. lo mismo ocurre

con la intel lgencla. 

TEl'IA 5 CODOHIHANCIA Y HERENCIA INTERl'\EOIA 

Cuando dos alelos de un par de cromosomas se manlrles -

tan por Igual en un lndiv!uo heteroc!goto, se habla de codo 

mlnancla. Los sistemas de grupos sanguíneos ofrecen ejem 

ples de codominancia. Así una persona del grupo sanguíneo -

AB po$oe ambos antígenos A y B en sus hematíes, los gencs

alelos son por consiguiente codomlnantcs. 

Se dice que los genes alelos presentan herencia lnterm~ 

d!a si el heterocigoto es diferente de los homoclgotos 

de que procede. En la anemia drepanocftlca, los heteroclgo

to5, respecto al alelo normal, no sufren la aneml.1 grave, -

tal como ocurre en los homoci9otos. 
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TEHA 6 VARIACIONES EN LA EXPRESION DE LOS GENES 

Un rasgo o caractcrfstlca morfolfiglca, funcional o 

patológica, puede transmitirse de una generación a otra 51· 

gulendo diferentes patrones enunciados en las leyes de Hcn· 

del. llos referimos sólo a aquellas caracterfstlca~ cuya m¡i· 

nlfestaclón est5 controlada por la presencia de un pnr de • 

genes. 

Sabemos Que los genes s~ encuentran en los cromosomas -

ocupando un sitio determinada llomodo LOCUS, y que el cxls· 

tlr cromosomas homólogos, los genes contenidos en ellos, o

cuando menos sus lugares, deben de existir por pares. 

Los locus que ocupan los genes se agrupan entonces por· 

pares llamados ALELOS. De ahí que cuando un genotipo tiene

alelos distintos se dice que es hetcrocigoto, y cuando dos

genes alel6scson Iguales se dice que hay homocigosldad. 

Por otra parte, cuando los r¡enes se expresan en el feno 

tipo y no permiten que el al<:lo ~.e eic:prese se dice que el -

gene es DOMINANTE, y si para esprosarse se requiere de la· 

presencia del gene en "doble dosl-, 11 se dice que el gene es-

f\ECES 1 VO. 

Un qene anormal ó pato16gicu ost~ sujeto a dlv~r~os fac 

lores de índole ambiental que influyen en la f1irn1.1 en que -

dicho gene puede tener diferente• ~radas de manll~otaclón.-
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A esta diferencia de grados se le llama EXPRESIVIDAD, y 

entre más visible sea el efecto de dicho gene, se dice que· 

mayor expresividad tiene. 

Otro término en la forma de manlfestacl6n de 105 uenes

es la 1 lamada PEHETRANCIA, es un concepto de "todo o nada"· 

de si o no. 

Para concluir este tema no debemos olvidar que la varl~ 

cl6n en la expre&lón de los genes, tiene un papel Importan

te el medio ambiente y sus variaciones, condlcfonando que -

un mismo gene sea diferentemente manifestado en dos per•o -

nas de una misma familia. 



CAP 1 TUL O 111 
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ABERRACIONES DE LA ESTRUCTURA DE LOS CROMOSOMAS 

La ciencia que se ocupa del estudio de los cromosomas 

constituyen un capftulo Importante dentro de la genética, -

recibe el nombre de CITOGENETICA, que es donde se encuentra 

clasificada la trlsomía 18. 

La mayor parte de los conocimientos sobre aberraciones· 

estructurales humanas procede de Investigaciones llevadas -

a cabo en otros animales, especialmente en la mosca de la -

fruta y en los vegetales. 

La ruptura de los cromosomas se verifica normalmente 

según una frecuencia baja, pero también pueden ser lnducl -

das por una gran variedad de agentes clast6genos, radiación 

Ionizante, algunas enfermedades vfrlcas y productos qufmlc~. 

El tipo de ruptura que se presenta puede ser estable; -

es decir, capaces de salir inmodlfl~adas de la división ce

lular ó Inestables. Perteneciendo al grupo de las aberracl~ 

nes estables, la delcción, dupllcac16n, Inversión, translo

caclón e lnserctón. Los tipos inestables no superan la di -

visión celular normal, se presentan: di céntricas, acéntrl -

cas y anl l los ( 10)(11). 
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DELECION O SUPRESION 

Se entiende como la simple pérdida de material cromo~6-

mlco (flg.S). 

OUPLICACION 

Es la presencia de un fragmento adicional de cromosoma· 

que en general fue originado por notrecruzamiento desigual

( f ! g. 6) • 

INVERSION 

lmpl lea la fragmentacion de un cromosoma por dos ruptu· 

ras, seguidas de reconstruclón con Inversión del fragmento· 

cromosómlco (flg.7). 

TRAN$LOCACION 

Es la transferencia de parte de un cromosoma homólogo -

con otro cromosoma homólogo. Este proceso requiere de la 

ruptura de ambos cromosomas con repílración, segGn ~ca una -

distribución anormal. A menudo pern no siempre 1i1 tr;:in~lo -

coclon es recíproca. 
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INSERCION 

Se trata de un tipo de translocacl6n, en que parte rota del 

cromosoma, se Inserta en un cromosoma no hom6logo (flg.8). 

ISOCROHOSOHA 

El centromero de un cromosoma puede dividirse en el 

transcurso de la mlto5ls en dlrecc16n perpendicular a su 

eje longitudinal, en lugar de hacerlo paralelamente al cro

mosoma. SI este error de la dlvfs16n, ocurre en centr6mcro

submedlano, el cromosoma, en lugar de producir dos mitades· 

idénticas, da lugar a la formación de dos cromosomas, uno -

largo y otro corto, ambos con centr6meros metacéntricos 

(fig.9) 

HIXOPLOIDIAS (mosaico de cromosoma). 

SI no hay disyunción durante la gametogénesis y el gam! 

to con.,¡ número heteroploidc de croinosomas es fertlllzado

Y empieza a desarrollarse, todas la•. células del embrión 

tendran el mismo número de cromosomlt•;. No obstante, si la -

falta de disyunción se verifica dur"nte la división celular 

inicial de separación del cigoto, el niño puede poseer dos -

o mSs linajes de células con número cromosómlcos dl">tintos. 
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Las proporciones en el paciente en el momento de la I[ 

vestlgac16n pueden ser totalmente distintas de las que · 

existieron durante el período crft!co de diferenciación y· 

desarrollo en el primer trimestre de la vida prenatal. 

Las causas de las aberraciones de los cromosomd~ pue • 

den ser : La edad de la madre que es factor de suma lmpor· 

tanela, en los casos de mongolismo, pero su significación· 

es menor en otra~ trlsomías. 

Se desconoce la causa que establece P.sta correlación .,, 

entre la edad avanzada de la madre y el fenómeno de la no· 

disyunción. 

La edad del padre no ejerce efecto alguno sobre la no

dlsyuDción, 

Es probable la existencia en los seres humanos de ge"

nes que predisponen a la no disyunción, pues se han halla

do en otros genes que alteran 1.i melosls. Se han puhl lea -

do casos de pacientes trlsómlcos par~ dos dlferentn• cro-

mosomas a la vez y árboles genJtlcos con grupos aneuplol -

des , de 1 m 1 s mo o de d 1 fe re n te t 1 p o ( 1 2 ) . 

Las enfermedades por autoinmunizaclón parecen dt~cmpe

nar también un cierto papel en la patogenl<> de 1., 111, dlsy'll!:!_ 

clón, dada la correlación ohsr.rvada en cierta~ fnmillas. 
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A Q> 8 

e e 
D o 
E E 
F F 
G G 
H H 

Flg. 5.- Delec16n o Supresión de un fragmento de cromo,omn 

s s .$ 

T T T T u --.u u --+ u V V V V w w w X X X X y y y y z z z 
[)---+z 

Flg. 6. - Dupl lcac16n de un fragmento cromosc!mlco. 
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Flg. 7.- Inversión: parac~ntrlca, el fragmento F·G·ll, giran 
180º esta Inversión no afecta el centromero. 
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A AD A 
B G 
e F 

D E 

E D 

F e 
G 8 
H Ho H 

Inversión Perlcéntrlca del segmento B-C-0-E- F-G, 

gira 180ª. Este tipo de Inversión combla de sitio el -

cent romero. 

A 
A A B 
B B 
e e o 
.o o E 

---tE 
• :[] --+E 

--1 F F Go G F 
Cromosoma Fragmento de G Cromosoma n homólogo. cromosoma ho homólogo. 

mó \090. 

Flg, 8 .- lnserc16n: Este tipo de translocac16n ""tcslta 
tres rupturas, indicadas por Ja, flechas. 
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A) 

B) 

Flg. 9 .- lsocromosoma: 11) División normal del ccntrómero • 

durante la mitosis, en dirección longitudinal. 

B} El centr~mflrci se divide en forma 

perpendicular en relación al eje longitudinJl, en consecucn 

clase forman do~ cromosomns anormales, uno de los cunlr• -

contlcnn la dupl lcación del materia! crnri1o~ómico de un hra· 

zo y car~cr; del material cron10sómic0 Llt•l bnizo origln,)1, 



CAPITULO IV 
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SI NO RO HE EDllARDS 

TEHA 1 DATOS GENERALES 

Desde 1959 se sabe que algunas anormal lad,1des cromos6 -

micas cstln asociadas con sfndromes clTnlco! cuya ctloloqla 

había sido un enigma. 

Sa ha calculado que alrededor del 3.5 a! 4.0% (14)(15)

de los embarazos humanos, dan lugar ~ un prnducto portador

de algGn cambio cromosómlco capaz de determinar un desarro

llo anormal. El 90% de estos productos anormales son abort! 

dos espontáneamente (16). Por otra pnrte se considera que· 

la mitad de estos productos con malformaciones congénitas -

severas pero compatibles con la vida Intrauterina tienen al 

gunas anormalidades de autosomas (17). Cuando más precoz es 

la perturbación del desarrollo, mayrir es su repcrcuslcrn en· 

la formación del organismo correspondiendo las mal form.1clo

nes más importantes a los tres prlmnras meses de gestqclón. 

La mayor parte de las deformidñdPs obedece a alt1:r;1clo

nes del desarrollo embrionario, per!J otras est.rn cau,~das -

por factores externos que influyen ~obre el fruto ante~ del 

nacimiento y p<ovocando en él, proceso~ inflamntorfo.,, reg~ 

neratlvo~ y de acomodación. 
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Hucho• ~utores son partidarios de no considerar como -

verdadera• deformidades las causas externas del desarrollo 

e mb r 1 on ar 1 o ( 1 6) pero, en realidad resulta muy dificil -

determinar en cada caso la causa exacta de la a1teratl6n -

morfo16gíca. En efecto, en la m.1yor parte de los ca~·i~ no

se puede conocer la causa íntima de las deformidades, por· 

qui~ veros(milmente modlficacloncs fisicoquímlcas mu•¡ !•CQU!_ 

ñas, octuando en los primeros momentos de des,irrollo, pue

den producir efec[o5 muy complicados. 

Oeloan~erlor podemos deducir que los procesos genera

les que determinan la aparición de malformaciones son en -

la mayorfa de las veces de etiología desconocida o no 

determinada. 

Dentro de las anomal1a> más comunes en el número de 

autosomas, son las trlsomfas y de éstas se han identifica

do claramente tres síndromes, cada uno de ello; causado 

por un autosoma específico: trlsomía 21 o Síndrome d" Down, 

trisomía 18 o Síndrome de Edward~ y la trisomla 13 u ~In -

drome de Patau. (ver t.1blJ 1 ) . 

Existen como ya h~mos mencionado 22 pares de auto•oma• 

en el hombre y por lo t;into es posible que existan 22 sin· 

dromes de autosomas Lrl!.omícos, al9uno~ ~In embargo lncom· 

patlbl~~ con la vida Intrauterina 
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Tabl~ 1: ANORMALIDADES DE LOS AUTOSOHAS EH LOS CASOS INDICE. 

TIPO Uo DE CASOS i 

' Tri somfa 2 1 515 85.3 

Tr 1 somía 1 B 27 4. 5 

Oeleción s l mp le y ~nlllos 23 4.0 

Extra no Identificado 12 1 • 9 

Trisomía 1 3 8 1. 3 

Otras tras locaciones familiares 7 1 • 1 

Otras tras locaciones de novo 5 o.a 
Trisomía 22 3 0.5 

Otras " 
TOTAL 601¡ 100 .oo:t 

Datos tomados de la ~~cción de Genética de la División Bio

lógica de la R:¿producción de la Subjefatura de rnvestlgaclón 

Científica del IHSS. Durante 10 anos de lnveHigac.16n. 

La trlsomfa del cromosoma 18 resulta ser una car~cterÍ! 

tlca patrón del desorden genético (fot.1). Se ha encontra

do que este síndrome ocurre esporádicamente 3:1000 (Fergu

son·Smith 1962), pero su frecuencia aumenta con la edad de· 

1 a madre ( ta b l a 2) . 
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Tabla 2 EDAD DE LOS PADRES AL NAC1HIENTO DEL NIRO (16). 

Kenos de 21 a i'los 21 - 25 26 • 30 31 • 35 

HAdre 9 4 s 
Pl\dre o B 6 

36 - ~o ~ 1 - 50 más de 50 edad no confirmada 

Hadre 12 9 o 

Padre 7 12 3 

Los meses de gestación fol paciente trls6mico, resulta ser· 

mayor que los meses rromedlo normales que son 36 (tabla 3 ). 

Este síndrome provoca gran al teracl6n en el desarrollo, · 

lsto lo observamos en ~u promedio de vida bajo (tabla 4 ) , 

así como su peso bajo al nacer (tabla 5 ). 

Sin embargo se han observado ulgunos casos en que el pa -

ciente trls6m1co logra sob"evlvl r hasta 15 a~os (35), lo cual· 

es posfble siempre y cuando el autosoma presente tfneas de -

c~lulas normales y otras anormale~, es decir que la aberra 

cl6n se presente en mosaléo ,. 



Tabla 3 

Semanas 

Cosos 

Tab 1 a 4 

Henos de 1 

l¡ 

35 

DURACION DE LOS MESES DE GESTACION (16) (32). 

34 - 36 

3 

37 - 39 

2 

J¡Q 

~ 

43 

3 

PROMEDIO DE VIDA EN SEMANAS (16), 

De 1 a 4 

l¡ 

De 8 

7 

De 12 

6 

De 1 6 a 2 4 

12 

Tabla 5 :PESOS PROMEDIO Al NACER (16). 

K t los 

Casos 

K 11 os 

Casos 

Henos de 1.3 

2.6 - ).2 

15 

1.)-2.2 

2 

3,2 - 3,6 

2.2 - 2.6 

18 

más de ).6 

4 

l¡J¡ 

3 



GENERALES 

FLUIDO 
AMIOTICll. 

PLACENTA. 

CRECIMIENTO: 

FETAL 

POSTNATAL 

SISTll/1A 

NERVIOSO 

CE!ITRAL 

CRANEO 

TEMA 2 CUADRO DE ANORl1ALIDADES PRESENTES EH LA TRIS0/11A 18 (17)(18)(1~). 

Comunes en más del 50% 
de pacientes. 

Sexo: Femenino 78t 

Edad al morir: 6 meses 89t 

Poi fh ídramlnos*. 

Pequeila*. 

Peso al nacer 2.2-2.6 Kg' 

Dlfícil de aumentar. 

Aparente deficiencia mental, 

Hipotonía. 

Occrpucio prorninente. 

Kenos comunes del 10% al 
50; de pacientes. 

Semanas de gestación: 40• 36t 

Edad de la madre )6 ailos 70% 

Ar ter 1 a umb 1 1ca1 s r mp 1 e. 

Fontanelas muy anchas y/O 

Suturas =etopícas. 

"' a-



OREJAS Y OJOS 
Uot. s ) 

BOCA Y 

HAHDIBULA 

11AHOS 

PIES (2~) (25) 

Pabellones auriculares de 

baja Implantación, usualmen-

te mal formadas~. 

11Jcrognat Ja. 

Estrechéa del arco palatino. 

Dedos flexionados; el Índice-

sobre el tercero, meñique so-

bre el cuarto. 

Gran dorsiflexrOri de Jos de-

dos. 

Ptosis de parpado con pJle -

ge interior eplcántlco. 

Fisura palpebral pequefta y

opac ldad cornea!. 

Apertura oral pequena. 

Labio y/o paladar hendido. 

PI iege de Simio. 

Pllege simple en el meñique. 

Hlpoplasla de las uñas. 

Desviacl&'n radial. 

Sindactllla y/o Polldactllla • 

Ple en silla de mecedora. 
..... ..... 

Sindactllía y/o F'olidactilia. 
(fot. Z,3) 



TORA X 

PELVIS 

CADERA 

ANO 

GENITALES 

CARDIACO 

RENAL 

Esternón corto. 

Pel 11is pequel\a 

Linitada abduccitn de la 

ca de r.a. 

liascul fno: testículos sin 

descender. 

Eunucoídismo. 

Defecto del septo ventri-

cular. Arterlosís patente 

en conductos • 

Hal formación. 

Pecho en quilla (fot. fO). 

Halposlclón del ano, en 

forma de embudo. 

Femeninos; clTtorls promfnen-

te , labios pequenos. 

Defecto auricular scptal. 

Estenosis pulmonar. 

En forma de herradura, un ila 

teral, Y/o doble ureter. 

.... 
a> 



ABDOMINAL 

HUSCULO DEL 

DIAfRAGHA 

PIEL 

Divertículo de Meckel ·s 

Tejido heterotóplco pancre.1'-

tico. 

Pérdida de los pi legues de la 

P 1e1. 

* Encontrado en =ás del Sot de los casos (17) (IS) (1.9). 

Tumor pilórico. 

Hal rotación del colon. 

Hernia inguinal y/o umbilical. 

Are~s musculares diafragmáti -
cas hipoplásicas y/o aplásicas. 

Presencia de pelo en frente y 

espalda. t::1 1--j 
• tr2 
e:-:> U> . ..._ =tn . o 

o 
z 
> o 

e: > 
!Z "'O >o 
==~ 

.... 
'D 
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TEHA 3 HAHIFESTACIONES CLINICAS V ANATOHOPATOLOGICAS 

a) CRANEO. 

La sustancia ósea es una formación especial resultante de -

la actividad del tejido conjuntivo y sigue dependiendo del

mismo durante toda la vida. 

El tejido o ~ubstuncla osteoldc e~ la fundamental dr.1-

hueso sin calcificar. Al fijar el osteolde las sales c.,lcá

reas adquieren dureza y queda de esta manera la substantfíl

fundamental cal el flcada del hueso. Una parte de los huc,os

se desarrol I a di rectamente a expensas del tej Ido conjunt 1 -

va, entre los cuales encontramos los huesos del cráneo. 

Si una sutura se cierra prematuramente, el contenido 

craneal ya no podrá extenderse al crecer en la dirección 

perpendicular a esta sutura, establcclé'ndose en consecucn -

cla. un crecimiento comp(~nsador má·:i intenso en dirección 

perpendicular a la5 suturas QUe hfin permanecido abiertas 

( 22) . 

De esta manera se desarrollan pcc;ul iares anormal Jdades

respecto a la forma del cráneo, de las cuales destacan: 

Dolicocefalia.- cierre preco1 de la sutura 5a9lt.JI pro

vocando un ,.\argamlento postero-unterlor, por Ir, cuijl el 
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ll) OREJAS Y OJOS (fot .5) 

,. l tema 
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e) BOCA Y MANDIBULA 

Gran Importancia tienen las fisuras que se debe11 a la • 

falta de fusión entre la apéifrsls maxl lar superior del pri

mer arco braquial (opófisls palatina) y la apófisis aseen -

dente, o entrr el huPso intermaxilar y el t;1lilquc na~al. 

Estas hendidura$ <lfectmn de diver¡as maneras a los la -

blos (queilosqulsf,), al maxllar(guatosqul:;I~). y paladar -

blando y duro. 

En la malformacl6n llamada boca de loba (fisura palati

na) quedan ab lertos todos los puntos de fu~fón. Uniéndose -

solamente en el centro ambos huesos Intermaxilares. SI la -

fisura afecta también a los labios estamo' ante una quello.!_ 

9uatos-palatosquls Is. 

En lü mayorla de estos casos las vías rosplratorias no

se encuentran debidamente separadas de la~ vlas digestivas~ 

por lo cuol los enfermos sufren trastorno~ de la deglución~ 

se atragantan fa'cilmente y puede.isucumbir a consecuencia una 

neumonía por degl uc Ión. 

En la fisura maxllo-lablal (quellos-guatosqulsls) exis

te la correspondiente hendidura labial y la falta de fusión 

de la apófisis del hueso lntcrma~llar con In apófli.!·1 pala~ 

tina, mientras que el paladar est~ cernido (26). 



La fisura labial (quellosqulsls) afecta solamente a las 

partes blandas y es m~s frecuente a la Izquierda correspon

diendo al punto de fusión del hueso intermaxilar Izquierdo

con la placa palatina del mismo lado. El grado de fl~ura 

oscila entre un surco del borde del labio y los deft!llos 

profundos que llegan hasta el orificio de las fosas ttasalcs 

(fot. 6 ). 

Entre Lis formas flsurarlas debemos contar tambl1fn la -

t1endidura oblicua de ln cara, micrognatla y la Jgnatl.:i. 

Por lo cual los pabel Iones de las orejas se aproximan • 

a la linea media, por debajo del ma><llar superior. 

La lengua se presenta en el caso de esta trlsomfa poca•, 

veces mal formada (27). 

Oc las fisuras ya mencionadas la de mayor frecuencia en 

el síndrome de Edw~rds es la qucilo~quisis comn m.1nif~">ta • 

clón leve, la quellos·gualos·pi!lato•quisis l.1 ma~ "~vera y· 

difícil de controlar en paciente• trlsdmicos por presentar 

complicaciones a nivel re,plratorlo y digestivo eis). 

Esta falta de fusión en cualqul~ra de sus manlfc'.\~cio

nes sucede durante el segundo mes de gestación, acampanada· 

de baja Implantación auricular, debida a la a9n11t l11 o 

mlcrognatla (29). 
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so 

El canal inguinal es el lugar más frecuente, al\T est,{ 

expuesto el testículo a trauma y a ataques de orquitis y -

adcm.:s propenso a tumor m~llgno. Lo anterior c's lo que se

conoce con el nombre: de crlptorquidea ( 27). 

El tcstr~ulo criptor~uldco nos ofrece de ordinario tras 

tornos de su desarrollo rn el sentido de hipoplasla, o se~

.1trof\a en el curso de lt, vida ulterior, de tal manera que

la glindula cst& atr~fica y dcsnparnccn c~lulas espermató -

gcnas, de modo que si la anormalld.1d es bilateral, cxlstc

por lo tanto esterilidad absoluta (34). 

También se puede presentar la crlptorquldcil por falta -

de hormona gonadotrópica de la anterohlpóff,ls, que es rcg~ 

\adora del proceso, su admlnlstrac16n puede producir el des 

censo testicular. 

FEMENINOS 

Clítoris prominente y labios pequcnos. 

f) PLACENTA 

La placenta es un 6rgano que se desarrolla duronte el 

embarHo y mide 15 cm. de diámetro y )cm.de e~pcsor r.n su -

má'ximo dcs.Hrollo, b~~icament<' de origen fetal (20). 
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Tiene como función que la sangre del feto ·y la sangre • 

de la madre ni se mezclen ni entre en contacto una con otr,1. 

En la placenta se dlfu~de alimento y oxígeno disueltos· 

un la sangre materna, a través de la barrera placcntnrla 

hada el torrente vascular fetal, gracias a ello se <1~cguriJ 

In vida y creclmlont~ del producto. 

La sangre en ambos sentidos del feto a la placent¡, me -

dlante los vasos sanguíneos del cordón umbllcal, ésta ultl· 

ma estructura une al feto con la placenta durante el embJrazo. 

Al nacer el niño todo el endometrlo del útero se des 

cama. Cuando esta porción del endometrlo del útero grávido 

está destinado a desprenderse, menos su capa más profunda~ 

que recibe el nombre de decldua. 

La anomalía que se presenta en el síndrome Edwards es • 

la plac•;nta clrcunvolut;i; una parte de decidun separa el 

borde placentario de la placa coriónica, observándose un 

anillo grueso, de color blanco y a~p~cto opaco, alrededor -

de la periferia de la placenta, lo cual limita el trnyecto· 

de los vasos fetales poniendo en pel lgro el dcsarrol lo y 

nutrición fetal. (20). 

Hlstológlcamcnte se ha observado que In placenta prese~ 

ta un promedio anormal de fibrosls Irregular, s11 tnrna~o es· 

la mitad del normal que ya hemos mencionado. 
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El cordón umbl leal, desde el punto de vista obstétri-

co es Importante porque todas aquellas lesiones o modifica

ciones que se presente·• ponen en peligro la circulación pi!!_ 

cetttarla y en consccuecla una defectuosa Irrigación •~nguT

oc,) del feto. 

TEHA 4 HANIFESTACIONES ANATOHOPATOLOGICAS POR SISTEHAS 

a) SISTEMA NERVIOSO CENTRAL 

El tipo de anormalidades que se prc~entan en el sistema 

nervloso~entral son la hipertonidd.1d general y el retraso 

mental aparente (21). 

Pero se presentan una gran variedad de alteracionc~ en

las formas más severas que se han obt~nldo mediante autop -

>ias, en las cualc~ la presenci,1 se h11mlsferios cerebrales

colapsados y severa hidrocefalia. 

b) SISTEMA CAROIOVASCUALAR 

[1 esbozo cardíaco csti constltu(do por un tubo muscul~ 

sencillo que impulsa l.J sangre por un sistema clrculntorlo 



53 

también sencillo, reconocllndose ya en ~que! una separac16n 

en aurículas y ventrículos. 

Dentro de las malformaciones que pueden presentarse, 

existe una gran variedad, algunas muy raras y otras lncomp!!_ 

tlbl,;s con la vida, como son, la falta de coraz6n, ectopia· 

cordls, desplazamiento del coraz6n hacia cuello o abdomen· 

et e. 

Estas anomal tas se agrupan en tres Incisos que son: 

a) Anomal ras de los grandes vaso5 o de sus vá 1 vul ,u. 

b) Anomalías de Insuficiencia de la terminacl6n del seE_ 

tum entre las aurículas o ventrfculos. 

e) Anomalías de tamaño y poslc16n de el corazón. 

Con frecuencia estas anomalí.is se encuentran a~ocladas 

dos o m.:s. En el loi al 15'!: de los pacientes con enfermeda

des cardíaca congénita, existen anormalidades en otras par

tes del organismo.La mayoría de estas anormalidades ~é pro

ducen entre la quinta y octava scmonn de vida embrionaria. 

Dentro de las anormalidades que presenta la trisomía 

18 encontramos defectos de la partod"~ intcrauricularc'.. e 

lnterv.,ntrlculares como son: Defecto del septo ventricular, 

defecto auricular septal, persl-.t.,nda del foramen oval y • 

estenosis pulmonar. 
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Al desarrollarse la circulación doble ( del c.uerpo en • 

general y del pulmón ) , resulta necesaria la división de la 

cavidad cardíaca por un tabique longitudinal ó tabique In· 

teaurlcular, de tal maner1 que queda dividida en aorta y • 

en arteria pulmonar. Cuando fa! ta el tabique lntcraurlcular 

como se ha observado en la trlsomía que ntl'> ocupa, el cara· 

zón presenta solamente una aurlcula y do5 ventrículos (28). 

Este tipo de defecto es una anormalidad muy frecuente,· 

que puede manifestarse en mayor o menor grado. Paro no dcb~ 

mas confundirla con la persistencia del agujero oval. En e~ 

te caso no se trata de una comunicación francamente abierta 

entre ambas aurículas, es decir, del .1gujcrr, en el tabique; 

sino simplemente de una hendidura que persiste entre el 11~ 

b o 1 n ter i o r y e 1 11 mb o post e r 1 o r , 1 ''" tu a 1 e~ r, e des l 1 za n e 1 

uno ~obre el otro a la manera de una cortina, soldándose en 

estado norrnal. 

La hendidura es de amplitud variable, a veces s61o per· 

meable a una sonda. Este hallazgo se hace en m5~ de un 20~

de todos los individuos adultos. 

Otra de las malformaciones presentes en el corazón de-

pacl~ntes trls~mrcos 18, es la de los orificios arteriales, 

cspedalmente la estenosis o atresia de la .lrterla pulmonar 
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ll> de la aorta en el cono muscular a nivel de las válvulas.-

La estenosis pulmonar es por lo general aislada y se a· 

soc:la con un tabique lnterventrlculor Intacto. Se produce -

cuando el septo que forma el tronco .irtcrlal común y que S!:_ 

para a la arteria pulmonar de la aorta no se encuentra en • 

tonces exactamente en la línea medl.1, sino demasiado hacia 

uno de los dos 1 ados, de tal manera que la sal ida dr: 1 a ar· 

terla pulmonar de la aorta queda e~trnr.namentc o completamm_ 

te cerrada, muy frecuente. Lo anterior da como resultado 

que se desarrolle un corto circuito de derech.1 a Izquierda-

y cianosis (26). 

La estenosis de la arteria pulmonar prlr1clpal o de sus 

ramas es una causa m&s del 

na en 1 a t r 1 s om r a 18. 

e) SISTEMA RESPIRATORIO 

MUSCULOS DEL DIAFRAGMA 

desarrollo de la muerte tempr!!. 

Las hernias de la vísceras abdominales ocurren r.omo con 

secuencia de la Incompleta formacirín do una p,irte ~.,¡ dla -

fragma, o por desarrollo incompleto del mGsculo diafra9mát! 

co, qu<'dnndo por lo tanto un sitio Mt.il en la p;Jn:-<I diafra<J_ 
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mática; también puede producirse como consecuencia de la 

falta de fusión de la membrana plcuroperltoneal, o blén de· 

la inadecuada aposición del diafragma a las estructuras que 

normalmente lo forman. 

La hernia mis espectacular ~s la de tipo congénito que

la encontramos en la trisornfa 18, y e' producida como cons~ 

cuencia de la ausencia de un hemldlafragma, generalmente el 

·izquierdo en el cual la mayor parte de la viscer.1s abdomina-

les se encuentra'n en la ca·1idad pleural Izquierda, lo cual

trae como consecuencia un desplazamiento del corazón hacia

la derecha y una completa atclectasla por compresión del 

pulmon i zqulcrdo (34) (22). 

Los sfntomas que observamos por esta hlpoplasla dlafra1 

mat 1 ca son, d 1 snea y clan os Is, factor'!; que provocan la 

muerte tflmprana del recle'n nacido, cuando lstos logran nacer 

( 3~) . 

d) SISTrHA DIGESTIVO 

La malformación más frecuente o~ la atresia anal, en la 

cual el recto termina en fondo de ~Bca, puede combinarse 

con una atresl:i rectal, en cuyo c11so falta también \n parte 
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Inferior del recto. Se trata de una detención del desarrollo 

que puede cxpl lcarse casi siempre por el comportamiento ªºº!'... 

mal del tabique cloaca!. 

Otra anomalta presente en la trlsomfa 18 es el dlvertfc!;!_ 

lo de Heckel's, debido a la persistencia del cabo proximal 

del conducto alomesentérico. Se trata de una evaginac16n ln

te~tlnal en forma de dedo de guattte, que se asienta frente -

a In lnserc16n del mesenterio, en los recién nacidos aproxl• 

madamente a medio metro (34). 

El divertfculo de Heckcl's no produce por regla general· 

trastorno alguno. Solo algun~s veces está unido la punta del 

mismo directamente o por intermedio de un cordón flbro~o a • 

cualquier otro punto del peritoneo.Entonces~ puede suceder· 

que las asas Intestinales queden por debajo del cordón y 

sean extronquladas. 

También es de lnter~s la npnrlcl6n de típicas Glccras • 

redonda~ en los divertículos, JlUl•'o 1!•.to~ tfencn en su vér 

ticc muc.osn gtstrlca secretorat talr!~ úlceras ~e Obs~rvan en 

la infancia y pueden ser péligros~s por la perforación y l~-

hemorragía consiguiente (22) (JI¡). 
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HERNIA INGUlNAl Y/O UMBLICAL 

El contenido de la hernia está constlturdo ordlnarlamo~ 

te asas Intersticiales y porciones del eplplo'n y del mesen· 

terfo.En ciertos casos encontramos dentro de las hernias· 

otros ~rganos abdominales sobre todo Jtero, ovario y vr.J lga. 

La hernia Inguinal congénita.· El descenso del te~tlculo 

tiene lugar por la fosa Inguinal e>tterna o por el conduc:to

lngulnal. El conducto se oblitera en estado normal, pert¡ si 

no tiene lugar esta obl Iteración queda una cvaginación dr.1-

perltoneo en el conducto inguinal, en cuyo fondo se encuen

tra el testículo rodeado por el propio peritoneo (]4). 

La hernia umblical congénita se encuentra una .1sa de I!!_ 

tes tino delgado en la porción Inicial del cordón umbl leal. 

e) SISTEMA RrnAL 

Los riñones son los órganos que cllmlnan productos cat!?_ 

ból icos y las sustancias e>ttrañas contenidas en 111 sangre" 

En concordancia ton esta complejo funciún, reflejo de -

una intrnsa act ivldad celular, la estructuro del rl n6n es -
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una complicada asociación del sistema vascular y del epltc• 

l 1 o secretor renal . 

En la trlsomía 18 el rlnón se encuentra en forma de 

herradura. Ambos riñones estan fusionados, por delante de -

la columna vertei>ral mediante un puente de tejido conjunti

vo o parénquima, encontrlndo~~ adcmls casi siempre en posl

cl6n baja. Las pelvis renales suelen ser dobles, triple~ o

cuÍdruples si existe la corr<"pondlente multlpllcación de -

los uréteres (31). 

Cuando la situación es baja la fusión de ambos riñones

extensa, las pelvis se encuentran vueltas hacia delante y -

los rlnones aplanados. Las arterias son normales o múltiples 

Los riñones en forma de herradura no producen trastorno 

especial, pero puede tener importanclo desde el punto de 

vista quirúrgico. 
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COtlCLUS IONES 

1.- En vista de que el odontólogo no puede ni debe -

aislarse del resto de los profesionales, para 11tacar cua,!. 

quier problema bucal, se concluye la Importancia de cono· 

cer los ante·cedentes de lo que significa la genética y su 

relación con el cirujano dentista. 

2.- EHc esfuerzo pretP.nde poner al alcance del Odon 

tólogo moderno, los fundamentos d~. !lenétlca, con la lntcn 

clón de hacer algo que divulge conocimientos pnra una com 

pleta formación profesional. 

3.- Así que, en este caso se hace una c~poslclón au~ 

que breve, de todos los síntomas propio> de la trlsomfa • 

18, con el fin de llu~trar al lector y hacerlo penetrar -

no sólo en la problemática bucal, s lno t amb lén en todas -

las afectaciones que se dan a ni vol sistémico en este sín 

d rorne. 

11.- Por otra parte, que esta br~v~ ln•1cst 1 gaclón en

tornr, o1l Síndrome de Edwards, nos lleve a in(]uictarnos 

sobre .,1 ;:iniilisis de otros padecimiento' <1cnéticos, que -

de un1"1 1J r.itra man~rd ml1nifieist11n .·1lt1..:r."1(..ion~~ ornle~. 

5.- Y desde luego, en la medida que cnnvc;iro' y dis

t ln9amos con seguridad científica la" dlvcn~c, rn~.as de -

la medicina, pc,dremos diferenciar los di.iqn~:;tico~ y dar

un con~r!jo gcnEtico ~dccuado. a~r como proponer tr~t~ 

miento• ~dccuados a nivel bucal, pero siempre propiciando 

una .ictlón mult idiscipl lnaria. 
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