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CAPITULO 1. INTRODUCCION

1.1 RESUMEN

El genograma y el arbol genealdgico son herramientas de representacion grafica de
la familia que, aunque comparten similitudes, tienen una funcionalidad y significados
diferentes. Si bien la funcién del primero es representar la estructura familiar y las
relaciones entre sus miembros, el segundo pretende la identificacién del patrén de
herencia y de rasgos heredables. Tanto una como otra, son utilizadas por el médico
de familia, y éste debe tener las competencias necesarias para su manejo efectivo.
OBJETIVO. Definir las principales caracteristicas y utilidades clinicas del
Genograma y el Arbol genealdgico. METODOLOGIA. Por medio de un estudio de
naturaleza especifico, ya que nos permitira detallar el fendmeno estudiado, a través
de la informacion proporcionada en el articulo seleccionado. RESULTADOS. Los
rasgos de enfermedad intergeneracionales son de interés para el diagnédstico y
estadificacion de la enfermedad, asi como los acontecimientos relacionados con la
salud reproductiva que puedan ser de interés para ello, se debe ser exhaustivo en
la identificacion de las causas por las que los embarazos no llegaron a término o
con mortalidad perinatal, asi como con la relacién biolégica de los progenitores con
la descendencia. CONCLUSIONES. EIl arbol genealdgico es una herramienta de
ayuda para la toma de decisiones, en la planificacién terapéutica, reproductiva, o
para el estudio de portadores. Permite la identificacién de individuos afectados y en
riesgo, Igualmente permite identificar qué otros parientes deben ser evaluados y es
muy utilizado en medicina forense como herramienta complementaria en los

estudios de genealogia forense.

Palabras clave: Herencia genética; genealogia forense; mortalidad perinatal;

patron de herencia.



ABSTRACT

The genogram and the family tree are tools for graphical representation of the family
that, although they share similarities, have different functionality and meanings.
Although the function of the first is to represent the family structure and the
relationships between its members, the second aims to identify the pattern of
inheritance and heritable traits. Both are used by the family doctor, and he must have
the necessary skills for their effective management. OBJECTIVES. Define the main
characteristics and clinical utilities of the Genogram and the Family Tree.
METHODOLOGY. Through a study of a specific nature, since it will allow us to detail
the phenomenon studied, through the information provided in the selected article.
RESULTS. Intergenerational disease traits are of interest for the diagnosis and
staging of the disease, as well as events related to reproductive health that may be
of interest. For this purpose, it is necessary to be exhaustive in identifying the causes
why pregnancies do not occur. They arrived at term or with perinatal mortality, as
well as with the biological relationship of the parents with the offspring.
CONCLUSIONS. The family tree is a tool to help make decisions, in therapeutic and
reproductive planning, or for the study of carriers. It allows the identification of
affected and at-risk individuals. It also allows identifying which other relatives should
be evaluated and is widely used in forensic medicine as a complementary tool in

forensic genealogy studies.

Keywords: Genetic inheritance; forensic genealogy; perinatal mortality; inheritance

pattern.

1.2 ANTECEDENTES

Los autores Maria Yanes Rodriguez, Maria Concepcion Cruz Canovas y Enrique
José Gamero de Luna, Sociedad Espafiola de Médicos de Atencion Primaria

(SEMERGEN) (Espana, 2021), realizaron un articulo donde mencionan que el



Genograma concluye con el establecimiento de una hipoétesis sistémica, como punto
de partida para la preparacion de la entrevista e intervencion familiar. Si bien puede
identificar patrones de enfermedad a lo largo de generaciones, su finalidad es
establecer el impacto de estas sobre la dinamica familiar y no el definir como se

heredan estos elementos patologicos.

Ademas, definen el arbol genealdgico como una representacion grafica de la
aparicion de un rasgo o enfermedad en particular en individuos relacionados, junto
con la naturaleza biolégica de las relaciones. Asi mismo, Dr. John Launer. En su
revista médica de posgrado (Inglaterra, 21 agosto 2017) relata que, los genogramas
a veces deletreados geneogramas, pero siempre pronunciado “gene-o-gramas” son
basicamente arboles genealdgicos, pero anotados con informacién adicional

relevantes de acuerdo con el contexto clinico.

1.3 ENUNCIADO DEL PROBLEMA

¢ Cuales son los aspectos mas relevantes que nos proporciona el genograma y

el arbol genealdgico?

CAPITULO 2. OBJETIVOS

2.1 OBJETIVO GENERAL

e Definir las principales caracteristicas y utilidades clinicas del Genograma
y el Arbol genealdgico.

2.2 OBJETIVOS ESPECIFICO

e Obtener una vision sobre la estructura familiar por medio del Genograma.



e |dentificar el patron o tipo de herencia a través del arbol genealdégico.

e Describir los aspectos mas importantes en el uso del arbol genealdgico.

CAPITULO 3. JUSTIFICACION

Este trabajo busca dar a conocer la importancia del genograma como un sistema
de representacion grafica de la familia que permite una vision rapida de los aspectos
biopsicosociales. Su objetivo, por tanto, es obtener una vision de la estructura
familiar, sus caracteristicas demogréficas, el ciclo vital familiar, los acontecimientos
vitales y las relaciones familiares a lo largo de varias generaciones. El genograma,
como un fotograma, recoge la informacion en ese momento puntual, perdiendo
utilidad y sentido conforme la relacion familiar, en continua transicién, va
evolucionando. Comienza con la persona que consulta. Para ello, utiliza una
simbologia normalizada, con la que identifica la estructura familiar a lo largo de al
menos 3 generaciones, y recoge informacion ordenada de todos los miembros junto
con informacion del funcionamiento de la familia. Son especialmente importantes la
identificacion de los subsistemas familiares, sus relaciones y situaciones, tales

como, los acontecimientos vitales, que pueden incidir o influir las mismas.

En la construccidn del arbol genealdgico, al no contemplar los elementos de cambio
sistémico de la dinamica familiar y si hechos vitales que siguen siendo utiles a lo
largo del tiempo, le proporciona, a diferencia del genograma, una cierta

intemporalidad.



CAPITULO 4. MARCO DE REFERENCIA

4.1 MARCO HISTORICO

Tim Carver, Alex P. Cunningham, Chantal Babb de Villiers, Andrew Lee, Simon
Hartley, Marc Tischkowitz, Fiona M. Walter, Douglas F. Easton, Antonis C. Antoniou
(en el 2018) realizaron una recopilacién, gestion y visualizacion de datos clinicos de
pedigri (antecedentes familiares) que es una actividad central en los centros de
genética clinica. Sin embargo, los conjuntos de datos de pedigri clinico pueden ser
dificiles de administrar, ya que su captura requiere mucho tiempo y pueden ser
dificiles de construir, manipular y visualizar graficamente. Existen varios editores de
pedigri grafico independientes y aplicaciones de dibujo, pero no hay editores de
pedigri graficos ligeros disponibles gratuitamente que se puedan configurar e
incorporar facilmente a las aplicaciones web. Desarrollamos “pedigreejs”, un editor
grafico interactivo de pedigri escrito en JavaScript, que utiliza la nomenclatura
estandar de pedigri. Pedigreejs proporciona un editor de pedigri facilmente

configurable, extensible y ligero.

Kim YY, Hong HY, Cho KD, Park JH (en el 2019) en su articulo denominado: Base
de datos del arbol genealdgico de la base de datos nacional de informacion sanitaria
de Corea; describen la creacidon de una base de datos del arbol genealdgico (BD)
utilizando un nuevo sistema de codigo familiar que puede expresar l6gicamente las
relaciones familiares interpersonales, comparando y complementando los datos de
elegibilidad del seguro de salud y los datos del registro de residentes de la Base de
Datos Nacional de Informacion de Salud (NHID). La base de datos del arbol
genealdgico se crea comparando y complementando los datos de elegibilidad del
seguro de salud y los datos del registro de residentes en el NHID para obtener
relaciones familiares mas precisas. La base de datos del arbol genealdgico no tiene
una variable de tiempo como el afio de referencia; en cambio, solo muestra la

relacion entre dos individuos siempre que hayan tenido una relacién de parentesco.



Dado que la base de datos del arbol genealdgico se creo recientemente en 2018 y
el acceso a la base de datos es limitado incluso para fines de investigacion, hasta
el momento se han realizado muy pocos estudios que la utilicen. La base de datos
del arbol genealdgico sera mas eficaz cuando se utilice con el NHID en lugar de

utilizarla de forma independiente.

Wickenheiser RA. (2019) en su articulo: Genealogia forense, bioética y el caso del
asesino del Golden State. Mencionan que los investigadores recurren ala
genealogia forense cuando se ha obtenido ADN en la escena del crimen, no se ha
obtenido una coincidencia de sospechosos en el Sistema Nacional de indice de ADN
(NDIS) y las pistas de investigacion no han identificado sospechosos viables. En la
busqueda genealdgica forense, el perfil de ADN encontrado en la escena del crimen
se compara con los perfiles de ADN de individuos que se sabe que no son los
perpetradores para detectar similitudes genéticas consistentes con el origen de un
miembro de la familia relacionado. NDIS es el acronimo utilizado para referirse al
programa de base de datos de ADN de justicia penal administrado por el FBI. El
acronimo CODIS (Combined DNA Index System) se utiliza con frecuencia como
sinénimo de NDIS, pero generalmente se usa para referirse al software que ejecuta
el sistema, el tipo de perfil de ADN forense como en "perfil CODIS", o los indices de

la escena del crimen y del delincuente de ADN dentro del NDIS.

Allysa Tuite, Michelle Dalla Piazza, Kristyn Brandi, Beth A. Pletcher (en el 2020)
presentan un comentario sobre una nueva actualizacidn de la nomenclatura de
pedigri para representar mejor la diversidad de pacientes. Ya que con los cambios
en nuestra comprension de la identidad de género y los trastornos de la
diferenciacion sexual (DSD), asi como la necesidad de promover una atencién
médica que refleje adecuadamente las identidades personales interseccionales de
los pacientes con respecto al sexo y el género, exploramos posibles modificaciones

de la nomenclatura de pedigri para representar mejor dicha diversidad de pacientes.

Katsanis SH. (2020) con su articulo denominado: Pedigries y perpetradores: usos
del ADN vy la genealogia en las investigaciones forenses. Una base de datos


https://www.sciencedirect.com/topics/social-sciences/genealogy
https://www.sciencedirect.com/topics/social-sciences/genealogy
https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/dna-database
https://onlinelibrary.wiley.com/authored-by/Tuite/Allysa
https://onlinelibrary.wiley.com/authored-by/Dalla+Piazza/Michelle
https://onlinelibrary.wiley.com/authored-by/Brandi/Kristyn
https://onlinelibrary.wiley.com/authored-by/Pletcher/Beth+A.

universal de ADN que contenga la identificacion de genotipos de todos los seres
humanos resolveria los problemas descritos en esta revisidén. Los casos forenses
con ADN podrian resolverse, las personas acusadas falsamente podrian ser
exoneradas y las bases de datos privadas de ADN con datos mas intrusivos, como

los genotipos relacionados con la salud, no necesitarian ser buscadas.

4.2 MARCO TEORICO

Tradicionalmente el AG se ha utilizado para reconocer el patron de herencia de
enfermedades hereditarias con un determinado rasgo genético su uso clinico va
mas alla, tanto que es un documento médico legal, con trascendencia juridica como
también es utilizado en medicina legal y forense como herramienta complementaria
en los estudios de genealogia forense. Tras la secuenciacidon del genoma humano
ha adquirido un mayor interés, en parte por la posibilidad de identificar el
componente hereditario de muchas enfermedades y, por otro lado, por la
proliferacion de guias de practica clinica preventivas donde, la evaluacién de los
factores heredables y la personalizacion de las recomendaciones, van cobrando
progresiva importancia. Por otro lado, el AG es el primer test genético de la medicina

de precision.

Las enfermedades genéticas podemos identificarlas en tres categorias, las cuales
son: Enfermedades cromosdmicas producidas por una alteracion en el numero o
estructura de los cromosomas, enfermedades monogénicas o mendelianas debidas
a mutaciones de un solo gen y enfermedades genéticas no mendelianas que
incluyen entre otras a las enfermedades de herencia compleja o multifactoriales
debidas a la combinacién de factores genéticos y ambientales. De todas las
enfermedades mendelianas monogénicas son las que presentan patrones de

herencia mas claros.



Entre algunas enfermedades genéticas tenemos:

Herencia digénica de una hipotricosis autosémica recesiva en dos pedigries
consanguineos: La hipotricosis es un trastorno hereditario de la pérdida del cabello
en el ser humano, en el que las personas afectadas muestran una ausencia escasa

o completa de pelo en el cuero cabelludo o en diferentes partes del cuerpo.

Autopsia Molecular

Existe un porcentaje importante de autopsias que quedan sin un diagndstico
concluyente del fallecimiento, especialmente cuando este evento letal se produce
subitamente. El analisis genético se ha ido incorporando al campo de la medicina
forense, sobre todo en aquellos pacientes que han fallecido de forma repentina, y
donde no se identifica causa concluyente del fallecimiento tras una autopsia médico-
legal completa. Estudios genéticos post-mortem no solo permiten llevar a cabo un
diagnostico de la causa del fallecimiento, sino que también permiten una traslacion
clinica hacia los familiares, focalizado en la identificacién precoz de individuos en
riesgo de sincope, asi como adopcion de medidas terapéuticas personalizadas para

la prevencién de un episodio arritmico letal.

4.2.1 PRINCIPALES UTILIDADES DEL ARBOL GENEALOGICO

Identifica el patron o tipo de herencia

Identifica individuos de riesgo y afectados

Sospecha e identificacién de enfermedades raras

Ayuda a identificar el mejor probando

Forma parte de la historia clinica (antecedentes familiares)
Ayuda al diagnostico diferencial de enfermedades

Ayuda en la toma de decisiones para el estudio de portadores
Ayuda a valorar opciones reproductivas

Ayuda en la planificacion del tratamiento

Ayuda en el seguimiento y prevencion de la enfermedad

V V V V V V VYV V V VYV V

Ayuda a la identificacion de factores genéticos y ambientales



V V V V V V VYV V V V VYV V

A\

Herramienta de formacién e informacion familiar

Es un documento médico-legal, con transcendencia juridica

Uso en medicina legal y forense

Presentacion de un registro médico sistematico.

Formato grafico de lectura facil.

Logra identificar pautas generacionales, biomédicas y psicosociales.

Auxilia en el manejo médico y en el campo de la medicina preventiva.
Identifica eventos de la vida que podrian afectar el diagnostico y tratamiento.
Pone en evidencia pautas de enfermedad.

Facilita la educacion del paciente.

Detecta la etapa del ciclo de vida que cursa la familia.

El proceso de su elaboracion permite establecer una relacion médico-
paciente armonica.

Representa la estructura funcional de la familia.

Propicia la participacion del entrevistado y de los miembros de su familia
tanto en la informacién que comparten, como en la narracion y reflexién sobre
dificultades y recursos que puedan encontrar.

Permite identificar algunos de los elementos que conforman las redes de
apoyo (pareja, hijos, nietos, etc.)

Sirve como un instrumento detector de factores de riesgo medioambientales
en el hogar.

El AG se puede utilizar ademas del analisis de marcadores autosémicos, el

analisis del cromosoma “x”

4.3MARCO CONCEPTUAL

Linaje: Se refiere a la ascendencia o descendencia de una persona, es decir,
el conjunto de antepasados de una familia. También puede hacer referencia
al origen o procedencia de una persona o grupo social. Por otro lado, puede
aludir a la clase o calidad de una cosa.
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Genealogia: Estudio y seguimiento de la ascendencia y descendencia de

una persona o familia.

Arbol genealégico: Es una representacion grafica o visual del linaje y la
genealogia de una persona. A través de nodos y lineas que representan un
matrimonio y las relaciones de sangre, un arbol genealdgico presenta un
registro completo de la historia familiar. Muestra los antepasados directos,
pero también puede extenderse mucho mas alla e incluir a cualquier persona

con la que se esté relacionando de forma familiar.

Pedigri: El pedigri es una herramienta basica en genética clinica usada para
determinar que una enfermedad es genética, rastrear la transmision de la
enfermedad y estimar los riesgos del paciente, de otros miembros de la
familia y de los miembros aun no nacidos de poseer la enfermedad genética.
Se trata del historial de salud de una familia representado utilizando simbolos
internacionales. En él se indica informacién sobre los componentes de la
familia, su sexo, la relacion entre ellos, las enfermedades que presentan y

caracteristicas genéticas, entre otros.

Genealogia Forense: Podemos definirla como la practica de encontrar
familiares de un individuo sospechoso de cometer un hecho delictivo al hacer
coincidir el ADN de la escena del crimen con las bases de datos de

ascendencia genética.

Enfermedad Monogénica: Se conoce también como enfermedades
hereditarias mendelianas, son aquellas debidas a mutaciones de un solo gen.

Enfermedades cromosémicas: Son producidas por una alteracion en el

numero o estructura de los cromosomas.
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Enfermedades genéticas no mendelianas: Que incluyen, entre otras a las
enfermedades de herencia compleja o multifactoriales, son debidas a la

combinacion de factores genéticos y ambientales.

Trastornos neurosensoriales: Es una afeccion neurolégica en la que un
individuo tiene dificultad para percibir o responder a cualquier estimulo que

afecte los sentidos.

Hipoacusias congénitas: Hipoacusia es la incapacidad para oir sonidos en
uno o en ambos oidos. Los bebés pueden perder toda su capacidad auditiva

o solo parte de ella.

Fotogramas o ecografia: ecografia genética o simplemente eco genética es
un tipo de ultrasonido obstétrico que consiste en la valoracion del feto para
demostrar o descartar cualquier alteracién anatdomica o del estado de la salud
del medio intrauterino reportando hallazgos o marcadores que pueden

orientar en la identificacion de fetos que tengan alteraciones cromosdmicas.

Enfermedad de Tay-Sachs: La herencia de la enfermedad de Tay-Sachs
es autosdmica recesiva. Esto significa que para ser afectada con la
enfermedad de Tay-Sachs una persona tiene que heredar dos copias con

variantes patogénicas del gen HEXA.

Matrimonio consanguineo: Es aquel que se celebra entre personas unidas
por filiacibn o descendencia, es decir, aquéllas que tienen antepasados
comunes. La consanguinidad aumenta las posibilidades de trasmitir a la
siguiente generacion cierto tipo de enfermedades hereditarias. Existe un
grupo de enfermedades genéticas que poseen un tipo de herencia

denominado autosémico recesivo.
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Neuropatia de Charcot-Marie-Tooth: Es un grupo de trastornos hereditarios
que causan lesiones en los nervios. Este dafio es mayor en los brazos y las
piernas (nervios periféricos). La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth se

conoce también como neuropatia motora y sensitiva hereditaria.

CODIS: Sistemas de indice Combinado de ADN, es un programa informatico
qgue contiene bancos de datos locales, estatales y nacionales de perfiles de
ADN de personas condenadas, perfiles de ADN de las pruebas halladas en
el lugar de los hechos y perfiles de ADN de personas desaparecidas.

Este programa permite que los agentes de la ejecucion de la ley a nivel
estatal, local y nacional comparen los perfiles de ADN de un delito especifico

con todos los perfiles de ADN que se encuentran en la base de datos.

Paraplejias espasticas: Las paraplejias espasticas hereditarias incluyen un
conjunto de trastornos neurodegenerativos caracterizados por la debilidad y
contractura permanente de los musculos de las piernas, que en los casos
complejos se ven acompafadas por otros sintomas neuroldgicos, como la

discapacidad intelectual.

Mutacién: Una mutacién es el cambio al azar en la secuencia de nucleétidos
o en la organizacion del ADN (genotipo) o ARN de un ser vivo que produce
una variacion en las caracteristicas de este y que no necesariamente se
transmite a la descendencia. Se presenta de manera espontanea y subita o

por la accion de mutagenos.

Poliposis: Trastorno hereditario por el que se forman muchos pélipos (a
menudo, cientos o miles) en las paredes internas del colon y el recto. Los
polipos son bultos anormales que a veces se convierten en cancer si no se

extirpan.
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Autopsia Molecular: Estudio que se realiza en casos de muertes subitas
que estén asociados a algunas patologias que a su vez tienen un origen
genético, puede determinarse a través de tejidos o tipos de posiciones en el
genoma que estén asociados a las enfermedades hereditarias para poder

identificarlas.

Afecciones arritmogénicas: Enfermedad genética en la que las células
musculares normales del corazén (cardiomiocitos) son sustituidas por tejido
fibroso y grasa. La mayoria de los genes implicados codifican las proteinas

que mantienen los cardiomiocitos unidos entre si.

Sindrome de QT largo: El sindrome de QT largo (SQTL) es un tipo de
trastorno de la conduccién. Un trastorno de la conduccion es un problema
con el sistema eléctrico que controla los latidos cardiacos. El término “QT
largo” se refiere a un problema en el patron que se ve en un

electrocardiograma (ECG).

Probando: Es una persona que esta afectada por una afeccién genética o
que se considera que esta en riesgo de tenerla. Habitualmente, el probando
es la primera persona de la familia que provoca en los profesionales de la

salud la sospecha de un trastorno genético.

NHID: (Base de Datos Nacional de Informacion de Salud) es un sistema de
codigo familiar que puede expresar légicamente las relaciones familiares
interpersonales comparando y complementando los datos de elegibilidad del
seguro de salud y los datos del registro de residentes de la base de datos

nacional de informacién de salud.
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44MARCO LEGAL

El Arbol genealdgico no solo forma parte de la historia clinica, recogiendo diferentes

antecedentes familiares, sino que es un documento médico-legal que debe datarse,

firmarse y recoger los datos de la persona que proporciona la informacion, del

profesional que la recoge, y si fuera preciso, el consentimiento informado.

Igualmente debe asegurarse la custodia efectiva dentro de la historia clinica. La

informacion genética es una informacion especialmente sensible, que se encuentra

especialmente protegida por la ley, ya que contiene informacion de terceros que no

han proporcionado su consentimiento informado y pueden extraerse conclusiones

que les afecten en diferentes 6rdenes de la vida.

1.

CAPITULO 5. RESULTADOS

El AG debe incluir 3 generaciones, que se identifican con numeros romanos,
y debe sefialarse tanto al consultante (persona que solicita la consulta o
asesoramiento, esté afectado o no), como al caso indice o probando
(individuo afectado a través del cual se identifica una familia con una
patologia genética y en el que estaria indicada en primer lugar la realizacion
de una prueba genética). Ambos casos se sefalan con una flecha. En
algunos casos, segun la edad del paciente pueden ser necesarios AG

extendidos.

Ademas, se deben incluir datos demograficos, como la edad actual de los
pacientes y parientes de primer, segundo y tercer grado de cada rama de la
familia, identificados con numeracién arabiga segun el orden que ocupan
dentro de cada linea generacional. También debe recogerse la edad de inicio
o de diagnostico de la enfermedad. Esta informacion siempre debe
confirmarse con documentacion clinica fehaciente aportada por el paciente y

no solo con la informacién verbal de este.
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Los rasgos de enfermedad intergeneracionales son de interés para el
diagndstico y estadificacion de la enfermedad, asi como los acontecimientos
relacionados con la salud reproductiva que puedan ser de interés para ello,
se debe ser exhaustivo en la identificacion de las causas por las que los
embarazos no llegaron a término o con mortalidad perinatal, asi como con la
relacion biolégica de los progenitores con la descendencia (relacién

bioldgica, adopcion, donacidn de 6vulos o esperma, gestacion subrogada).

También es especialmente importante senalar el estado de portador, tanto
porque puede transmitir el rasgo o la enfermedad a generaciones futuras,
como por poder presentarla en un futuro. El portador obligatorio, sera aquel

que no padecera la enfermedad, pero obligatoriamente la porta.

Se identifica con un punto dentro de la figura de sexo. El portador
presintomatico, es aquel que aun no ha alcanzado la edad en la que la
enfermedad se manifiesta y se identifica con una linea vertical que cruza la

figura sin sobrepasar los margenes.

Un dato relevante es consignar el ascendiente de los parientes, el pais de
origen y la etnia, tanto para cuantificar la existencia de mutaciones
fundacionales, que pueden presentarse de manera diferencial en distintos
paises o incluso dentro del mismo (por ejemplo, la enfermedad de Tay-Sachs
es mas frecuente en judios asquenazies, o la hipersensibilidad a alopurinol
en chinos de la etnia Ham), como por el registro de diferencias culturales
como sucede el matrimonio consanguineo, frecuente en la etnia romani y en

paises islamicos.

Presentamos un caso como ejemplo de Paternidad Indirecta en el cual se

observa esta utilidad. Para demostrar la paternidad de la joven Elisa Romero,



16

se tienen solamente a 2 tios paternos (hermano del padre fallecido), logrando
establecer la utilidad del AG dentro de él, el uso de marcadores de
cromosoma “X” que usados con marcadores autosdmicos ayudaran a

concluir un caso forense. Asi:

Cada padre y madre bioldgica aporta el 50% de su herencia genética a sus
hijos en forma directa. Por lo tanto, los miembros de una misma familia
compartiran caracteristicas genéticas entre ellos en parte de sus marcadores
genéticos, lo cual puede ser determinado por medio del ADN que se hereda
de ambos padres.

De acuerdo a los analisis de marcadores de ADN nuclear y cromosoma “X”
el indice combinado de relacion tios paternos sobrina entre la joven Elisa
Romero y los sefiores Pablo Romero (supuesto tio 1) y Pedro Romero
(supuesto tio 2) es de 226,730x 103 valor que indica cuantas veces es mayor
la probabilidad de hipdtesis de relacion tios paternos-sobrina, respecto de
dos hombres tomados al azar de la poblacion.

Siendo la probabilidad de lo anterior de 99.9999%

Donde
Realizar el arbol genealégico de dicho caso.
AP1: Abuelo paterno

AP2: Abuela materna

AP1 AP2 -
| Generacién TP1: Tio paterno 1

X3, Y1 X1, X2 TP2: Tio paterno 2

SP: Sobrina paterna

TP1 TP2
Il Generacion

X10 XZ, Y1 X10 Xz, Y1 X10 Xz, Y1 X4, Xs

IllGeneracion
X4 0 Xs, X1 0 X2
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CAPITULO 6. CONCLUSIONES

El AG proporciona la posibilidad de identificar enfermedades raras a partir de la
deteccidén de un determinado patrén de herencia. Una utilidad doble del AG es la
identificar rasgos heredables y poblaciones en riesgo de presentar trastornos
genéticos. Por otro lado, en algunos casos la realizacion del AG nos va a posibilitar
el diagnéstico diferencial ante enfermedades con manifestaciones fenotipicas
similares pero de diferente patron de herencia, como en la neuropatia de Charcot-
Marie-Tooth (CMT) por mutaciones del gen GDAP1, que puede dar lugar a fenotipos
muy agresivos con herencia autosémica recesiva (CMT4A y CMT4C4) o fenotipos
mas leves con herencia autosomica dominante (CMT2K), al igual que ocurre en
trastornos neurosensoriales como las hipoacusias congénitas y la retinosis

pigmentosa.

En resumen, el AG es una herramienta de ayuda para la toma de decisiones, en la
planificacion terapéutica, reproductiva, o para el estudio de portadores. Permite la
identificacion de individuos afectados y en riesgo, asi como, del mejor probando,
que no siempre coincide con el paciente o la familia que consulta. Igualmente
permite identificar qué otros parientes deben ser evaluados. El AG también es
utilizado en medicina forense como herramienta complementaria en los estudios de

genealogia forense.

Por otra parte, puede tener una aplicacion preventiva al identificar factores genéticos
y ambientales que pueden modificar la expresion de la enfermedad. Por ello es
importante que el médico de familia conozca las diferencias étnicas y que sepa
identificar e interpretar sus peculiaridades ya que es una herramienta de informacion
a la familia, pero también educativa que, si se consigue realizar en las condiciones
y empatia adecuadas, facilita la relacion médico-paciente-familia; hecho
especialmente relevante si tenemos en cuenta el elevado impacto que tiene el
diagnodstico de una enfermedad genética y la necesidad de contar con alianzas para

su manejo.
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ANEXOS

ANEXO 1Y 2: Simbolos mas habituales para la construccién del arbol

genealdgico.

ANEXO 1
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Tabla 1 Simbologia sistematizada del AG y conjunto de informacion para recoger

Sexo
: Aborto (consignar sexo u ectépico y
Hombre semana de gestacion)
H, M, ECT
(12'5)
O Mujer
Desconocido. No especificado. MTH 2017 Transgénero (consignar transicion y
No conforme con sexo afo. MTH 2017:
de nacimiento. Mujer Transiciéon a Hombre en 2017)
HTM 2017

Lineas, sombreados y simbolos
Unidn u origen bioldgico Afectacién clinica

Unidn consanguinea

_______ Adopeitn o donacion de problemas o diferentes

ovulo o esperma

E Afectacion clinica de varios
.

Portador obligatorio

Infertilidad reversible.
Sin descendientes

; Infertilidad irreversible

s Probando
Fallecimiento

g
N

Portador asintomatico

Adopcidn Consultante




ANEXO 2

Situaciones especiales

Gestacion - u

‘ Donacion de esperma

Monocigoto

Dicigoto

Adopcion con
] relacion biolégica

Desconocido D—-—\—O n °
d
T

Adopcion planeada
con 2 donantes
Subrogacién simple

Subrogacion con donante
de ovulo por hermana

s

Subrogacion con
donante de ovulo

Anotaciones

] ©

Donante de esperma o de évulos

Gestacién 24 semanas  Gestacion subrogada

a > Documentos e informes
Transicion D @
Sexo
Edad N2 de miembros desconocidos
Semana de gestacion de diferente sexo
Afio de diagnostico 0 sexo desconocido
Edad gestacional
Nacimiento Siis 4

Mdltiples miembros (3 hombres 3

Muerte P ( )
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ANEXO 3. Informacioén relevante para construir el arbol genealégico

Informacion relevante para recoger en el AG
Informacion demografica
Edad, fecha de nacimiento, defuncion. ..
Sexo
Miembros de la familia y relacion biologica
Antecedentes y salud reproductiva
Infertilidad, abortos. . .
Adopcion, donacion de ovulos o esperma, subrogacion, reproduccion asistida
Gestaciones unicas o multiples
Acontecimientos obstétricos
Situacion de salud
Cirugias, exposiciones ambientales o laborales
Enfermedades relevantes
Rasgos de interés
Informacion de salud complementaria
Test genéticos realizados
Mutacion conocida
Causas de muerte
Pais de origen, etnias, consanguinidad.
Probando, consultante y portadores
Informacion legal
Fecha de recogida de la informacion
Persona que proporciona la informacion
Profesional que recoge la informacion
Consentimiento informado.
Firma del profesional
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ANEXO 4. Principales tipos de herencia y su representacién en el AG.
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Herencia mendeliana
Autosémica
Dominante
Recesiva
Ligada al sexo
Ligada al cromosoma X
Dominante
Recesiva
Ligada al cromosoma Y
Parcialmente ligada o seudoautosémica (holdndrica)
Herencia no mendeliana
Herencia multifactorial
Herencia mitocondrial
Disomia uniparental
Anticipacion genética

Tipo de herencia

Caracteristicas

Herencia autosomica dominante

Herencia autosomica recesiva

Herencia ligada al sexo

Dominante Recesiva

Herencia mitocondrial

Afecta a ambos sexos y la mutacion de un alelo del gen es
suficiente para manifestar la enfermedad.

Se transmite de forma vertical:

Un progenitor afectado

Transmision varon--> varon

Riesgo de recurrencia del 50%.

Aunque una pareja enferma puede tener hijos sanos,
normalmente hay afectados en todas las generaciones.

Afecta a ambos sexos, pero precisa de la mutacion de ambos
alelos de un gen para manifestarse.

La transmision es horizontal: ningln progenitor afectado y
portadores sanos.

Suele saltar generaciones

Riesgo de recurrencia del 25%. Si un progenitor esta afectado y
el otro es sano, todos los hijos seran portadores; si en lugar de
sano el otro progenitor es portador, se transmitiria en un 100%,
con un 50% de afectados y un 50% de portadores.

Mutacion en cromosoma X, varones afectados, mujeres
portadoras (salvo sindrome de Turner e inactivacion sesgada
del X, en las que pueden estar afectadas).

Riesgo de recurrencia en hijos varones 50%, hijas 50%
portadoras.

Formas recesivas: varones afectados con mas frecuencia,
Formas dominantes: varones afectados con formas mas graves.

Mutacion en ADN mitocondrial, transmision a través de
mujeres, con afectacion de todos los hijos, salvo casos
excepcionales




ANEXO 5. Péster cientifico sobre Genograma y Arbol genealégico.

GENOGRAMA Y ARBOL
GENEALOGICO

Princela Flores, Vanesa Pérez, Gloria Sanchez

INTRODUCCION

El arbol genealdgico y el genograma son
herramientas de representacion grafica de la
familia que, aunque comparten similitudes,
tienen una funcionalidad y significados
diferentes. Si bien la funcién del primero es
representar la estructura familiar y las relaciones
entre sus miembros, el segundo pretende la
identificacién del patrén de herencia y de rasgos
heredables, aunque su uso y aplicaciones van
mucho mas alld. Tanto una como otra, son
utilizadas por el médico de familia, y éste debe
tener las competencias
manejo efectivo.

necesarias para su

OBJETIVOS

OBJETIVO GENERAL
e Definir las principales caracteristicas y
utilidades clinicas del Genograma y el Arbol
genealdégico.

OBJETIVOS ESPECIFICOS
e Obtener wuna visibn sobre Ila
familiar por medio del Genograma.
e |dentificar el patrén o tipo de herencia a
través del arbol genealdgico.
e Describir los aspectos mas importantes en el
uso del arbol genealdgico

estructura

METODOLOGIA

Por medio de un estudio de naturaleza
especifico, ya que nos permitira detallar el
fenémeno estudiado, a través de la informaciéon
proporcionada en el articulo seleccionado.

RESULTADOS

1.Cada padre y madre biolégica aporta el 50% de
genética a sus hijos en forma
directa. Por lo tanto, los miembros de una
misma familia compartiran aracteristicas
genéticas entre ellos en parte de sus
marcadores genéticos, lo puede ser
determinado por medio del ADN que se hereda
de ambos padres

su herencia

cual

2. De acuerdo a los andlisis de marcadores de
ADN nuclear y cromosoma “X* el indice
combinado de relacién tios paternos sobrina
entre la joven Elisa Romero y los sefores Pablo
Romero (supuesto tio 1) y Pedro Romero
(supuesto tio 2) es de 226,730x10°3 valor que
indica cuantas veces es mayor la probabilidad de
hipdtesis de paternos-sobrina,
respecto de dos hombres tomados al azar de la
poblacién
3. Siendo
99.9999%

relaciébn tios

a probabilidad de lo anterior de

1 Goner acidn

 Gereracn

s .

Tipos de Herencia erencia ligada al sex
e Autosomica dominante Pominante
e Autosdmica recesiva
e Ligada al sexo
e Mitocondrial

Recesiva

CONCLUSION

El Arbol Genealégico permite la
identificacion de individuos afectados y en
riesgo, asi como, del mejor probando, que
no siempre coincide con el paciente o la
familia que consulta. Igualmente permite
identificar qué otros parientes deben ser
evaluados. EI AG también es utilizado en
medicina forense como herramienta
complementaria en los estudios de
genealogia forense.
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