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INTRODUCCION

Las enfermedades genéticas constituyen un amplio espectro de condiciones médicas
gue tienen su origen en anomalias en el ADN de un individuo. Estas anomalias pueden
afectar desde pequefias partes del genoma hasta cromosomas completos, y su impacto
puede variar desde leves hasta severos, dependiendo de la naturaleza y la ubicacion de
la mutacion genética.

Las patologias genéticas pueden clasificarse en diferentes categorias segun su modo de
herencia, como autosémicas dominantes, autosomicas recesivas, ligadas al cromosoma
X, 0 pueden ser causadas por mutaciones espontdneas. Ejemplos comunes incluyen la
fibrosis quistica, la hemofilia, el sindrome de Down vy la distrofia muscular, entre muchos
otros.

La comprension de las bases genéticas de estas enfermedades ha avanzado
significativamente con el desarrollo de la genética molecular y la secuenciacién del ADN,
lo que ha permitido no solo diagnosticar mejor estas condiciones, sino también explorar
terapias potenciales como la terapia génica.

En esta introduccion, exploraremos algunos de los principales tipos de patologias
genéticas, con sus respectivas historias clinicas.



CASO CLINICO (TORTICOLIS MUSCULAR CONGENITA)

RN gemelar 1, de parto por via vaginal, el dia 10 de julio 2

016, de sexo masculino, peso 2 868 g, talla 49 cm, perimetro

cefdlico 35, 5cm, perimetro toracico de 31,5 cm, Apgar

normal. Liquido amnidtico meconial fluido.

Datos de la madre: edad 36 afios, G4P2012, un aborto hace dos afios, control prenatal seis veces, Peso
preconcepcional 65 kg, peso momentos antes del parto 80 kg, talla 165 cm. Andlisis laboratoriales, Presion
arterial y Temperatura dentro de los valores referenciales.

Ecografia obstétrica de 06 de julio 2

016: gestacion mdltiple de 36 semanas 4 dias por biometria

promedio, ambos fetos en cefalico

Diagnéstico: gestante 4, de 38 semanas por Ultima regla, trabajo de parto fase activa.

Examen fisico al nacer: buen estado general con examen fisico normal y con indicaciones de
pasar a alojamiento conjunto con lactancia materna exclusiva. A las 26 horas de

vida se realiza la visita médica al neonato, encontrandose al examen preferencial la inclinacion de
la cabeza hacia el lado derecho, impresiona cuello corto, se observan asimetria de caray de
cuello.

Asimetria facial: se encuentra la region orbitaria y malar del lado derecho afectado en su
desarrollo; asimismo, se observa el compromiso del desarrollo del angulo mandibular derecho,
comparado con el lado izquierdo.

asimetria

Del cuello: se observa inclinacién con ligera rotaciéon de la cabeza sobre el lado derecho con
hundimiento de la zona del muasculo ECM derecho, disminuciéon de la distancia cuello-hombro del lado
derecho, menton lateralizado hacia el lado izquierdo, fosa clavicular derecha con leve depresién, hombro
derecho ligeramente elevado y disminucién de la movilidad activa y pasiva de la columna cervical
Impresion diagnéstica: Torticolis muscular congénito derecho de causa postural e intrauterino.
Indicacion: solicitud de ecografia de cuello de partes blandas, a fin de

corroborar el diagndstico clinico

Diagnoésticos: RN de término de 38 semanas. Adecuado para la Edad Gestacional. RN de parto

eutdcico, gemelar. Informe ecografico del dia 13-07-2016.

Esternocleidomastoideo derecho AP: 3.7 mm T: 13.1 mm
Esternocleidomastoideo izquierdo: AP: 5.2 mm T: 17.0 mm
Conclusion: asimetria de tamafio y ecogenicidad de ambos esternocleidomastoideos



CASO CLINICO (DEFORMIDAD DE SPRENGEL)

Acude a la revisibn del Programa de Salud Infantili un lactante de 1 mes de
vida. Antecedentes personales: en la ecografia fetal del tercer trimestre presentaba
dilatacion pielocalicial bilateral (derecha: 4,5 mm; izquierda: 4,1 mm). El parto fue por
cesarea en la semana 41+4 de gestacion por fallo de induccion. Su Apgar fue de 5/9 y precisé
reanimacion tipo III; permanecidé en transicion menos de 24 horas. Antecedentes
familiares de interés: prima hermana paterna con escoliosis
congénita. Exploracioén: Peso: 3,960 kg (percentil 25); talla: 53 cm (percentil 50); vy
perimetro cefalico: 37 cm (percentil 25). Se aprecian un buen estado general, craneo con
fontanela anterior de 1 x 1 cm, plagiocefalia leve, cuello corto con desviacion lateral de la
cabeza al lado izquierdo y ligera limitacidon de la movilidad, asi como escoliosis congénita
cervical. Se observa una asimetria en la parte superior del térax posterior, con elevacion de
la escapula izquierda: en la inspeccién se aprecia un hoyuelo cutdneo en esa escapula, la cual
presenta un tamafo inferior y parece mas horizontalizada con respecto a la contralateral. El
resto de la exploracion fisica y neuroldgica fue normal.

Ante los hallazgos de escapula elevada, escoliosis, torticolis y plagiocefalia se decide su
derivacion al servicio de traumatologia del hospital de referencia. Debido a sus antecedentes
de dilatacion pielocalicial se solicita una ecografia abdominorrenal de control.

En la revision del cuarto mes la asimetria escapular es mas manifiesta, se observa una mayor
discrepancia entre el tamafio de ambas escapulas (la derecha mide 7 cm, frente a los 4,5 cm
de la izquierda), y la altura del angulo inferior de ambas dista 2,5 cm. La movilidad del brazo
estd conservada, aunque existe una limitacién de la abduccion del hombro izquierdo (activa:
85°; pasiva: 115°). La plagiocefalia ahora es moderada, por lo que se decide derivar al servicio
de neurocirugia para valorar ortesis craneal.

Con el fin de confirmar el diagndstico y descartar otras alteraciones asociadas se le realizan
las siguientes pruebas complementarias:

- Ecografia renal: se aprecian una dilatacion pielocalicial bilateral de grado II/1V, pelvis renal
derecha de 9 mm e izquierda de 1 cm.

- Ecografia de caderas por sospecha de displasia de caderas: sin hallazgos significativos.

- Radiografia de columna completa y escapula se observan alteraciones en la fusién de los
cuerpos vertebrales de la columna dorsal alta y la cervical baja.

Para el diagndstico de la deformidad de Sprengel, en un paciente con sospecha de
ella, los primeros estudios que deben realizarse son una radiografia de tdrax
anteroposterior, que nos permite valorar el desplazamiento de la escapula



CASO CLINICO (ESPINA BIFIDA OCULTA)

Paciente EVG de 11 afios de edad, blanca, con antecedentes de cefalea migrafiosa,
gue hace alrededor de un afo presentdé dolores musculares a repeticibn con
sensacion de cansancio en ambas piernas, acompaifado en
ocasiones de calambres a nivel del tobillo y el pie a predominio del lado
derecho. La paciente sufri6 una caida en posicibn sentada que aumento

la sintomatologia de forma
considerable que le impidi6 la marcha mas alla de 15m de distancia. Al examen fisico
se encont

contracturade la musculatura paravertebral, maniobras de Lassegue y Bragar positiv
as amenos de 30 el lado derecho, Lassegue contralateral positivo, disminucién
significativa del reflejo
aquilianoderechacomparfado de disminucion de la fuerza para la flexion del grueso artej
0. Se tuvieron en cuenta los elementos clinicos anteriores, se indicaron
radiografias de columna lumbosacra en vistas anteroposterior, lateral y oblicuas,
las cuales arrojaron espina bifida a nivel
de S1 y vértebra transicional entre L5 y S1. Con estos resultados la paciente fue
enviada al departamento de tomografia axial computarizada (TAC) que informo
la presencia de los elementos encontrados en la radiografias,
ademas de la confirmacion de hernia discal lumbar entre la vértebra transicional y S1

Con todos los datos obtenidos del examen fisico y complementario se consulté el caso
con el departamento de neurocirugia del hospital y se decidio
la intervencion quirdrgica de la paciente.

Once meses después la paciente se mantuvo completamente
asintomética y actualmente realiza una vida normal.



CASO CLINICO (ESCOLIOSIS CONGENITA)

Paciente de 7 afios en seguimiento por escoliosis congénita desde el nacimiento, que a
la exploracion presenta hipercifosis toracolumbar con dismetria de miembros inferiores,
con giba dorsal derecha y dorsolumbar izquierda. En TAC se observa disrafismo
posterior T12-L1 con hemivertebra L1 que produce cifosis en la unién toracolumbar y
escoliosis lumbar izquierda, sin hallazgos en la electromiografia. Ante esto se decide
tratamiento quirdrgico para reduccion y artrodesis. Mediante un abordaje longitudinal de
T9 a L3, se realiza la reduccion tras la liberacion junto con artrodesis con tornillos y triple
barra (dejando sin tornillos T12 y L1) con aporte de autoinjerto.

Resultados: En el postoperatorio, se comprueba una evolucién clinica correcta con control

radiogréafico satisfactorio. Al mes, la herida se encuentra con buen aspecto y las pruebas
radiolégicas presentan una correcta reduccion. A los 6 meses, presenta un balance sagital y
coronal correcto con mejoria franca de la giba. Al afio, no presenta dismetrias ni gibas; y al afio
y medio, el control tanto clinico como radiolégico es correcto.

TX: Usualmente se requiere cirugia, para evitar la progresion y las complicaciones
futuras e intervenciones de mayor dificultad y extension.



CASO CLINICO (PIE EQUINO BARO)

Paciente femenina de 20 meses de edad, remitida por ortopedia para electromiografia, como
parte de estudio pre quirdrgico para correccion de pie equinovaro congénito bilateral. La
paciente habia sido manejada con yesos seriados durante 8 meses sin mejoria. Antecedentes.
Perinatales: Producto de tercera gestaciéon, embarazo controlado, parto por cesarea por
embarazo prolongado, presenté broncoaspiracion con leche materna el primer dia de nacida por
lo que requirié oxigeno suplementario durante 20 dias y manejo con sonda nasogastrica durante
una semana por limitacién para la ingesta. Neurodesarrollo: llanto débil desde el nacimiento,
sostén cefalico a los 5 meses, sedente a los 8 meses, gateo a los 15 meses, bipedo con apoyo a
los 18 meses. Patoldgicos: bronquiolitis que requirié hospitalizacién a los 3 meses de edad.

Al examen Fisico: fascies poco expresivas, llanto débil y boca “en tienda de campana”
(figura 1). Moviliza simétricamente las cuatro extremidades, con debilidad en dorsi y
plantiflexores bilateral (fuerza muscular 1/5), arreflexia rotuliana y aquiliana, tono
muscular normal y pie equino varo estructurado bilateral.

En el examen de la madre se encuentra fenédmeno mioténico en las manos. Se hace
diagnostico de Distrofia miotonica tipo 1 congénita.

TX: El tratamiento suele ser exitoso. Consiste en estirar y aplicar un yeso (método
Ponseti), o estirar y vendar (método francés). Algunas veces, se necesita cirugia



CONCLUSION

Las enfermedades genéticas representan un conjunto diverso de trastornos que tienen
su origen en mutaciones en el ADN de una persona. Estas condiciones pueden
manifestarse de diversas formas y afectar cualquier sistema del cuerpo humano. Su
importancia radica en el impacto profundo que tienen en la calidad de vida de los
pacientes y sus familias, asi como en el desafio que representan para los sistemas de
salud y la sociedad en general.

A través de la investigacion continua, se estan descubriendo nuevas causas genéticas
de enfermedades y desarrollando terapias mas precisas y efectivas. Esto no solo
promueve avances en medicina genética, sino que también abre puertas hacia una era
de tratamientos personalizados y preventivos basados en la genética individual de cada
paciente.

En el futuro, el conocimiento y la capacidad para manejar estas enfermedades genéticas
seguiran creciendo, ofreciendo esperanza a las personas afectadas y mejorando su
calidad de vida a medida que avanzamos hacia enfoques mas sofisticados y centrados
en el paciente en la atencién médica.



