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Semiótica, Semiología,
Genética y Dismorfología

Las formas de la racionalidad médica se hunden en el espesor maravilloso de la
percepción, ofreciendo como primera cara de la verdad el grano de las cosas, su color, 

sus manchas, su dureza, su adherencia. El espacio de la experiencia parece
identificarse con el dominio de la mirada atenta, de esa vigilancia empírica abierta a la 

evidencia de los únicos contenidos visibles.

Michel Foucault
El nacimiento de la clínica

Resumen
El autor en este artículo analiza la construcción del criterio para determinar el diagnóstico 
de una enfermedad atípica, para el caso específico de la dismorfología clínica, rama de 
la genética. Hay tres componentes básicos para el diagnóstico de una enfermedad preva-
lente: la valoración subjetiva del médico, la evidencia científica que soporta las opiniones 
médicas y un lenguaje técnico que articula los dos anteriores. Sin embargo, el autor señala 
que, en medicina y en la vida en general, el lenguaje va más allá de la mera descripción. 
La semiología médica soporta las decisiones del médico frente a un diagnóstico y trata-
miento, a partir de su cuerpo teórico o sistema de causas y efectos o signos y síntomas.  

Fernando Suárez-Obando1
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En el caso de las enfermedades de baja prevalencia (Enfermedades raras y huérfanas), la 
forma de acción diagnostica se basa principalmente en la riqueza semiótica de lo particu-
lar. En el diagnóstico aplicado en la dismorfología clínica, la particularidad de un fenotipo 
dismórfico evidencia o comunica, la determinación de su genotipo y la constitución de 
síndromes, asociaciones y secuencias determinadas por la interacción del medio ambiente 
con en el código genético y su capacidad de expresión variable. El autor muestra cómo la 
semiótica, sistema de comunicación de signos no sólo funciona en la cotidianidad, sino 
está implícita en la naturaleza del cuerpo humano y en la de cualquier ser vivo; el DNA 
es una muestra de ello. Se expone así, cómo el médico aplica la llamada teoría del signo 
y del significado, explicada por el lingüista Ferdinand de Saussure, para diagnosticar una 
enfermedad y para comunicar “…lo que parece ser incomunicable: los efectos en el cuer-
po de un proceso innombrado”.

Palabras clave: diagnóstico médico, diagnóstico en la dismorfología clínica, semiología 
médica, biosemiótica o sistemas de comunicación biológicos, ley del efecto y principio 
semiótico.

Abstract
The author in this article analyzes the construction of the criterion to determine the diagnosis 
of an atypical disease, for the specific case of clinical dysmorphology, branch of genetics. 
There are three basic components for the diagnosis of a prevalent disease: the physician’s 
subjective assessment, the scientific evidence supporting the medical opinions, and a te-
chnical language that articulates the previous two. However, the author points out that 
in medicine and in life in general, language goes beyond mere description. The medical 
semiology supports the doctor’s decisions against a diagnosis and treatment, from its theo-
retical body or system of causes and effects or signs and symptoms. In the case of diseases 
of low prevalence (rare and orphan diseases), the form of diagnostic action is based mainly 
on the semiotic richness of the unique. In the diagnosis applied in clinical dysmorphology, 
the particularity of a dysmorphic phenotype evidences or communicates, the determination 
of its genotype and the constitution of syndromes, associations, and sequences, determined 
by the interaction of the environment with the genetic code and its capacity for variable 
expression. The author shows how semiotics, a system of sign communication not only 
works in everyday life but is implicit in the nature of the human body and that of any living 
being; DNA is a sign of it. This is how the doctor applies the so-called theory of sign and 
meaning, explained by the linguist Ferdinand de Saussure, to diagnose a disease and to 
communicate: “... what appears to be incommunicable: the effects on the body of an un-
named process”.

Key words: medical diagnosis, diagnosis in clinical dysmorphology, medical semiology, 
biosemiotic or biological communication systems, law of effect and semiotic principle.
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Semiología de lo particular

El criterio, entendido como un patrón o 
pauta que el médico adopta, para reco-
nocer la verdad o falsedad del diagnósti-
co, está contextualizado por la dicotomía 
diagnóstica, la cual supone la identifi-
cación de un sujeto (en este caso el pa-
ciente) en cualquiera de los estados del 
ciclo salud-enfermedad. Este ciclo, hace 
referencia a un patrón reconocible de 
normalidad sobre el cual se construyen 
mecanismos que articulan la capacidad 
de tomar decisiones y permite la com-
prensión del fenómeno fisiopatológico. 
Así mismo, es un proceso que consiente 
la apreciación de los posibles desenlaces 
clínicos y que se armoniza con cada deci-
sión particular, si se guarda la coherencia 
del trabajo clínico. Estas acciones susten-
tan un juicio de valor sobre las decisiones 
tomadas y sus consecuencias. Procesos 
que, a su vez, se ajustan de acuerdo a 
la selección y evaluación de la mejor 
evidencia disponible, para cada área en 
particular de la medicina y para una gran 
proporción de diagnósticos y tipos de pa-
cientes (Burns, 2008). 

El criterio clínico sobre el cual se funda-
menta la toma de decisiones en Medici-
na, comprende una serie de elementos 
expresivos que se caracterizan por mani-
festarse a través del lenguaje técnico de 
la medicina, articulándose con la valora-
ción subjetiva que el médico hace de su 
paciente y de la propia evidencia que res-
palda la construcción de su criterio (Her-
mann, 2016). Sin embargo, el aspecto 
semántico de la descripción corporal de 

los fenómenos clínicos comprende, ade-
más de la conjugación de ciencia y arte, 
un medio a través del cual el lenguaje 
médico es capaz de definir umbrales fisio-
lógicos que, una vez se superan, definen 
el estado mórbido. La semiología médica 
es el cuerpo de conocimientos que esta-
blece el señalado umbral fisiológico, es 
decir, conceptúa y atribuye el parámetro 
clínico que, de acuerdo a la descripción 
del signo clínico, sustenta la decisión del 
galeno, siempre y cuando se base en la 
rutina prestablecida del interrogatorio y 
el subsecuente examen físico (Malterud, 
2015). De esta forma, la noción diagnós-
tica que sucede luego de la valoración 
del criterio clínico, se construye sobre una 
forma especial de causa y efecto: signos y 
síntomas equivalen a una enfermedad es-
pecifica que se codifica bajo la denomi-
nación de la categoría diagnóstica (Melo, 
2011; Pelaccia, 2015). 

La construcción del criterio y de la evi-
dencia, se fortalecen con la práctica de 
la generación de hipótesis y con la ruti-
na de repetir la evaluación y la evolución 
de cada paciente. En consecuencia, la 
evaluación de enfermedades prevalen-
tes y el conocimiento sobre ellas, tiene 
una ventaja obvia sobre la enfermedad 
de baja prevalencia, que es, la usanza o 
práctica de los eventos, enmarcados en 
la variabilidad intrínseca de cada caso, 
sin sobrepasar los límites de un diagnós-
tico repetitivo (Ej.: neumonía). Mientras 
que la enfermedad prevalente no pierde 
las características de individualidad que 
le otorga cada paciente, sigue siendo el 
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mismo diagnóstico con particularidades 
del sujeto, más no una nosología dife-
rente. En el caso de la enfermedad de 
baja prevalencia, la rareza del diagnós-
tico exige del facultativo una forma de 
acción diagnóstica que no depende en 
gran proporción de la experiencia (expre-
sada en términos de frecuencia de rutinas 
diagnósticas) sino de una valoración que 
se apoya, principalmente, en la riqueza 
semiológica de lo particular e infrecuen-
te (Allanson, 2009; Coles, 2016; Dixit, 
2016, Meaney, 1986). 

En el campo de la dismorfología, rama 
de la genética clínica, lo particular, infre-
cuente y de baja prevalencia adquiere el 
protagonismo a través del lenguaje se-
miológico, anudado a la particularidad 
de la etiología genética de la enferme-
dad, lo que constituye una correlación 
entre lo manifiesto (fenotipo) y lo etioló-
gico (genotipo - ambiente). Correlación 
que, sin pretender ser directa, proporcio-
nal o necesariamente absoluta para to-
dos los casos de la enfermedad genética, 
resalta dentro de la semiología médica 
por su quehacer detectivesco en el cual 
cada pequeña clave, oculta en la rareza y 
particularidad de un fenotipo dismórfico, 
aporta en la constitución de síndromes, 
asociaciones y secuencias. En el núcleo 
de la correlación fenotipo-genotipo, se 
encuentra la noción del código genéti-
co, la cual se describe en términos que, 
casi siempre señalan a los genes, como 
el plano a partir del cual se construye la 
estructura fisiológica de los cuerpos, un 
rasgo especial y relevante en la relación 

causa efecto, tanto de la normalidad fi-
siológica como de la anormalidad estruc-
tural (Dismorfología).

Semiótica

La semiótica se experimenta tanto en 
la cotidianidad, como en la interpreta-
ción que la ciencia les da a sus objetos 
de estudio, de tal modo que, desde las 
conversaciones cotidianas, las señales de 
tránsito, los íconos religiosos, los mensajes 
cifrados, las macromoléculas, el examen 
físico del paciente y hasta los sistemas bio-
lógicos como el genoma, comparten en 
su ordenación básica la organización de 
un cuerpo de instrucciones que sustenta el 
desempeño de los sistemas comunicativos. 

La semiótica, entendida como un sistema 
de comunicación de los signos, se desarro-
lla en razón a los métodos expresivos exis-
tentes, si su estructura permite la presencia 
y permanencia de lo que en su propia esen-
cia es el propósito de su actuar, es decir, 
comunicar. La teoría del signo y el significa-
do, ayuda al médico a alcanzar diagnósti-
cos, siendo los signos de la enfermedad, 
los que se identifican por la expresión sin-
tomática del paciente, se transforman a su 
vez en signos objetivos bajo la mirada clíni-
ca (Burnum, 1993; Nessa, 1996). 

La estructuración del sistema comunica-
tivo depende de reglas que son comu-
nes a todos y cada uno de los ejemplos 
mencionados (señales de tránsito, ADN2, 

2	 ADN: ácido desoxirribonucleico.
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presentación clínica de la enfermedad). 
La comunicación implica, transmisión de 
información y será la estructura del sis-
tema comunicativo la que establecerá 
en su momento, el sentido (significado y 
dirección) en que se interpreten los da-
tos comunicados. A pesar del uso diario, 
consciente o inconsciente de la semiótica, 
usualmente no se reconoce la importan-
cia de su presencia en las ciencias bá-
sicas médicas. Además, sus atribuciones 
en el desarrollo de la práctica médica no 
van más allá de las clases de semiología 
médica en los años de entrenamiento clí-
nico (Nessa, 1996). 

Aunque la semiótica en el ámbito médi-
co cuenta un venerable cuerpo teórico 
(Brands, 2000), aparentemente, tiene 
poco impacto fuera de sus confines casi 
insulares y aunque su acepción más sim-
ple es el estudio de los signos, su impor-
tancia se hace fundamental y distinguida, 
cuando se tiene en cuenta su rol como 
parte de la vida social, rol al cual se le 
denomina semiología. Ferdinand de 
Saussure (Ginebra, Suiza, 1857 – 1913), 
reconocido como uno de los fundadores 
de la lingüística moderna, consideraba 
que la lengua era un sistema de signos; 
de allí que, la lingüística es sólo una par-
te de una ciencia más general llamada 
semiología (Mick, 1995). Ciencia que, 
contextualizada en el campo de la Me-
dicina, engloba aspectos fundamentales 
de la comunicación y comprensión de la 
enfermedad, los cuales, para el trabajo 
diagnóstico del médico, se hacen más no-
tables en cuanto a la interpretación de los 

mensajes que el cuerpo mórbido trasmite 
durante el ejercicio de la rutina clínica. 

Semiología médica y Semiótica

En su estructuración semiológica y lingüís-
tica, la lengua es un hecho y acuerdo so-
cial, una serie de reglas que, enmarcadas 
en pautas de fácil manejo, permite casi 
siempre, la fluidez de mensajes sin mayo-
res dificultades. Sin embargo, más allá de 
sus modos básicos de desarrollo, la len-
gua es arbitraria, se debe principalmente 
a la sucesión de eventos y circunstancias 
que en el contexto de su existencia gene-
ra un significado. El habla es un aconte-
cimiento individual que se enmarca en el 
acuerdo social de la lengua. El sistema es 
una estructura en la cual, las partes fun-
cionan como un todo, pautas, arbitrarie-
dades, circunstancias e individualidades 
que, en el contexto del lenguaje técnico 
de la Medicina, se convierten en un cuer-
po especializado en identificar y describir. 

El funcionamiento del sistema lingüís-
tico, como en el caso de un organismo 
biológico, depende de cada uno de sus 
componentes. El signo es todo lo que 
se puede interpretar, sea cosa, hecho o 
persona. Los signos son creados y usa-
dos para cumplir con determinados fines, 
para aportar determinados rendimientos: 
se quiere expresar algo a través de ellos, 
representar y comunicarlo a alguien (re-
ceptor). De tal modo que un objeto ani-
mado o inanimado cualquiera que este 
sea, puede designar como signo a otro y 
no depende solo de convenciones acep-
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tadas, sino también de que ese signo fun-
cione en una determinada situación. Para 
de Saussure el signo es la unión de sig-
nificado3 y significante4, la unión de dos 
componentes: el concepto y la imagen. 
Es así como los signos son una presencia 
constante e indispensable en el acuerdo 
social de la lengua.

Estas observaciones no se apartan de lo 
que los médicos definen, en su ejercicio, 
como signos clínicos: revelaciones objeti-
vas, físicas o químicas que se reconocen 
al examinar al enfermo. Se trata de la reu-
nión de la imagen y su concepto, eviden-
ciados por el examen físico. El médico y el 
paciente usan un lenguaje para comunicar 
lo que parece ser incomunicable: los efec-
tos en el cuerpo de un proceso innombra-
do, que luego de la implementación del 
criterio, la evaluación de la evidencia y el 
proceso de toma de decisiones, se llega a 
reconocer como el proceso patológico y 
se le bautiza con el nombre de una enfer-
medad (Olds, 1995). 

El fundamento semiótico de este proceso 
se precisa como el triángulo semiótico, el 
cual se compone de: 1- el signo o todo 
aquello que se pueda interpretar; 2- el 

3	 Significado: es una parte de la estructura del 
signo que consiste en la imagen mental o el 
concepto que el signo desea representar. 

4	 Significante: es una parte de la estructura de sig-
no que consiste en la forma material que toma el 
signo. Ejemplo, la cianosis peri oral, es un signo 
clínico relevante, su significado es: hipoxia (falta 
de oxígeno), su significante es la coloración pur-
purea alrededor de los labios 8Forma física que 
adopta el signo y que se identifica por ejemplo 
en examen físico del paciente).

objeto al cual el signo se refiere y, 3- el 
interpretante, la instancia o la persona 
que interpreta el signo referido al objeto. 
Signo es la objetivación de los síntomas, 
como objeto es al órgano o sistema que 
padece un proceso mórbido. Signo es, a 
la denominación formal de los hallazgos 
al examen físico, como interprete es, al 
médico que dilucida el signo referido al 
paciente. Es así como el uso del pensa-
miento conjetural y el manejo de signos 
y síntomas en búsqueda del diagnósti-
co, junto al seguimiento del curso de la 
enfermedad conforman el aspecto más 
familiar de la práctica médica. Las mani-
festaciones de la enfermedad no se pre-
sentan como meras contingencias, sino 
que constituyen una evidencia sensible a 
la observación clínica y éste se entiende 
en el contexto de signos, síntomas y sín-
dromes. De tal modo que, sí el proceso 
fisiopatológico subyacente a la manifes-
tación clínica tiene una base molecular, 
fisiológica y anatómica, la causa que 
conlleva a la pérdida del equilibrio, no 
excede los parámetros biológicos. No 
está por encima de ellos y responde de 
igual forma que, el proceso mórbido, al 
marco axiomático de la aproximación 
científica5, es decir aquella en que los di-
versos procesos normales o patológicos, 
explican la fisiología de los seres vivos, en 
términos físicos, químicos, contextos celu-
lares y en las manifestaciones clínicas de 
la enfermedad (Barbieri, 2008). 

5	 Se entiende aquí como aproximación científica 
a la fundamentación de la Medicina a través de 
la evidencia respaldada por el método científico, 
sea esta ciencias básicas o clínicas. 
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En el marco de referencia del fundamento 
semiótico, contextualizado al quehacer y 
comprensión del fenómeno mórbido, se 
puede afirmar que los seres vivos respon-
den a dos grandes principios: la ley del 
efecto y el principio semiótico. El primer 
principio es la regla básica y fundamen-
tal de la permanencia, puesto que lo que 
actúa y funciona sobrevive; mientras que 
aquello que se pliega a la inacción o la 
acción fútil, desaparece. Ello indica que, 
la adaptación y la supervivencia de los 
organismos, y también de las ideas (no-
ciones, conceptos), no son simplemente 
sinónimos, dado que una gran propor-
ción de sistemas biológicos adaptados y 
existentes, se vuelven comparativamente 
menos adaptados que otros y, posterior-
mente, cesan de sobrevivir. Es un principio 
según el cual la repetición y permanencia 
de un suceso depende de los efectos que 
la acción genera y que repercuten en la 
supervivencia de quien ejerce la acción. 
Una ley de efectos a la que no escapan los 
seres vivos, ni tampoco los argumentos o 
las ideas (Blackmore, 2016; Croft, 2007). 

El segundo, el principio semiótico, es tan 
básico, genérico y abstracto como el pri-
mero. Declara que un objeto puede exis-
tir para algún otro objeto diferente de él 
mismo en el mismo sistema. Cercano a 
la tautología como la ley del efecto, pero 
que, al analizar el signo y el significante, 
es decir, las relaciones entre aquel que 
objetiva y aquel que está cargado de sen-
tido, generan una lógica de presencia, 
en razón a la correspondencia y mani-
festación de los dos entes en una misma 

ordenación. Ambos, signo y significante, 
coexisten como objetos, el uno para el 
otro. En el caso de la aproximación mé-
dica a la interpretación de los signos de 
la enfermedad, el signo clínico no puede 
existir sin una carga útil de significado, 
de tal modo que se manifiestan como un 
principio semiótico, en el que la evalua-
ción objetiva hecha por el galeno tiene 
una carga de significado que se rotula 
como enfermedad. El sistema incluye por 
tanto un trasmisor, un receptor, las reglas 
del código, el signo y el significado. En-
tonces podría simplificarse este ordena-
miento en un paciente que trasmite un 
mensaje, objetivado por el médico, es 
decir: el receptor, las reglas de interpre-
tación del mensaje y un mensaje que se 
rotula como diagnóstico, sobre el cual se 
actúa y se evalúa la enfermedad. Ningu-
no de estos principios puede existir sin el 
otro, coexisten para algún otro objeto di-
ferente de él mismo en el mismo sistema, 
cada uno de los componentes le da signi-
ficado al otro. La ley del efecto describe, 
uno de los pilares de la supervivencia, el 
principio semiótico representa el quiebre 
biológico de la evolución; la enfermedad 
como manifestación de la disputa de los 
sistemas biológicos por subsistir. 

Biosemiótica y dismorfología

El principio semiótico, también explica 
los mecanismos de comunicación de los 
organismos, incluyendo la transmisión de 
mensajes de identidades y sistemas pro-
pios (EJ.; sistema nervioso, sistema endo-
crinológico), así como la comunicación 
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de las propiedades biológicas de especie, 
a través de las generaciones vía el ADN 
(herencia y evolución). De tal modo que 
la noción de comunicación no está limita-
da al mundo perceptible por los sentidos. 
Los estudios fisiológicos y bioquímicos 
de los sistemas vivientes revelan diversas 
formas de procesos comunicativos a nivel 
microscópico y molecular, tales como la 
transmisión de señales intercelulares y la 
regulación epigenética (Barbieri, 2008). 

La biosemiótica, tiene como fundamen-
to teórico, estudiar la comunicación y 
su sentido en los seres vivos. Estudia el 
proceso y el procesamiento de los signos 
en los colectivos biológicos. De tal modo 
que empodera a la comunicación, como 
la característica esencial de la vida, de-
terminando además que, un organismo 
es un mensaje en sí mismo. Un mensaje 
que cobra sentido cuando su constitución 
biológica más íntima (genoma) expli-
ca y detalla, a las futuras generaciones, 
cómo sobrevivir y reproducirse (Kawade, 
1996). Uno de los objetos de estudio de 
estudio de la biosemiótica es el conjun-
to de comunicaciones entre las células y 
moléculas, enfrentando el fenómeno de-
mostrativo dentro de un solo organismo 
multicelular y dentro de cada una de las 
células que lo constituyen. Aspecto bio-
semiótico conocido como endosemiótica 
(Ji, 1999). 

La semiología médica encuentra en la ge-
nética clínica y, especialmente, en la dis-
morfología, un exponente notable de la 
descripción de pacientes mediante signos 

y significantes, pero su acción recorre un 
camino más largo que otras semiotecnias 
aplicadas por facultativos a las demás 
especialidades clínicas y quirúrgicas: se 
extiende desde la endosemiótica hasta 
la propedéutica. Puesto que, al describir 
el proceso mórbido como un signo que 
encierra en su contexto la etiología de la 
manifestación clínica, describe la altera-
ción de la información genética, es decir, 
la secuencia de nucleótidos que, una vez 
alterada (mutación) o desregulada (epi-
genética) desarrolla en el paciente un dis-
morfismo y al integrar su descripción, al 
contexto de la anamnesis diagnóstica o 
terapéutica, comunica y define la interac-
ción entre el genotipo y el ambiente. Esta 
estructura de aproximación y desarrollo 
del criterio diagnóstico a partir de una 
base genética, concatenada con la mani-
festación clínica de la malformación, sólo 
es posible si se especifica que existe una 
semiosis de las moléculas en los sistemas 
vivos. La molécula de ADN como signo. 

La biología ha demostrado que el ADN 
puede ser reducido a una serie de reac-
ciones bioquímicas, que pueden, en prin-
cipio, ser reproducidas en un tubo de 
ensayo. De esta forma, las moléculas de 
ADN parecen simplemente obedecer a 
principios físicos, a la fuerza bruta de la 
naturaleza, sin una implicación semiótica. 
Incluso, la molécula de ADN aislada no 
es información genética, ni siquiera un 
transportador de información. Aunque si 
se añade a la interpretación, del sistema 
bioquímico, el contexto, el marco de refe-
rencia que confiere significancia biológica 
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a la molécula, convierte al ADN en infor-
mación. La transición conceptual se logra 
si la molécula se encuentra en un sistema 
viviente, una célula o una organización 
relevante que la contenga, incluso una 
reacción de amplificación in vitro, con un 
propósito investigativo o diagnóstico. 

La interpretación de la molécula deja de 
ser solo la descripción dura del compues-
to y la información que encierra para 
convertirse en una relación de caracterís-
ticas, físicas y químicas, de información 
contenida junto a un intérprete. El gen 
tiene la estructura química, la secuencia 
del ADN es el signo primario, la proteí-
na específica el objeto y la red celular y 
bioquímica actúan como sus intérpretes, 
los cuales se ven influenciados por el am-
biente. El estudio de estos fenómenos y 
el procesamiento de los signos a nivel 
molecular se definen en el campo de la 
microsemiótica (Barbieri, 2008). La pre-
sentación del signo a escala humana, en 
el examen físico del paciente dismórfico y 
enmarcada en la semiotecnia tradicional, 
define el procesamiento de los concep-
tos. Este procesamiento encierra el signo 
en la macrosemiótica, estudio que reúne 
el significado y el significante de lo mani-
fiesto y de lo oculto en el mundo endo-
semiótico de los tejidos y células, y que 
también interpreta la microsemiótica de 
la molécula del ADN como signo en su 
contexto celular. 

Es así como se encuentra sentido en el in-
térprete, representado por el contexto de 
la valoración de la enfermedad, en este 

caso la enfermedad infrecuente repre-
sentada por la dismorfología. La genéti-
ca clínica es un puente entre los mundos 
ocultos de la célula y los signos mani-
fiestos en el paciente, la interpretación 
semiológica del aspecto clínico revela 
la molécula que edifica el signo bajo el 
cual se desarrolla el fenotipo, descubre el 
ADN, lo intuye, lo describe, lo predice y lo 
enfrenta en revelaciones objetivas, físicas 
o químicas que se reconocen al examinar 
al enfermo, al resultado visible a los senti-
dos por un aparente cambio de deletéreo 
en su constitución: el dismorfismo.

El criterio clínico sobre el cual se funda-
menta la toma de decisiones en Medici-
na, para el caso especial de la Genética 
clínica y un área particular de su saber, la 
dismorfología, requiere de conjuntos de 
signos patognomónicos que desglosen 
la ontología del síndrome y mereológi-
camente reconstruyan cada uno de sus 
componentes, así como sus relaciones 
causales, bajo las definiciones apropia-
das del lenguaje técnico de la genética 
(Allanson, Biesecker, Carey, Hennekam, 
2009). Proponiendo así, la base para 
construir el criterio diagnóstico de lo in-
frecuente y fundamentando la acción de 
reconocer, lo que se define en la asisten-
cia clínica, como un modelo de definición 
nosológica codificada como enfermedad. 

La construcción de estos modelos desta-
ca su definición o propuesta de acerca-
miento al fenómeno, porque el punto de 
partida es la diferenciación entre causa 
y asociación, origen y consecuencia, gen 
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y fenotipo, soportado en los aspectos 
de consolidación causal, como son la 
relación temporal y la plausibilidad bio-
lógica. La cimentación del criterio y la 
formulación de una nueva evidencia, se 
fortalecen con la práctica de la genera-
ción de hipótesis: práctica que estable-
ce la relación entre la microsemiótica y 
la macrosemiótica, así como también, la 
rutina de repetir la evaluación y la evo-
lución de cada paciente que, manifieste 
una alteración en el desarrollo de la for-
ma y la comunicación del mensaje. Una 
variación del ADN estructural o funcio-
nal que se revela en el dismórfico. Ahora 
bien, se entiende que la valoración de la 
superficie corporal del paciente afectado 
y su microsemiótica corresponde al ge-
notipo; por su parte, la macrosemiótica 
corresponde al fenotipo elaborado por la 
valoración clínica, es decir, la semiología 
descriptiva del síndrome. 

Es así como el núcleo de la correlación 
fenotipo-genotipo se descubre en el men-
saje que había planteado la noción del 
código genético. El ADN como el plano 
primordial a partir del cual se construye 
la estructura fisiológica de los cuerpos, 
un rasgo especial y relevante en la rela-
ción causa efecto, tanto de la normali-
dad fisiológica, como de la anormalidad 
estructural, las cuales no hacen parte de 
la manifestación semiótica en la que se 
interpreta a la molécula de ADN como 
signo primordial. En conclusión, la semio-
logía de lo particular, de lo infrecuente, 
de la enfermedad rara y del dismorfismo, 
reflejan la particularidad más extrema de 

la constitución genética, la que a su vez 
abarca, desde el signo y significado de 
la microsemiótica molecular, hasta la ma-
crosemiótica del fenotipo, encontrando 
en la evaluación médica un significado 
de riqueza semiológica de lo particular e 
infrecuente. El mensaje entonces puede 
ser leído en el lenguaje de los nucleótidos 
o en el lenguaje de los diagnósticos. 
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