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CONSEJO GENÉTICO
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CONCEPTO

Es un acto médico que consiste en valorar el riesgo de aparición, en una pare-
ja determinada, de una enfermedad genética hereditaria o cromosómica en su
descendencia.

Un adecuado asesoramiento genético deberá estar basado en los siguientes
puntos:

— Establecer un diagnóstico preciso.
— Determinar la etiología de la alteración.
— Calcular el riesgo y evaluar la carga médica, emotiva y económica que un

problema genético representa para los consultantes, para el propio paciente
y para la sociedad.

El objetivo final será permitir a las personas afectadas conocer, comprender y
asumir  los problemas genéticos que existen en su familia, con el fin de optar
libremente ante situaciones de riesgo reproductivo.

Las parejas acuden a consulta en tres circunstancias:

a) Antes del matrimonio o antes de la procreación:
— Cuando uno de los futuros padres es portador de una anomalía que teme

transmitir a sus descendientes.
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— Cuando alguno de sus familiares, más o menos lejano, padece una enfer-
medad genética.

— Cuando los futuros padres son consanguíneos.
b) Tras el nacimiento o el aborto de un niño anormal.
c) Tras el diagnóstico prenatal de una anomalía o malformación.

CAUSAS DE MALFORMACIONES FETALES

CAUSAS EXÓGENAS 

Tabla 1. Factores teratógenos relacionados con el entorno. Importancia de la fase
de desarrollo embrionario en el momento de la agresión

INFECCIONES PARASITARIAS FACTORES MATERNOS
Y VÍRICAS

Rubéola Carencias:
Citomegalovirus – Ácido fólico
Herpes – Oligoelementos (zinc, manganeso)
Varicel – Vitamina A o B2.
Toxoplasmosis Alcoholismo

Diabetes insulino-dependiente
Fenilcetonuria

MEDICAMENTOS Y TÓXICOS RADIACIONES IONIZANTES
(infrecuentes)

Anticonvulsionantes Rayos X. Radiología diagnóstica, valoración
Antimitóticos dosis y edad gestacional
Psicotropos Elementos radiactivos:
Anorexígenos – lodo 131
Antivitamina K – Fósforo 32
Pesticidas – Cromo 51
Líquidos para lavado en seco
Metales pesados:
– Mercurio

CAUSAS ENDÓGENAS GENÉTICAS

a) Mutaciones genéticas (enfermedades monogénicas): 10 de cada 1.000  naci-
dos vivos, afectación a un solo gen. Siguen leyes de herencia Mendeliana:
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autosómicas dominantes, autosómicas recesivas y ligadas al sexo. El carioti-
po es normal, ya que el gen no es visible citogenéticamente.

b) Causas multifactoriales: mutaciones de varios genes, necesitan factores
ambientales para aparición de anomalías.

c) Aberraciones cromosómicas: afecta 0,6-1% de recién nacidos vivos.
Accidentes mecánicos de la división celular en la meiosis de los gametos
paternos o maternos o en las primeras divisiones del huevo, DETECTABLES
POR CARIOTIPO FETAL.
Pueden ser:
– LIBRES: cariotipo de los padres normal, la edad materna avanzada  (más

de 38 años) es un factor favorecedor.
– DEBIDA A UNA TRASLOCACIÓN:
– • Equilibrada: niño sano portador de traslación.
– • Desequilibrada: niño con malformación grave.
Es indispensable el cariotipo de los padres para detectar al portador de la
anomalía. Las más frecuentes son trisomía 21, síndrome de Turner (45XO),
trisomía 18, trisomía 13.

FAMILIAS CON RIESGO SUPERIOR AL DE LA POBLACIÓN
GENERAL DE ENFERMEDADES GENÉTICAS

— Familias con riesgo de metabolopatías:
— – Antecedentes familiares con enfermedades de este tipo.
— – Parejas consanguíneas.

— Familias con riesgo de enfermedades recesivas ligadas a x:
— – Familias que por vía materna tengan hijos varones afectados. La madre

puede ser portadora.
— – Parejas consanguíneas.

— Familias con riesgo de enfermedad cromosómica:
— – Edad de la madre elevada (38 años).
— – Hijo anterior afectado.
— – Casos en los que uno de los progenitores sea portador de una alteración

cromosómica equilibrada.

— Familias con riesgo de defectos del tubo neural:
— – Antecedentes familiares con enfermedades de este tipo.
— – Las familias que provienen de lugares donde el riesgo es elevado.
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— Familias con riesgo de enfermedades genéticas en general:
— – Antecedentes de abortos espontáneos (2 o más consecutivos o cinco

alternos)
— – Antecedentes de niños malformados.
— – Las parejas con fertilidad disminuida por edad avanzada de uno de ambos

progenitores.
— – Los estériles sin causa ginecológica o andrológica aparente.
— – En los casos de agenesia de conductos deferentes.
— – Las que presentan exposición a mutágenos ambientales, ya sean quími-

cos o físicos.

ATENCIÓN PRIMARIA Y DIAGNÓSTICO PRENATAL 
EN NUESTRO MEDIO

a) ECOGRAFÍA: 12-14 semanas, 19-20 semanas, 32-34 semanas.
b) ALFA-FETO PROTEÍNA  + B-H.C-S en plasma materno:

Seguir protocolo de consulta de embarazo, entre 15 - 16 semanas.
c) AMNIOCENTESIS:

Se realiza entre 15 y 16 semanas de gestación. Riesgo de desencadenar
abortos en 0,5-1%.
INDICACIONES de amniocentesis genética:
– Mujeres mayores de 38 años.
– Progenitores con una translocación equilibrada, inversiones o fragilidad

cromosómica.
– Hijo previo con defecto cromosómico.
– Parejas con feto muerto intraútero de causa no conocida.
– Índice de riesgo 1/270 en cribado bioquímico o mayor.
– Alteraciones estructurales ecográficas relacionadas con cromosopatías.
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