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Introducción

Caso clínico

L actante de dos meses de edad que 
ingresa en UCIP en insuficien-
cia cardiaca debida a una mio-

cardiopatía dilatada. Es el primer hijo 
de padres sanos, no consanguíneos, sin 
otros antecedentes médicos familiares 
que reseñar. Se solicitan pruebas com-
plementarias para descartar una enfer-
medad metabólica o infecciosa, y valo-
ración por genética clínica. La explora-
ción física en condiciones habituales en 
UCIP (sedado, con vías parenterales, 

mascarilla de CPAP, etc.) resulta bas-
tante inespecífica y los rasgos faciales 
difíciles de valorar. Se solicita cariotipo 
y se almacena muestra de ADN para 
posibles estudios genéticos, en espera 
de los resultados de las pruebas soli-
citadas y de su evolución. Durante el 
ingreso presenta una crisis convulsiva 
parcial. Evoluciona favorablemente y es 
dado de alta varias semanas más tarde.

Tres meses más tarde acude a la 
consulta de genética clínica para revi-
sión. El cariotipo ha sido normal. La 
madre refiere que un mes antes pre-
sentó crisis convulsivas generalizadas 

que se repitieron durante 24 horas. Se 
inició tratamiento anti-convulsivo e 
ingresó para estudio en otro hospital. 
Se ha realizado EEG y RM craneal 
con resultados normales.

En esta ocasión llaman la atención 
los rasgos faciales (cejas rectas, hipo-
plasia del tercio medio de la cara, ojos 
discretamente hundidos), muy suges-
tivos de síndrome de microdeleción 
1p36, no detectable en un cariotipo 
convencional. El estudio genético 
dirigido mediante técnicas de FISH 
(Hibridación In Situ con Fluorescen-
cia) y MLPA (Amplificación Múltiple 
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con sondas -Probes- de Ligamiento) 
confirman el diagnóstico. La miocar-
diopatía, habitualmente del tipo no 
compactada, y las crisis convulsivas 
son manifestaciones típicas de esta 
anomalía cromosómica. Se informa a 
los diferentes especialistas que atienden 
a este niño y se organiza el seguimiento 
de forma conjunta.

El estudio de ambos progenitores 
muestra que el padre es portador de 
una translocación equilibrada submi-
croscópica entre las regiones cromo-
sómicas 1pter y 12qter. Al tratarse de 
fragmentos cromosómicos de tamaño 
reducido, la probabilidad de una ges-
tación viable con una dotación cro-
mosómica desequilibrada es muy alta 
y se estima en 40%. Está indicado, 
por tanto, el diagnóstico prenatal o 
el diagnóstico genético preimplan-
tación.

El estudio de los abuelos paternos 
es normal, lo que indica que se trata 
de una anomalía cromosómica nueva 
en el padre, sin repercusiones para sus 
otros dos hermanos y otros familiares.

Este caso ilustra algunas de las 
particularidades de la práctica de la 
genética clínica que se exponen a con-
tinuación.

Genética médica y genética 
clínica

A pesar de que ambos términos se 
emplean indistintamente, la genética 
médica se define como “la ciencia que 
estudia la variación y la herencia bio-
lógica, aplicada a la salud y a la enfer-
medad”, y la genética clínica como 
“la parte de la genética médica que se 
ocupa del diagnóstico, prevención y 
manejo de los trastornos genéticos”(1).

La consulta de genética clínica es, por 
tanto, la vía de acceso a un servicio de 
genética médica que incluye los labora-
torios donde se realizan estudios genéti-
cos (de citogenética, genómica, genética 
molecular y genética bioquímica), con fines 
diagnósticos o predictivos. El genetista clí-
nico es, por definición, “un médico que se 
encarga del diagnóstico, atención y segui-
miento de pacientes con enfermedades 
genéticas”(2).

Asesoramiento genético

El asesoramiento genético* es la acti-
vidad fundamental de la genética clínica. 
Se define como “el proceso por el que 
pacientes o familiares con riesgo de pade-
cer una anomalía o enfermedad hereditaria 
son asesorados sobre sus consecuencias, 
sobre la probabilidad de desarrollarla o 
transmitirla, y sobre la forma en que esta 
se puede prevenir, evitar o mejorar”(3).

*	El término consejo genético es una traduc-
ción poco afortunada del término anglo-
sajón genetic counselling. Counselling 
signif ica realmente asesoramiento más 
que consejo, que se dice advice. Además, 
uno de los requisitos fundamentales de esta 
intervención es respetar la autonomía del 
individuo, sin inf luir en su decisión. Por 
eso, resulta más correcto emplear el tér-
mino asesoramiento genético.

El asesoramiento genético incluye 
los siguientes aspectos(4):
•	 Aspectos clínicos y diagnósticos 

(incluyendo la solicitud e inter-
pretación de los resultados de las 
pruebas genéticas).

•	 Documentación de la historia fami-
liar y elaboración del árbol familiar 
o pedigrí.

•	 Identificación del patrón de heren-
cia y estimación de riesgo.

•	 Comunicación y empatía con el 
usuario.

•	 Información sobre alternativas e 
intervenciones posibles.

•	 Apoyo durante y después del pro-
ceso de toma de decisión.

El asesoramiento genético es un 
acto médico. La Sociedad Europea 
de Genética Humana (ESHG) esta-
blece que “los servicios de genética 

Tabla I. Indicaciones para referir un paciente a una consulta de genética clínica

-	 Enfermedades o trastornos genéticos de herencia mendeliana (autosómica 
dominante, recesiva o ligada al cromosoma X)

-	 Anomalías cromosómicas

-	 Anomalías congénitas, tanto sindrómicas como no sindrómicas

-	 Displasias esqueléticas

-	 Anomalías craneofaciales: hendiduras oro-faciales, craneosinostosis

-	 Déficit cognitivo, especialmente si es familiar o se asocia a anomalías congénitas 
y/o a rasgos dismórficos

-	 Enfermedades neurológicas con base genética establecida: neurofibromatosis 
tipo 1, esclerosis tuberosa, distrofias musculares (Duchenne y Becker, distrofia 
miotónica), enfermedades degenerativas (Huntington, ataxia espinocerebelosa, 
Charcot Marie Tooth), demencia familiar (Alzheimer precoz, CADASIL)

-	 Trastornos cardiovasculares familiares: miocardiopatías, canalopatías (QT largo, 
Brugada, etc.)

-	 Enfermedades renales: poliquistosis renal del adulto, enfermedad de Alport, etc.

-	 Trastornos endocrinológicos: trastornos del crecimiento, ambigüedad genital, etc.

-	 Trastornos del tejido conectivo: alteraciones de la fibrilina (Marfan) y del 
colágeno (Ehlers-Danlos)

-	 Hipoacusia

-	 Enfermedades oftalmológicas: amaurosis congénita de Leber, retinitis 
pigmentosa, etc.

-	 Enfermedades metabólicas: mitocondriales, deficiencia de ornitina 
transcarbamilasa (OTC), etc.

-	 Enfermedades por depósito: hemocromatosis, etc.

-	 Enfermedades dermatológicas: displasias ectodérmicas, ictiosis congénita, etc.

-	 Enfermedades hematológicas: anemia de Fanconi, etc.

-	 Historia familiar de cáncer o de enfermedades que predisponen al desarrollo de 
cáncer (neurofibromatosis tipo 2, von Hippel Lindau)

-	 Infertilidad (abortos de repetición)

-	 Consanguinidad
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deben realizarse bajo la responsa-
bilidad de un médico debidamente 
formado”, y que “gran parte del ase-
soramiento de problemas relativa-
mente comunes, tales como el riesgo 
elevado de anomalías cromosómicas 
y la evaluación preliminar de una 
posible predisposición a desarrollar 
cáncer hereditario en una familia, 
puede llevarse a cabo por personal 
no médico formado para este fin”(5), 
reconociendo la función del asesor 
genético, que se ha convertido en una 
figura imprescindible en los servicios 
de genética médica del resto de los 
países desarrollados(6).

Dicho de un modo más sencillo, la 
genética clínica pretende ayudar a per-
sonas o familias con una enfermedad 
o un trastorno genético determinado a 
planificar su familia y a llevar una vida 
lo más normal posible.

Indicaciones para referir un 
paciente a una consulta de 
genética clínica

En principio, cualquier persona afec-
tada o con un antecedente familiar de ano-
malía congénita, enfermedad o trastorno 
con una base genética conocida, puede 
necesitar ser valorada en una consulta de 
genética clínica. La tabla I incluye las prin-
cipales indicaciones o motivos de consulta.

Los pacientes son habitualmente 
referidos por especialistas de diferentes 
especialidades médicas y quirúrgicas, 
tanto pediátricas como del adulto, o 
por su médico de Atención Primaria, 
por el antecedente de un trastorno 
genético determinado en la familia, 
para conocer si existe algún riesgo 
en una futura gestación y la forma de 
evitarlo.

La valoración dismorfológica puede 
resultar particularmente útil y valiosa en 
casos con anomalías congénitas múltiples, 
retraso psicomotor o autismo, talla baja y 
ambigüedad genital, orientando el diagnós-
tico clínico y el estudio genético(7).

El proceso de la consulta de 
genética clínica

El proceso es similar al de cualquier 
otra consulta médica, aunque debido 
a la gran variedad de enfermedades o 
trastornos genéticos que acuden a la 
consulta y a la rapidez de los avances 
en genética, suele ser necesario realizar 
un trabajo adicional antes y después de 
la visita (Tabla II).

A veces, los propios pacientes des-
conocen el motivo exacto por el que 
han sido enviados a la consulta y lo que 
pueden esperar de la misma. Puede ser 
muy útil adjuntar una hoja informativa 

Tabla II. Proceso asistencial de una consulta de genética clínica

Pre-consulta

-	 Revisión de la documentación médica aportada y de la historia clínica, si procede

-	 Estudio del caso y actualización de conocimientos

-	 Gestiones previas (posibilidad de realización de pruebas genéticas, coste, plazo de resultados, tasa de detección de mutaciones, 
etc.)

Consulta

-	 Anamnesis detallada: antecedentes familiares y personales, elaboración de árbol familiar con tres generaciones, resultados de 
pruebas complementarias previas, evidencia de confirmación diagnóstica, problemas asociados y evolución

-	 Exploración, si el caso lo requiere, documentando por escrito y mediante fotografía los hallazgos relevantes

-	 Impresión diagnóstica y comunicación de la misma

-	 Solicitud de pruebas genéticas y/o exploraciones complementarias

-	 Estimación de riesgo genético e información sobre opciones reproductivas, con entrega de hojas informativas (tipo de herencia, 
diagnóstico prenatal, etc.)

-	 Establecimiento del plan a seguir

Post-consulta

-	 Gestiones correspondientes: estudiar el caso con la nueva información obtenida, consultar la literatura médica y recabar 
información clínica adicional, si procede; gestionar la solicitud de pruebas genéticas y el envío de muestras

-	 Elaboración de un informe detallando los hallazgos relevantes, impresión diagnóstica (tanto si se sospecha como si no se logra 
reconocer un diagnóstico concreto), implicaciones médicas y reproductivas, y el plan de acción; envío de informe al paciente y 
al médico que lo refiere

Consulta posterior de revisión

-	 Revisión con resultados (comentar implicaciones, necesidad de estudio familiar, interconsulta a otros especialistas, programar 
seguimiento, etc.)

-	 Si resultado normal y no precisa seguimiento: alta y cierre del episodio

-	 Revisión programada de seguimiento, tanto si se ha logrado establecer el diagnóstico de un trastorno genético con necesidades 
médicas y educativas específicas, como si no se ha logrado, para valorar el caso a la luz de posibles nuevos datos clínicos, 
avances del conocimiento científico o de la disponibilidad de nuevas pruebas genéticas
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Anexo 1. Hoja de información a pacientes sobre la consulta de genética clínica.
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que lo explique (Anexo 1), al entregar 
o enviar la cita por correo.

Particularidades asistenciales  
de la genética clínica

1)	 La naturaleza peculiar de las 
pruebas genéticas
Las pruebas genéticas no son como 

las pruebas bioquímicas, que propor-
cionan un resultado paramétrico más 
o menos inequívoco, y del que habi-
tualmente se espera una acción médica 
si este no es favorable. Las pruebas 
genéticas se basan habitualmente en 
la identificación de un cambio, alte-
ración o mutación en un fragmento 
o en la secuencia de ADN de un gen 
determinado, cuyo significado puede 
resultar difícil de interpretar.

Además, algunos trastornos gené-
ticos pueden presentar lo que se conoce 
como heterogeneidad genética (alte-
raciones en diferentes genes pueden 
producir un mismo cuadro clínico o 
fenotipo) y heterogeneidad clínica 
(alteraciones en un mismo gen pueden 
producir cuadros clínicos o fenotipos 
diferentes). Distintos pacientes con la 
misma alteración o mutación en un 
gen causante de un trastorno genético 
determinado, pueden presentar dife-
rentes grados de gravedad dentro de 
su misma enfermedad (expresividad 
variable). En algunos casos, personas 
portadoras de una alteración o muta-
ción claramente patógena en otros 
miembros de su familia no desarrollan 
ninguna manifestación de la enferme-
dad (penetrancia reducida), pudiendo, 
sin embargo, transmitirla a sus descen-
dientes.

También puede suceder que una 
prueba genética, por limitaciones de 
la propia técnica, no logre identificar 
una alteración o mutación en el gen 
correspondiente, sin que ello cuestione 
el diagnóstico clínico ni las posibles 
intervenciones médicas recomendadas.

Las pruebas presintomáticas, que 
confirman el diagnóstico de un tras-
torno genético antes de que aparezcan 
los síntomas (p. ej. enfermedad de 
Huntington), y las pruebas predicti-
vas, que detectan la presencia de una 
alteración genética asociada a la pre-

disposición a desarrollar un problema 
médico determinado (p. ej. las altera-
ciones o mutaciones en el gen BRCA1 
que predisponen al desarrollo de cáncer 
de mama y de ovario), plantean una 
serie de problemas éticos y personales, 
en ocasiones, difíciles de predecir.

El desarrollo de nuevas tecnologías 
como la secuenciación masiva, y la posi-
bilidad de encontrar hallazgos incidentales 
o fortuitos (es decir, alteraciones detecta-
das de forma casual, no relacionadas con 
la enfermedad o el trastorno genético que 
indicó el estudio, pero que pueden tener 
implicaciones relevantes para la salud 
del paciente y de sus familiares) plantea 
nuevos retos, tanto al profesional como al 
paciente, y hace aún más necesario un ase-
soramiento genético adecuado, así como la 
obtención de un consentimiento informado.

2)	 La atención no se limita al 
paciente sino que puede implicar 
a toda su familia
A menudo la actuación va más allá 

del paciente que consulta por primera 
vez e implica a otros familiares. En 
este sentido, cruza grupos de edades 
y especialidades médicas. Como en el 
caso expuesto en la introducción, una 
vez confirmado el diagnóstico y una 
vez realizado el correspondiente aseso-
ramiento genético, puede ser necesario 
organizar y coordinar el seguimiento 
médico para el paciente entre varios 
especialistas, y el diagnóstico prena-
tal, para los padres, en una próxima 
gestación.

Es habitual que otros familiares 
acudan a consulta para conocer la pro-
babilidad de desarrollar un problema 
similar al diagnosticado en el paciente. 
La coordinación de la atención a toda 
la familia evita la repetición inútil de 
pruebas diagnósticas y supone una 
mejor utilización de los recursos sani-
tarios.

3)	 La necesidad de una estrecha 
colaboración entre la clínica y el 
laboratorio
Es fundamental una buena coordi-

nación y colaboración entre el genetista 
clínico y los especialistas de citogené-
tica, genómica, genética molecular y 

genética bioquímica de los diferentes 
laboratorios de un servicio de genética 
médica, tanto para orientar las pruebas 
genéticas correspondientes como para 
interpretar sus resultados. A veces, es 
necesario revisar la interpretación de 
un hallazgo, considerado inicialmente 
de significado incierto, a la vista de la 
evolución del paciente y del avance del 
conocimiento científico.

4)	 La necesidad de colaboración con 
otras especialidades médicas
Los pacientes con anomalías con-

génitas o enfermedades genéticas 
requieren a menudo ser atendidos por 
varios especialistas que se ocupan de 
aspectos asistenciales concretos de su 
especialidad, pero que no siempre tie-
nen una visión global del impacto de la 
enfermedad en el paciente y su fami-
lia. La comunicación entre los distintos 
especialistas implicados y la coordina-
ción de la supervisión médica supone 
una mejora en la atención de estos 
pacientes. El genetista clínico está en 
una situación privilegiada para reali-
zar esta función. Esto es especialmente 
relevante en el caso de las llamadas 
enfermedades raras, la mayoría (80%) 
de las cuales tiene una causa genética(8) 
y cuya baja frecuencia y gran diversidad 
dificultan que cualquier médico cuente 
con experiencia clínica suficiente para 
tratarlas.

5)	 Aspectos éticos

El asesoramiento genético debe 
basarse en el respeto al principio de auto-
nomía del paciente, incluido su derecho 
a “no saber”. Por este motivo, cualquier 
prueba genética debe contar con su corres-
pondiente consentimiento informado(9,10).

Las pruebas genéticas en meno-
res o en personas no capacitadas para 
otorgar su consentimiento informado 
requieren especial consideración. La 
razón fundamental para la realización 
de una prueba genética debe ser siem-
pre el beneficio directo del paciente. 
Se desaconsejan los estudios de por-
tadores sanos en menores. También se 
desaconsejan las pruebas presintomá-
ticas y predictivas de enfermedades o 
trastornos genéticos de aparición en la 
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edad adulta, a menos que esté indicado 
y se pueda realizar una intervención 
preventiva (p. ej. la tiroidectomía en 
un menor portador de una alteración 
o mutación en el gen RET causante 
de carcinoma medular de tiroides en 
un progenitor). Es preferible demo-
rar la prueba hasta que el menor sea 
suficientemente maduro para conocer 
el motivo del estudio y sus posibles 
repercusiones(11).

Atender a diferentes miembros 
de una misma familia se presta a que 
surjan problemas de confidenciali-
dad. En principio, es responsabilidad 
del propio paciente informar a otros 
miembros de su familia de la existen-
cia de la enfermedad o del trastorno 
genético. Si se niega a ello, se puede 
crear un conf licto entre el derecho 
del paciente a la confidencialidad y el 
deber del médico de proteger a otros 
miembros de la familia, que podrían 
beneficiarse de la información y de una 
posible intervención preventiva.

6)	 La importancia de la 
comunicación y del componente 
psicológico
La propia naturaleza del asesora-

miento genético y el respeto a la auto-
nomía del paciente exigen un esfuerzo 
por parte del genetista clínico y del 
asesor genético para explicar y trans-
mitir conceptos que pueden resultar 
poco familiares y difíciles de com-
prender, empleando términos sencillos 
y evitando los tecnicismos. La incer-
tidumbre que produce un resultado 
de significado incierto puede añadir 
complejidad a la situación. Se requiere 
una formación específica, experiencia 
profesional, habilidades de comuni-
cación, empatía y tiempo. Es preciso 
identificar las prioridades del paciente 
y atenderlas en el mismo orden en el 
que él las va planteando.

El asesoramiento debe ser no-directivo, 
debe informar sobre las alternativas posi-
bles de un modo neutral, evitando emitir 
juicios de valor, y respetando y apoyando 
siempre la decisión del paciente. Se trata 
de ayudar al paciente o a su familia a tomar 
la decisión más adecuada, de acuerdo con 
su forma de ser y pensar.

Dada la complejidad psicológica de 
las pruebas presintomáticas y predic-
tivas, puede ser muy útil contar con la 
colaboración de un psicólogo clínico.

Diagnóstico prenatal

La explicación detallada de las 
diferentes modalidades de diagnós-
tico prenatal excede la brevedad de 
este artículo y puede consultarse en 
la bibliografía recomendada(12). Los 
procedimientos invasivos habituales de 
diagnóstico prenatal para la detección 
de enfermedades o trastornos mono-
génicos y de anomalías cromosómicas 
en el feto incluyen la amniocentesis y 
la biopsia de vellosidad corial (BVC) y, 
más raramente, la cordocentesis. Como 
indicación principal de amniocentesis 
o de BVC para la detección de aneu-
ploidias, la edad materna avanzada ha 
sido progresivamente sustituida por 
el riesgo elevado, estimado mediante 
el empleo combinado de marcadores 
séricos maternos y ecográficos, como 
el grosor del pliegue nucal(13). El desa-
rrollo de procedimientos no invasivos, 
como la detección de ADN libre fetal 
circulante en sangre materna, limitado 
en la actualidad a la identificación del 
sexo fetal en trastornos de herencia 
ligada al cromosoma X y de ciertas 
aneuploidias, resulta muy prometedor 
y podría convertirse en un futuro no 
muy lejano en el método de elección.

Por otro lado, la facilidad de obten-
ción de muestras para la realización de 
estas pruebas entraña el riesgo de que se 
realicen de forma rutinaria y automá-
tica, sin que las mujeres estén debida-
mente informadas ni sean plenamente 
conscientes de sus posibles resultados 
y consecuencias. Con el fin de asegurar 
que la oferta de servicios de diagnós-
tico prenatal reúne los requisitos nece-
sarios para permitir a los futuros padres 
a tomar una “decisión informada”, se 
ha publicado recientemente una guía 
de actuación o recomendaciones, ela-
borada por especialistas europeos y 
avalada por la ESHG(14).

Por último, el diagnóstico genético 
preimplantación, basado en técnicas de 
reproducción asistida (fecundación in 
vitro), es otra opción disponible ante 

un riesgo genético elevado. Sus limita-
ciones actuales incluyen una reducida 
tasa de éxito y la restricción de su oferta 
a casos muy seleccionados como parte 
de las prestaciones del sistema sanitario 
público de nuestro país.

Marco legal de la genética 
médica en España

La genética no existe como espe-
cia l idad sanitaria en España. El 
Ministerio de Sanidad hizo público 
un Informe de la Dirección General 
de Ordenación Profesional en junio de 
2012 donde se incluye a la Genética 
Clínica como especialidad troncal, 
dentro del Tronco de laboratorio y 
diagnóstico clínico.

La Ley 14/2007, de 3 de julio, de 
Investigación biomédica establece los 
principios para garantizar la integridad de 
la personas y la protección de la dignidad 
e identidad del ser humano en cualquier 
investigación biomédica, así como en la 
realización de análisis genéticos, el trata-
miento de datos genéticos de carácter per-
sonal y de las muestras biológicas de origen 
humano que se utilicen en investigación. 
Esta ley establece que “la libre autonomía 
de la persona es el fundamento del que se 
derivan los derechos específicos a otorgar 
el consentimiento y a obtener la informa-
ción previa”. A pesar de estar claramente 
orientada a la investigación, menciona 
expresamente los aspectos fundamentales 
del asesoramiento genético(15).

La falta del reconocimiento de la 
especialidad de genética y la escasa 
organización de los servicios de gené-
tica médica en nuestro país constituyen 
los principales obstáculos para garanti-
zar que la incorporación de los avances 
de la genética al terreno asistencial se 
realicen de forma segura, eficaz y ética, 
tal y como recomienda la OMS(16).

Nota:  Muy recientemente, y con pos-
terioridad a la entrega del manuscrito 
original de este artículo, se ha produ-
cido el reconocimiento de la especia-
lidad de “genética clínica” (B.O.E. 6 
agosto 2014) como una especialidad 
pluridisciplinar integrada en el Tronco 
de Laboratorio y Diagnóstico Clínico.
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1.	 ¿Cuál de los siguientes aspectos 

está incluido en el asesoramiento 
genético?
a.	 Aspectos clínicos y diagnósti-

cos.
b.	 Elaboración de un árbol genea-

lógico (pedigrí).
c.	 Información sobre alteraciones 

e intervenciones posibles.
d.	 Identif icación del patrón de 

herencia.
e.	 Todos los anteriores están 

incluidos en el asesoramiento 
genético.

2.	 El concepto de heterogeneidad 
genética, aplicado a algunos tras-
tornos genéticos, hace referencia 
al hecho de que:
a.	 Alteraciones en un mismo gen 

pueden producir cuadros clíni-
cos o fenotipos diferentes.

b.	 Alteraciones en diferentes genes 
pueden producir un mismo cua-
dro clínico o fenotipo.

c.	 Una misma alteración o muta-
ción en un gen causante de un 
trastorno genético determinado 
puede determinar diferentes 
grados de gravedad en dife-
rentes pacientes.

d.	 Personas portadoras de una 
alteración o mutación clara-
mente patógena en otros miem-
bros de su familia no desarro-
llan ninguna manifestación de 
la enfermedad, pudiendo, sin 

embargo, transmitirla a sus 
descendientes.

e.	 No hace referencia a ninguna 
de las anteriores.

3.	 ¿Cuál de las siguientes afirmacio-
nes es falsa?
a.	 La identificación de un cam-

bio, alteración o mutación en un 
fragmento o en la secuencia de 
ADN de un gen determinado 
no siempre es fácil de interpre-
tar.

b.	 Algunos sujetos con una alte-
ración o mutación claramente 
patógena pueden no desarro-
llar ninguna manifestación de 
la enfermedad.

c.	 Las pruebas genéticas pre-
sintomáticas son aquellas que 
detectan una alteración genética 
asociada a la predisposición a 
desarrollar un problema médico 
determinado.

d.	 Las nuevas tecnologías, como 
la secuenciación masiva, conlle-
van la posibilidad de encontrar 
hallazgos fortuitos, frecuente-
mente difíciles de interpretar.

e.	 A veces, es necesario revisar la 
interpretación de un hallazgo, 
considerado inicialmente de 
significado incierto, a la vista 
de la evolución del paciente y 
del avance del conocimiento 
científico.

4.	 La valoración dismorfológica 
puede ser útil en la orientación 
diagnóstica y del estudio genéti-

co en las siguientes situaciones, 
excepto:
a.	 Talla baja.
b.	 Anomalías congénitas múlti-

ples.
c.	 Retraso psicomotor.
d.	 Ambigüedad genital.
e.	 Leucemia linfoide.

5.	 ¿Cuál de las siguientes afirmacio-
nes en relación con el diagnóstico 
prenatal es falsa?
a.	 Los procedimientos invasivos 

más habituales en el diagnós-
tico prenatal de enfermedades 
monogénicas y cromosómicas 
son: la amniocentesis y la biop-
sia de vellosidades coriales.

b.	 Estudios recientes indican que 
la detección de ADN libre fetal 
circulante en sangre materna 
carece de fiabilidad y, por tanto, 
de utilidad diagnóstica.

c.	 Marcadores ecográficos fetales, 
como la presencia de pliegue 
nucal, pueden ser de utilidad 
para sospechar alteraciones 
genéticas y para indicar pro-
cedimientos diagnósticos más 
invasivos.

d.	 Los estudios de diagnóstico 
prenatal solo deben llevarse a 
cabo previa información a las 
madres de los riesgos y conse-
cuencias de los posibles resul-
tados obtenidos.

e.	 El diagnóstico genético pre-
implantación presenta todavía 
numerosas limitaciones.

A continuación, se expone el cuestionario de acreditación con las preguntas de este tema de Pediatría Integral, que deberá 
contestar “on line” a través de la web: http://www.sepeap.org.
Para conseguir la acreditación de formación continuada del sistema de acreditación de los profesionales sanitarios de carácter 
único para todo el sistema nacional de salud, deberá contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se podrán realizar los 
cuestionarios de acreditación de los diferentes números de la revista durante el periodo señalado en el cuestionario “on-line”.

http://www.sepeap.org

