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Las anomalías congénitas múltiples (ACM) ocurren en aproximadamente un 
2% de los recién nacidos y constituyen una de las principales causas de 
mortalidad infantil.

INTRODUCCIÓN



https://www.ine.gov.ar/renac/Rep2021.pdf

Defunciones infantiles por causas 
agrupadas en código Q (CIE-10): 
“Malformaciones congénitas, 
deformaciones y anomalías 
cromosómicas”, por jurisdicción, 
Argentina, año 2020.
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CITOGENÉTICA TRADICIONAL y 
MOLECULAR

Metafases (o interfases) fijadas en 
un portaobjeto sobre los que se 
aplican técnicas de identificación 
cromosómica y se analizan al 
microscopio óptico o de 
fluorescencia (Resolución >5Mb)
- Técnicas de bandeo*
- FISH*

CITOGENÓMICA

Análisis de múltiples secuencias 
específicas o incluso del genoma 
completo sobre muestras de ADN
- MLPA
- CMA (array CGH)*
- WGS

BANDEO G 
(Cariotipo)

BANDEO C

FISH

CMA





OBJETIVO 

Evidenciar el aporte de las diferentes herramientas citogenéticas y 
citogenómicas disponibles en el HEC al diagnóstico de un paciente 
con ACM.



INGRESO DE MUESTRA PARA CARIOTIPO: RN, sospecha de síndrome velocardiofacial

EVALUACIÓN A LOS 11 MESES 

Paciente evaluado por fisura de paladar posterior, cardiopatía congénita compleja, 
criptorquidia, retraso global del desarrollo, hipotonía y mosaicismo pigmentario. 
Antecedente de RCIU
5to hijo de una pareja sana no consanguínea, cuyas edades materna y paterna al momento de la 
consulta son de 38 años de edad.

EXAMEN FÍSICO:
Peso: 7,600 gr. Talla: 67 cm. Pc: 43 cm

Fontanela anterior puntiforme, frente amplia, hendiduras pequeñas, enoftalmos, puente nasal 

deprimido, con filtrum largo, labios finos con V de cupido marcada,

Logra sostén cefálico, con muy buena conexión y sonrisa social.

Manos con pliegues anómalos, dedos ahusados.

Mamilas separadas.

Pies con pliegues plantares.



CARIOTIPO
GTW, NR=550 bandas

Deleción 
1q32q42

Cromosoma 
supernumerario en anillo



BANDEO C
CBG

CBG -

CBG +

Coloración selectiva 
del ADN repetido 
que constituye los 
centrómeros, y 
bloques de 
heterocromatina de 
algunos 
cromosomas.La ausencia de centrómero en el 

anillo indica que se trata de un 

fragmento acéntrico que debería 

contener una estructura llamada 

NEOCENTRÓMERO, secuencias 

específicas que permiten la unión del 

cromosoma en anillo al huso mitótico 

y su permanencia en las sucesivas 

divisiones celulares.





CMA (array CGH)

Agilent ISCA 8x60K

Evalúa cambios en el 
número de copias (CNVs) 
de secuencias en TODO el 
genoma en un mismo 
ensayo, por comparación a 
un genoma de referencia. 
No indica localización.

Resolución del orden de 
las kb.



CMA (array CGH)

Agilent ISCA 8x60K

Ganancia de material perteneciente al brazo largo del cromosoma 1, desde la banda q32.1 hasta la banda q41 



CARIOTIPO
GTW, NR=550 bandas

Deleción 
1q32q42

Cromosoma 
supernumerario en anillo



FISH 

(Hibridación Fluorescente in Situ) 
Sondas de pintado 
cromosómico total 
para cromosoma 1 
(PCT1)

El anillo está conformado en 
su totalidad por secuencias 
de cromosoma 1



RESULTADO
47,XY,del(1)(pter→q32.1::q41→qter),+neo(1)(::1q32.1→1q41::1q32.1→1q41::)

✔ Cariotipo desbalanceado, con ganancia del segmento comprendido entre 
las bandas 1q32.1 a 1q41. 

✔ Dicha ganancia (duplicación) es de 18,5Mb y se presenta en un anillo 
supernumerario. 





CONCLUSIONES

✔ La adecuada combinación de las técnicas citogenéticas y citogenómicas disponibles 
en el HEC, permitió determinar la causa genética asociada a la clínica del paciente. 

✔ Cada técnica diagnóstica aporta una información parcial sobre las anomalías 
cromosómicas complejas. Ninguna resuelve por sí sola, sino que se 
COMPLEMENTAN.

✔  La correcta interpretación de reordenamientos cromosómicos complejos requiere de 
personal especializado y capacitado en el entendimiento de la dinámica del genoma.

✔ La presencia del anillo, debido a su inestabilidad y comportamiento, puede generar 
manifestaciones clínicas diferentes a las comunicadas en pacientes con similares 
desbalances, por lo que resulta fundamental su reconocimiento.

✔ Los recién nacidos con ACM suelen fallecer sin diagnóstico, por lo que contar con la 
posibilidad de disponer de todas estas herramientas diagnósticas permite que las 
familias tengan un diagnóstico certero y asesoramiento genético oportuno.



MUCHAS GRACIAS!!!


