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Dr. en C. José Elías García Ortiz

P R E S I D E N T E
Asociación Mexicana de Genética Humana A.C.

BIENVENIDA
2020-2021

Muy estimados congresistas:

En nombre del Consejo Directivo de la Asociación Mexicana de Genética Humana les doy la más 
cordial bienvenida al XLV Congreso Nacional de Genética Humana en su modalidad virtual.

Sin duda nos enfrentamos, como sociedad, a uno de los retos más grandes en salud de la última 
centuria. La pandemia que padecemos desde el inicio de este año 2020, nos ha obligado a confinar-
nos en entornos seguros, a tomar medidas de distancia social y modificar nuestros hábitos de higie-
ne con la finalidad de mantenernos a salvo del virus Sars-Cov2; pero también nos ha permitido 
expandir nuestra creatividad, nuestros medios de comunicación y de aprendizaje. Es de conocimien-
to general que las actividades académicas y sociales de la AMGH se han adaptado a la nueva 
normalidad, sin mermar la calidad y calidez características de nuestras reuniones.

En concordancia con las actividades realizadas durante el año, estamos listos para celebrar nuestro 
Congreso Nacional en modalidad virtual a través de nuestra página oficial www.amgh.org.mx en 
donde aprovecharemos la tecnología para expandir nuestras reuniones académicas desde el primer 
fin de semana de octubre con 6 cursos precongresos de especialización, acudiremos a nuestro tradi-
cional curso precongreso para alumnos de pregrado y tendremos una semana completa de activida-
des transcongreso que incluyen cuatro actividades sociales para fortalecer nuestra capacidad de 
trabajo en equipo, diversión y de ingenio intelectual, del 9 al 14 de noviembre. Hemos preparado 
simposios, sesiones plenarias y espacios para presentación de trabajos libres, por primera vez, en 
modalidad virtual así como una exhibición comercial innovadora. Confiamos en que la experiencia 
virtual del congreso será inolvidable y lo más cercana posible a un evento presencial, todo el Consejo 
Directivo hemos trabajado estrechamente con el equipo de producción para ofrecerles un evento de 
calidad total.

Como entes gregarios que somos, es innegable que extrañaremos vernos en las límpidas playas de 
la bahía de La Paz y disfrutar de su increíble gastronomía y la calidez de sus habitantes. No perda-
mos la esperanza de encontrarnos allá en 2021.
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03 de Octubre
Desórdenes congénitos de la glicosilación.

Dr. Jaime Asael Lopez Valdez
Dr. Iván Martínez Duncker Ramírez
Dra. Carla Gabriela Asteggiano

Coordinadores:

CURSOS DE
ESPECIALIZACIÓN

PRECONGRESO

17 de Octubre
Actualización en 
diagnóstico prenatal.

Dra. Dora Gilda Mayén Molina
Dra. Gabriela Azucena Arenas PérezCoordinadores:

24 de Octubre
Desórdenes del desarrollo sexual.

Dr. Alejandro Gaviño Vergara
Dr. José Elías García OrtizCoordinadores:

07 de Noviembre
Anomalías congénitas.

Dra. Jazmin Arteaga Vazquez 
Dr. Osvaldo Mutchinick BaringoltzCoordinadores:

31 de Octubre
Abordaje integral del paciente 
con talla baja de origen genético.

Dr. Alan Cardenas Conejo
Dra. Paulina Elizabeth Calderillo CabreraCoordinadores:

10 de Octubre
Diagnóstico citogenómico en cáncer.

Dra. Melva Gutierrez Angulo
Dra. Maria de la Luz Ayala MadrigalCoordinadores:
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08 y 09 de Noviembre
Clínica y herramientas 
diagnósticas en genética humana.

Dr. José Elías García Ortiz
Dra. Melva Gutierrez Angulo
Dra. Lisette Arnaud López

Coordinadores:

CURSO
TRADICIONAL

PRECONGRESO
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03 de Octubre
     

DESÓRDENES CONGÉNITOS
DE LA GLICOSILACIÓN

Curso de Especialización
Precongreso 1 de 6

08:00 a 08:50     Examen: Inicial.
08:50 a 09:00     Protocolo: Bienvenida.
09:00 a 09:40     Conferencia: Introduction to glycosylation.
                                 Dr. Iván Martínez Duncker Ramírez | Human Glycobiology 
                                 and Molecular Diagnosis Lab, Cell Dynamics Research 
                                 Center, Mexico. 

09:40 a 10:20     Conferencia: Congenital Disorders of Glycosylation 
                            type I.
                            PhD Hudson Freeze | Director Human Genetics Program, 
                                 SBP Medical Discovery Institute, USA. 

10:20 a 11:00     Conferencia: Congenital Disorders of 
                                 Glycosylation type II (trafficking and homeostasis).
                           ScD Francois Foulquier | Université de Lille, France. 

11:00 a 11:40     Conferencia: GPI-anchor deficiencies.
                                 PhD. Taroh Kinoshita | Professor in Osaka University 
                                 Immunology Frontier Research Center, Japan. 

11:40 a 12:00     Receso: 20 minutos.
12:00 a 12:40     Conferencia: Diagnostic and therapeutic strategies.
                                 MD PhD Eva Morava-Kozicz | Mayo Clinic 

12:40 a 13:20     Conferencia: Clinical Management of CDGs.
                                 MD PhD Andrew C. Edmondson | Metabolic Disease Program, 
���������������������������������'LYLVLRQ�RI�+XPDQ�*HQHWLFV��&KLOGUHQ·V�+RVSLWDO�RI�3KLODGHOSKLD�

13:20 a 14:20     Receso: 60 minutos.
14:20 a 15:00     Conferencia: Multiple Hereditary Exostosis.
                                 Dra. Carla Gabriela Asteggiano | Centro de Estudio de las 
                                 Metabolopatías Congénitas(CEMECO); Hospital deNiños de 
                                 la Santísima Trinidad. Universidad de Córdoba, Argentina 

15:00 a 15:40     Conferencia: Dystroglycanopathies.
                                 PhD Kevin P Campbell | Iowa University - Howard Hughes 
                                 Medical Institute 

15:40 a 16:40     Interacción: Preguntas y respuestas.
16:40       Examen: Examen Final.
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10 de Octubre
     

DIAGNÓSTICO CITOGENÓMICO
EN CÁNCER

Curso de Especialización
Precongreso 2 de 6

07:00 a 08:00     Examen: Inicial
08:15 a 08:30     Conferencia: Bienvenida
                            Dr. José Elías García Ortiz | División de Genética - Centro de 
                            Investigación Biomédica de Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco.

08:30 a 09:00     Conferencia: Introducción a la Citogenómica
                            QFB Luz María Garduño Zarazúa | Hospital de Pediatría, 
                            CMNSXXI-IMSS. Ciudad de México. 

09:00 a 09:30     Conferencia: Nomenclatura citogenómica en cáncer
                            MC Alicia Beatriz Cervantes Peredo | Hospital General de 
                            México; Facultad de Medicina, UNAM. Ciudad de México. 

09:30 a 10:00     Conferencia: Rearreglos citogenómicos en tumores 
                            hematológicos
                            Dr. Juan Ramón González García | Laboratorio de Citogenética, 
                            Centro de Investigación Biomédica de Occidente, CMNO, IMSS. 
                            Guadalajara, Jalisco.

10:00 a 10:30     Conferencia: Rearreglos citogenómicos en tumores 
                            sólidos
                            Dra. Silvia Vidal Millán | Investigador en Ciencias Médicas C, 
                            Clínica de Cáncer Hereditario del Instituto Nacional de 
                            Cancerología, Ciudad de México. 

10:30 a 11:00     Conferencia: Cariotipo convencional y FISH en el 
                            diagnóstico de cáncer
                            Dra. Lucina Bobadilla Morales | Departamento de Biología 
                            Molecular y Genómica, Centro Universitario de Ciencias de la 
                            Salud. Laboratorio de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara. 
                            Guadalajara, Jalisco. 

11:00 a 11:30     Receso: 30 minutos
11:30 a 12:00     Conferencia: Deleciones y duplicaciones en cáncer: 
                            utilidad de la técnica MLPA
                            Dra. en C. Lisa Ximena Rodríguez Rojas | Servicio de Genética 
                            Clínica y Oncogenética Fundación Valle del Lili. Cali, Colombia. 

12:00 a 12:30     Conferencia: Deleciones y duplicaciones en cáncer: 
                            utilidad de los microarreglos
                            Dra. en C. Ruth Maribel Forero Castro | Escuela de Ciencias 
                            Biológicas, Grupo de Investigación en Ciencias Biomédicas. 
                            Universidad Pedagógica y Tecnológica de Colombia. 
                            Tunja, Colombia. 
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DIAGNÓSTICO CITOGENÓMICO
EN CÁNCER

Curso de Especialización
Precongreso 2 de 6

12:30 a 13:00     Conferencia: Aplicación de la secuenciación en el 
                            diagnóstico de cáncer
                            Dra. Carmen Alaez Verson | Jefa del Laboratorio de Diagnóstico 
                            Genómico, Instituto Nacional de Medicina Genómica. Miembro 
                            del sistema Nacional de Investigadores Nivel 2 

13:00 a 13:30     Conferencia: El uso de la citogenómica en el 
                            diagnóstico de enfermedad residual mínima
                            Dr. Carlos A. Tirado | Jefe del Laboratorio de Citogenética, Baylor 
                            Scott & White Health Center. Temple, Texas, Estados Unidos. 

13:30 a 14:00     Conferencia: Marcadores citogenómicos predictivos 
                            en terapia contra cáncer
                            Dra. Talia Wegman Ostrosky | Investigadora en Ciencias 
                            Médicas D, Instituto Nacional de Cancerología. Directora de la 
                            Clínica de Cáncer Hereditario del Centro Oncológico Internacional. 
                            Ciudad de México. 

14:00 a 14:30     Interacción: Preguntas y respuestas
14:30      Examen: Final 
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03 de Octubre
     

DESÓRDENES CONGÉNITOS
DE LA GLICOSILACIÓN

Curso de Especialización
Precongreso 1 de 6

08:00 a 08:50     Examen: Inicial.
08:50 a 09:00     Protocolo: Bienvenida.
09:00 a 09:40     Conferencia: Introduction to glycosylation.
                                 Dr. Iván Martínez Duncker Ramírez | Human Glycobiology 
                                 and Molecular Diagnosis Lab, Cell Dynamics Research 
                                 Center, Mexico. 

09:40 a 10:20     Conferencia: Congenital Disorders of Glycosylation 
                            type I.
                            PhD Hudson Freeze | Director Human Genetics Program, 
                                 SBP Medical Discovery Institute, USA. 

10:20 a 11:00     Conferencia: Congenital Disorders of 
                                 Glycosylation type II (trafficking and homeostasis).
                           ScD Francois Foulquier | Université de Lille, France. 

11:00 a 11:40     Conferencia: GPI-anchor deficiencies.
                                 PhD. Taroh Kinoshita | Professor in Osaka University 
                                 Immunology Frontier Research Center, Japan. 

11:40 a 12:00     Receso: 20 minutos.
12:00 a 12:40     Conferencia: Diagnostic and therapeutic strategies.
                                 MD PhD Eva Morava-Kozicz | Mayo Clinic 

12:40 a 13:20     Conferencia: Clinical Management of CDGs.
                                 MD PhD Andrew C. Edmondson | Metabolic Disease Program, 
���������������������������������'LYLVLRQ�RI�+XPDQ�*HQHWLFV��&KLOGUHQ·V�+RVSLWDO�RI�3KLODGHOSKLD�

13:20 a 14:20     Receso: 60 minutos.
14:20 a 15:00     Conferencia: Multiple Hereditary Exostosis.
                                 Dra. Carla Gabriela Asteggiano | Centro de Estudio de las 
                                 Metabolopatías Congénitas(CEMECO); Hospital deNiños de 
                                 la Santísima Trinidad. Universidad de Córdoba, Argentina 

15:00 a 15:40     Conferencia: Dystroglycanopathies.
                                 PhD Kevin P Campbell | Iowa University - Howard Hughes 
                                 Medical Institute 

15:40 a 16:40     Interacción: Preguntas y respuestas.
16:40       Examen: Examen Final.



07:00 a 07:55     Examen: Inicial
07:55 a 08:00     Conferencia: Bienvenida
                                 Dr. José Elías García Ortiz | División de Genética - Centro de 
                                 Investigación Biomédica de Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco.

08:00 a 08:30     Conferencia: El ayer y el ahora en Diagnóstico 
                            Prenatal
                                 Dra. Dora Gilda Mayén Molina | Unidad de Genética, Hospital 
                                 Ángeles Estado de México 

08:30 a 09:00     Conferencia: Tamizaje preconcepcional como primer 
                            abordaje de las parejas con riesgo genético
                                 Dra. Monica Aguinaga Rios | Instituto Nacional de Perinatología, 

09:00 a 09:30     Conferencia: Tamiz bioquímico de primer y 
                                 segundo trimestres
                                 Dra. Patricia Grether González | Laboratorio Diagen, Centro 
                                 Médico ABC, Colegio de Bioética. Ciudad de México. 

09:30 a 10:00     Conferencia: Diagnóstico y tamizaje prenatal no 
                                 invasivo. DNA fetal
                                 Dra. Gabriela Azucena Arenas Pérez | Unidad de Genética, 
                                 Hospital Ángeles Lomas, Estado de México. 

10:00 a 10:30     Conferencia: Advances in Prenatal Diagnosis: 
                                 from karyotype to next generation sequencing
                                 M.Sc. Ph.D. Brynn Levy | Professor of Pathology & Cell 
                                 Biology at CUMC. 

10:30 a 11:00      Receso: 30 minutos
11:00 a 11:30      Conferencia: Integración del ultrasonido y nuevas 
                                 tecnologías de imagen en diagnóstico prenatal
                                 Dr. Ricardo Juan García Cavazos | Director de Enseñanza, 
                                 Hospital General de México, CDMX. 

11:30 a 12:00     Conferencia: Estudio genético de las Displasias 
                                 esqueléticas a través de ultrasonido estructural 
                                 de segundo trimestre
                                 Dra. Leticia Flores Gallegos | Hospital Ángeles Puebla. 

12:00 a 12:30     Conferencia: Cirugía fetal en México
                                 Dr. Gerardo Sepúlveda González | Instituto Mexicano de 
                                 Medicina y Cirugía Fetal Christus Muguerza, Monterrey, NL. 
 

17 de Octubre
     

Curso de Especialización
Precongreso 3 de 6
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ACTUALIZACIÓN EN
DIAGNÓSTICO PRENATAL



     

Curso de Especialización
Precongreso 3 de 6

12:30 a 13:00     Conferencia: Aspectos bioéticos en Diagnóstico 
                                 Prenatal
                                 Dra. María de Lourdes González del Rincón | Facultad de 
                                 Bioética, Universidad Panamericana. 

13:00 a 13:45     Interacción: Preguntas y respuestas
                                 Dra. Dora Gilda Mayén Molina | Unidad de Genética, Hospital 
                                 Ángeles Estado de México 

13:45                  Examen: Final 
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ACTUALIZACIÓN EN
DIAGNÓSTICO PRENATAL



Curso de Especialización
Precongreso 4 de 6

DESÓRDENES DEL
DESARROLLO SEXUAL

07:00 a 07:50     Examen: Inicial.
07:50 a 08:00     Protocolo: Bienvenida.
08:00 a 08:40     Conferencia: Bases moleculares y clasificación 
                            de los desórdenes del desarrollo sexual.
                                 Dr. José Elías García Ortiz | División de Genética - Centro de 
                                 Investigación Biomédica de Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco.
                                 Dr. Alejandro Gaviño Vergara | CRIT-Quintana Roo. Cancún, Q. Roo

08:40 a 09:20     Conferencia: La diferenciación sexual y el cerebro 
                            humano. Factores genéticos y epigenéticos.
                                 Dra. Clara Eugenia Arteaga Díaz | Investigadora y docente 
                                 Universidad Nacional de Colombia. Bogotá, Colombia.

09:20 a 10:00     Conferencia: Evaluación del recién nacido con DDS.
                                 Dr. Gil Guerra Junior | Grupo Interdisciplinar de Estudios da 
                                 Determinação do Sexo(GIEDDS), Facultade de Ciências Médicas, 
                                 Universidade Estadual de Campinas (FCM-Unicamp), Campinas, 
                                 SP, Brasil.

10:00 a 10:20     Receso: 20 minutos.
10:20 a 11:00     Conferencia: Sex development and functional 
                            genomics: New strategies to understand the 
                            function of genes involved.
                                 Dr. Emanuele Pelosi | Functional Genomics and Sex Development 
                                 Centre for Clinical Research. The University of Queensland. 
                                 Herston, Australia.

11:00 a 11:40     Conferencia: Desórdenes del desarrollo sexual y 
                            manejo quirúrgico. Experiencia en México.
                                 Dr. Juan Osvaldo Cuevas Alpuche | Departamento de Urologia 
                                 Instituto Nacional de Pediatría, Ciudad de México

11:40 a 12:20     Conferencia: Impacto de la fertilidad en DDS y 
                            opciones reproductivas.
                                 Dr. Daniel Zúñiga Jiménez | Hospital Regional de Zona 110, 
                                 IMSS. Guadalajara, Jal.

12:20 a 12:40     Receso: 20 minutos.
12:40 a 13:20     Conferencia: Ética y asesoramiento genético 
                            en DDS.
                                 Dra. Esther Lieberman Hernández | Departamento de Genética. 
                                 Instituto Nacional de Pediatría. CdMx.

24 de Octubre
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13:20 a 14:00     Conferencia: Desarrollo de la Identidad de Género.
                                 Dr. Juan Jorge Palacios Casados | Instituto Nacional de 
                                 Psiquiatría. Ciudad de México.

14:00 a 14:30     Interacción: Sesión preguntas y respuestas.
14:30                  Examen: Examen Final.

     

XLV Congreso Nacional de Genética Humana - Modalidad Virtual

     

DESÓRDENES DEL
DESARROLLO SEXUAL

Curso de Especialización
Precongreso 4 de 6



07:00 a 07:50     Examen: Inicial.
07:50 a 08:00     Protocolo: Bienvenida.
08:00 a 08:30     Conferencia: Regulación genética del crecimiento 
                            y las consecuencias de su alteración; Introducción 
                            a la Talla Baja.
                                 Dra. Leslie Patron Romero | Clínica de Dismorfología en Hospital 
                                 Infantil de las Californias, Tijuana, BCN. Universidad Autónoma 
                                 de Baja California.

08:30 a 09:00     Conferencia: Talla baja de origen genético por 
                            afección de la señalización endocrinológica.
                                 Dra. Elisa Nishimura Meguro | Ex Presidenta Sociedad Mexicana 
                                 de Endocrinología Pediátrica Facultad de Medicina, UNAM.

09:00 a 09:45     Conferencia: Aproximación diagnóstica de la 
                            Talla Baja desde una perspectiva dismorfológica.
                                 Dra. Ariadna Estela Gonzalez Del Angel | Laboratorio de Biología 
                                 Molecular, Instituto Nacional de Pediatría, Ciudad de México. 
                                 Laboratorio DNA GEN, Centro de Alta Especialidad en Genética 
                                 Humana.

09:45 a 10:00     Receso: 15 minutos.
10:00 a 10:30     Conferencia: Nuevas herramientas genómicas 
                            para el diagnóstico de la Talla baja.
                                 Dr. Miguel Angel Alcántara Ortigoza | Laboratorio de Biología 
                                 Molecular, Instituto Nacional de Pediatría. DNA GEN, Centro 
                                 de Alta Especialidad en Genética Humana. Facultad de Medicina, 
                                 UNAM.

10:30 a 11:15     Conferencia: Aspectos clínico-moleculares de 
                            las Displasias Esqueléticas.
                                 Dr. Carlos Iván Rivera Pedroza | MD Clinical Geneticist en SYNLAB, España. 
                                 Hospital Universitario de Torrejón, Madrid, España.

11:15 a 12:00     Conferencia: Avances en el diagnóstico molecular 
                            de las Displasias esqueléticas, el caso de la NGS.
                                 Dra. Jimena Barraza Garcia | Clinical Geneticist en Veritas 
                                 Genetics Europe Universidad Autónoma de Madrid, España

12:00 a 12:15     Receso: 15 minutos
.

31 de Octubre
     

Curso de Especialización
Precongreso 5 de 6
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ABORDAJE INTEGRAL DEL
PACIENTE CON TALLA BAJA DE

ORIGEN GENÉTICO 



12:15 a 12:45     Conferencia: ¿Es la Somatropina la respuesta 
                            universal para la talla baja?
                                 Dr. Hebert Huerta Martínez | UMAE Hospital de 
                                 Gineco-obstetricia 4, IMSS Facultad de Medicina, 
                                 Universidad Autónoma de San Luis Potosí.

12:45 a 13:15     Conferencia: Estrategias terapéuticas recientes 
                            en Talla Baja.
                                 Dra. Melania Abreu González | Genos Médica, Centro 
                                 Especializado en Genética Centro Médico ABC.

13:15 a 13:45     Conferencia: Calidad de vida y aspectos 
                            socioculturales del paciente y su entorno familiar.
                                 Dr. Juan Carlos Huicochea Montiel | UMAE Hospital de Pediatría 
                                 CMN Siglo XXI, IMSS Facultad de Medicina, UNAM.

13:45 a 14:00     Interacción: Preguntas y comentarios.
14:00      Examen: Examen Final.

     

Curso de Especialización
Precongreso 5 de 6
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ABORDAJE INTEGRAL DEL
PACIENTE CON TALLA BAJA DE

ORIGEN GENÉTICO 



07:00 a 07:55     Examen: Inicial
07:55 a 08:00     Protocolo: Bienvenida
                                 Dr. José Elías García Ortiz | División de Genética - Centro de 
                                 Investigación Biomédica de Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco.

08:00 a 09:00     Conferencia: Embriología y anomalías congénitas.
                                 Dr. Alejandro Martínez Juárez | Instituto Nacional de Ciencias 
                                 Médicas y Nutrición Salvador Zubirán. Ciudad de México

09:00 a 10:00     Conferencia: Malformaciones congénitas 
                                 y teratógenos
                                 Dra. Jazmin Arteaga Vazquez | Departamento de Genética, 
                                 Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador 
                                 Zubirán, Ciudad de México.

10:00 a 10:15     Receso: 15 minutos
10:15 a 11:00     Conferencia: Epidemiología de las malformaciones 
                                 congénitas
                                 Dr. Osvaldo Mutchinick Baringoltz | Instituto Nacional de Ciencias 
                                 Médicas y Nutrición Salvador Zubirán. Ciudad de México

11:00 a 11:45     Conferencia: Registros de malformaciones 
                                 congénitas
                                 Dr. Osvaldo Mutchinick Baringoltz | Instituto Nacional de Ciencias 
                                 Médicas y Nutrición Salvador Zubirán. Ciudad de México

11:45 a 12:00     Receso: 15 minutos
12:00 a 12:30     Conferencia: Vigilancia epidemiológica y estudio 
                                 del paciente con malformaciones. Prevalencias 
                                 basales (ados/ciones): fundamentos y 
                                 metodología del RYVEMCE
                                 T.S. Leonora Luna Muñoz | Instituto Nacional de Ciencias Médicas 
                                 y Nutrición Salvador Zubirán. Ciudad de México

12:30 a 13:00     Conferencia: Vigilancia epidemiológica y estudio 
                                 del paciente con malformaciones. Abordaje 
                                 diagnóstico del paciente malformado múltiple
                                 Dra. Jazmin Arteaga Vazquez | Departamento de Genética, 
                                 Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador 
                                 Zubirán, Ciudad de México.

07 de Noviembre
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ANOMALÍAS
CONGÉNITAS

Curso de Especialización
Precongreso 6 de 6



13:00 a 13:20     Conferencia: La biología molecular en el estudio 
                                 de las anomalías congénitas. Introducción al 
                                 análisis variantes genéticas y técnicas de 
                                 laboratorio
                                 Dr. Luis Ángel Muñoz Téllez | Instituto Nacional de Ciencias 
                                 Médicas y Nutrición Salvador Zubirán. Ciudad de México

13:20 a 13:45     Conferencia: La biología molecular en el estudio 
                                 de las anomalías congénitas. Anomalías congénitas 
                                 y enfermedades complejas ejemplo de métodos 
                                 de análisis
                                 Dr. Adolfo Aguayo Gómez | Instituto Nacional de Ciencias Médicas 
                                 y Nutrición Salvador Zubirán. Ciudad de México

13:45 a 14:00     Conferencia: La biología molecular en el estudio 
                                 de las anomalías congénitas. Microarreglos y 
                                 DCTN, y genes candidatos
                                 Dr. Osvaldo Mutchinick Baringoltz | Instituto Nacional de Ciencias 
                                 Médicas y Nutrición Salvador Zubirán. Ciudad de México

14:00 a 14:15     Interacción: Preguntas y respuestas
14:15                  Examen: Final
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08:00 a 08:15     Protocolo: Inauguración
08:15 a 09:00     Conferencia: Bases moleculares de la herencia
                                 Dra. Melva Gutierrez Angulo | Centro Universitario de los Altos, 
                                 UdeG, Tepatitlán, Jalisco.

09:00 a 09:45     Conferencia: Más allá de la herencia mendeliana
                                 Dr. Carlos Galaviz Hernández | CIIDIR, Instituto Politécnico 
                                 Nacional. Durango, Durango.

09:45 a 10:30     Conferencia: Diagnóstico de enfermedades 
                            genéticas: Citogenética
                                 Dra. Marcela Fragoso Benitez | Research Assistant FDNA. 
                                 Ciudad de México.

10:30 a 11:15     Conferencia: Diagnóstico de enfermedades 
                                 genéticas: Estudios moleculares y genómicos
                                 Dr. Moisés Óscar Fiesco Roa | Facultad de Medicina, UNAM. 
                                 Ciudad de México.

11:15 a 11:30     Receso: 15 minutos
11:30 a 12:15     Conferencia: Diagnóstico clínico de enfermedades 
                                 genéticas
                                 Dra. Mayra Celina Gallegos Rivas |

12:15 a 13:00     Conferencia: Alteraciones cromosómicas y 
                                 desórdenes genómicos
                                 Dra. María de la Luz Arenas Sordo | Médica Genetista egresado 
                                 del HIM FG.

13:00 a 13:45     Conferencia: Epidemiología de los defectos al 
                                 nacimiento en México
                                 Dra. Jazmin Arteaga Vazquez | Departamento de Genética, 
                                 Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador 
                                 Zubirán, Ciudad de México.

13:45 a 14:30     Conferencia: Tamiz metabólico y EIM
                                 Dra. Juana Inés Navarrete Martinez | Servicio en Genética, 
                                 Hospital Central Sur de Alta Especialidad, PEMEX.

14:30 a 15:15     Conferencia: Displasia esqueléticas
                                 Dra. Lisette Arnaud López | Nuevo Hospital Civil de Guadalajara 
                                 “Dr. Juan I. Menchaca”, Guadalajara, Jal.

15:15 a 16:00     Interacción: Preguntas y respuestas

08 y 09 de Noviembre
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CLÍNICA Y HERRAMIENTAS
 DIAGNÓSTICAS EN 
GENÉTICA HUMANA

Curso Tradicional



Lunes 09 de Noviembre
12:00 a 14:00     Inauguración   
20:00 a 22:00     Cata de vino*   
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CONGRESO

*Actividad Social: De la mano de Casa Rivero González 
disfrutamos juntos esta experiencia inolvidable, con la 
participación del enólogo José Sánchez Gavito.

Martes 10 de Noviembre
08:00 a 10:00     Simposio 1: Síndromes de falla medular hereditarios: Clínica, Genética 
                            y Genómica   
08:00 a 10:00     Simposio 2: Retos de la secuenciación de nueva generación frente a 
                            escenarios clínicos actuales   
08:00 a 10:00     Simposio 3: Estudios genómicos electivos en individuos sanos: Un nuevo 
                            reto para el genetista   
10:00 a 12:00     Expo Comercial   
12:00 a 13:00     Conferencias magistrales   
14:00 a 15:35     Simposio patrocinado 1: TAKEDA, Evaluation and diagnosis of Hunter 
                            Syndrome in the COVID-19 environment   
14:00 a 16:00     Simposio patrocinado 2: QIAGEN   
16:00 a 20:00     Trabajos libres   

          

Programa General
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Miércoles 11 de Noviembre

08:00 a 10:00     Simposio 4: Dismorfología: Las formas de la Anatomía son muchas y 
                            la variación de ella es múltiple   
08:00 a 10:00     Simposio 5: Enfermedades lisosomales   
08:00 a 10:00     Simposio 6: Importancia de la evaluación de un servicio de Genética 
                            en el cáncer infantil   
10:00 a 12:00     Expo Comercial   
12:00 a 14:00     Conferencias magistrales   
14:00 a 16:00     Simposio patrocinado 3: BIOGEN   
14:00 a 16:00     Simposio patrocinado 4: SANOFI   
16:00 a 18:00     Trabajos libres   
18:00 a 20:00     Charla con el Experto

Jueves 12 de Noviembre
08:00 a 10:00     Simposio 7: Genes y susceptibilidad a infecciones a propósito de la COVID-19   
08:00 a 10:00     Simposio 8: Aplicaciones clínicas de la epigenética   
08:00 a 10:00     Simposio 9: Genética clínica en la era digital   
10:00 a 12:00     Expo Comercial   
12:00 a 13:00     Conferencias magistrales   
14:00 a 16:00     Simposio patrocinado 5: NOVARTIS, Terapias Génicas   
14:00 a 16:00     Simposio patrocinado 6: BIOMARIN   
16:00 a 18:00     Trabajos libres   
18:00 a 20:00     Asamblea Virtual CMGAC  

          

Programa General
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Viernes 13 de Noviembre

08:00 a 10:00     Simposio 10: Mosaico Genético: Una mirada desde las artes   
08:00 a 10:00     Simposio 11: Retos y expectativas en las acidemias orgánicas   
08:00 a 10:00     Simposio 12: Ética, bioética y genética   
10:00 a 12:00     Expo Comercial   
12:00 a 13:00     Conferencias magistrales   
14:00 a 16:00     Simposio patrocinado 7: ULTRAGENYX    
14:00 a 16:00     Simposio patrocinado 8: JANSSEN   
16:00 a 18:00     Trabajos libres   
18:00 a 20:00     Asamblea Virtual AMGH   
20:00 a 22:00     Cena de gala*   

Sábado 14 de Noviembre
08:00 a 12:00     Genopardy!*   
12:00 a 14:00     Clausura   

          

*Actividad Social: Disfrutamos de nuestra tradicional 
cena bajo una modalidad segura en nuestros hogares,
con convivencia virtual.

*Actividad Social: Tuvimos un rato de diversión con
la segunda edición del Genopardy! esta vez en modo
virtual.

Programa General



 

M.D. Sharon A. Savage 
I  Clinical Genetics Branch, Division of Cancer Epidemiology & Genetics, NCI 

Dra. Melania Abreu González 
I  Genos Médica, Centro Especializado en Genética Centro Médico ABC. 

Dra. Sandra Acevedo Gallegos 
I  Médico materno fetal, Jefa del Depto. De Medicina Materno Fetal del INPer 

Víctor Acuña Alonzo 
I  Escuela Nacional de Antropología e Historia. Ciudad de México. 

Dr. Julian AJ Raiman 
I  Consultant Inherited Metabolic Disease Birmingham Children´s Hospital Steelhouse Lane Birmingham 

MD, MPH Blanche Alter 
I  Clinical Genetics Branch, Division of Cancer Epidemiology & Genetics, NCI 

Dr. Miguel Ángel Arias Orozco 
I  Departamento de Clínicas, Centro Universitario de los Altos, Universidad de Guadalajara. 

Dra. Mirena Cristina Astiazaran Osornio 
I  Hospital Infantil de México Dr. Federico Gómez. Ciudad de México. 

Dra. Adriana Ballescá Estrada 
I  GD Technologies. Ciudad de México 

Dra. Jimena Barraza Garcia 
I  Clinical Geneticist en Veritas Genetics Europe Universidad Autónoma de Madrid, España. 

Dr. Luis Eduardo Becerra Solano 
I  UMAE Hospital de Ginecología y Obstetricia No. 4, IMSS. Ciudad de México 

Dra. Alejandra Camacho Molina 
I  ISSSTE 

Dr. Luis Daniel Campos Acevedo 
I  Departamento de Genética. Facultad de Medicina, UANL. Monterrey, N.L. 

Dr. Félix Julián Campos García 
I  Laboratorio de Genética, Tamiz Mas. Mérida, Yucatán. 

Dr. Luis Mateo Carbajal Rodríguez 
I  Jefe de la Clínica de Enfermedades Lisosomales, raras y degenerativas. Instituto Nacional de Pediatría. 

Dr. Marco Cerbón 



 

I  Unidad de Investigación en Reproducción Humana, INPer Isidro Espinosa de los Reyes/ Facultad de Química, UNAM 

Dr. David Eduardo Cervantes Barragán 
I  Hospital Central Sur de Alta Especialidad – PEMEX. Ciudad de México. 

Dra. Araceli Cisneros 
I  Directora de enseñanza e investigación del Consejo Estatal de Trasplantes de Órganos y Tejidos  

Miguel Ángel Contreras Siecks 
I  Escuela Nacional de Antropología e Historia. Ciudad de México. 

PhD Irene Delgado Carceller 
I  Departamento de Desarrollo y Reparación Cardiovascular Centro Nacional de Investigaciones Cardiovasculares (CNIC). 

Madrid, España 
Paola Everardo Martínez 
I  Escuela Nacional de Antropología e Historia. Ciudad de México. 

Dr. Moisés Óscar Fiesco Roa 
I  Facultad de Medicina, UNAM. Ciudad de México. 

Dra. Nicole Fleischer 
I  FDNA. Estados Unidos. 

Dra. Marcela Fragoso Benitez 
I  Research Assistant FDNA. Ciudad de México. 

Dra. Sara Frias Vazquez 
I  Instituto Nacional de Pediatría/Instituto de Investigaciones Biomédicas, UNAM 

Dr. Ricardo Juan García Cavazos 
I  Director de Enseñanza, Hospital General de México, CDMX. 

Dra. Benilde Garcia de Teresa 
I  Instituto Nacional de Pediatría. Ciudad de México. 

Dr. José Elías García Ortiz 
I  División de Genética - Centro de Investigación Biomédica de Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco. 

Dra. Pilar Giraldo Castellano 
I  Unidad de Investigación Traslacional, Instituto de Investgiación Sanitaria de Aragón, CIBERER, Zaragoza, España 

Valentina González 
I  Cantante y compositora 

Dra. Ariadna Estela Gonzalez Del Angel 



 

I  Laboratorio de Biología Molecular, Instituto Nacional de Pediatría, Ciudad de México. Laboratorio DNA GEN, Centro de 
Alta Especialidad en Genética Humana. 

Dra. María de Lourdes González del Rincón 
I  Facultad de Bioética, Universidad Panamericana. 

María Antonia González Valerio 
I  Filosofía, UNAM. 

Juan Carlos Guevara 
I  Escuela Nacional de Antropología e Historia. Ciudad de México. 

Minerva Hernández Trejo 
I  Artista transmedia. SNCA, Bioscénica. Ciudad de México. 

Dra. Sara Huerta Yépez 
I  Hospital Infantil de México Dr. Federico Gómez. Ciudad de México. 

Dra. Esther Lieberman Hernández 
I  Departamento de Genética. Instituto Nacional de Pediatría. CdMx. 

Dra. Guadalupe López Cardona 
I  Unidad de Medicina Genómica y Genética, Hospital Regional Dr. Valentín Gómez Farías, Zapopan, Jalisco. 

Dr. Jaime Asael Lopez Valdez 
I  Centenario Hospital Miguel Hidalgo, Aguascalientes, Ags. 

Dr. Charles Marques Lourenço 
I  Faculty of Medicine, Centro Universitario Estacio, Ribeirão Preto, São Paulo, Brazil 

Dra. Laura Elia Martínez de Villarreal 
I  Departamento de Genética. Facultad de Medicina, UANL. Monterrey, N.L. 

Dr. Keith Merrell Wonnacott 
I  Executive Director, Advanced Therapy Medicinal Products 

Alantl Molina 
I  Artista 

Dra. Edith Monreal 
I  Instituto Nacional de Cancerología, Unidad de Cuidados Paliativos. Ciudad de México. 

Dra. Verónica Fabiola Morán Barroso 
I  Médico adscrito, Servicio de Genética, Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga. 

Dr. Herbey Rodrigo Moreno Salgado 
I  Hospital Infantil de México Dr. Federico Gómez. Ciudad de México. 



 

Dra. Juana Inés Navarrete Martinez 
I  Servicio en Genética, Hospital Central Sur de Alta Especialidad, PEMEX. 

Mtra. Adriana Ochoa 
I  Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía MVS, Departamento de Genética. Ciudad de México. 

Gabriel Pareyón 
I  Compositor y musicólogo, INBA. 

Dr. Emanuele Pelosi 
I  Functional Genomics and Sex Development Centre for Clinical Research. The University of Queensland. Herston, 

Australia. 
Dr. Juan Manuel Politei 
I  Laboratorio de Neuroquímica Dr. Chamoles, Fundación para el Estudio de las Enfermedades Neurometabólicas 

(FESEN), Buenos Aires, Argentina. 
Dra. Elizabeth Ramos Raudry 
I  Genética Médica con Posgrado de alta especialidad en Neurogenética 

Doreen Rios 
I  Curadora 

Dr. Carlos Iván Rivera Pedroza 
I  MD Clinical Geneticist en SYNLAB, España. Hospital Universitario de Torrejón, Madrid, España. 

MSc, PhD Alfredo Rodríguez Gómez 
I  Instituto Nacional de Pediatría 

Dr. Augusto Rojas Martínez 
I  Facultad de Medicina, ITESM. Monterrey, Nuevo Léon. 

Dra. Sandra Romero Hidalgo 
I  Instituto Nacional de Medicina Genómica. Ciudad de México. 

Dra. Eugenia Dolores Ruiz Cruz 
I  U.M.A.E. HospitalGeneral, C.M.N. la Raza. Instituto Mexicano de Seguro Social. Ciudad de México, México. 

Dr. en F. Leonardo Ruiz Gómez 
I  Universidad Panamericana. Escuela de Filosofía. Ciudad de México. 

Dra. Adriana Ruiz Herrera 
I  Hospital de Especialidades Pediátrico de León, Gto. 

Dra. Luz María Sánchez Sánchez 
I  Hospital de Especialidades UMAE 25, Monterrey, NL. 



 

Dra. Laura Santana Díaz 
I  U.M.A.E. Hospital General, C.M.N. la Raza. Instituto Mexicano de Seguro Social. Ciudad de México, México. 

Dra. Ana Stjepic 
I  Pharmaceutical Sciences. Saphetor SA. Lausanne, Suiza 

Dr. Jair Antonio Tenorio Castaño 
I  Instituto de Genética Médica y Molecular, Hospital de la Paz, Madrid. España. 

Jacqueline Tovar Casas 
I  Presidenta Fundación Mexicana de Prevención y Salud Materna, Miembro fundadora y Dir. De Relaciones con gobierno 

de la FEMEXER. 
PhD Pannie Trifillis 
I  Vice President and Head of Global Scientific Affairs, Global Medical Affairs at PTC Therapeutics, Inc. U.S.A. 

Dr. Harvy Velasco Parra 
I  Unidad de Genética Ayudas Diagnósticas SURA. Presidente RELAGH. Medellín, Colombia. 

Dr. Juan Carlos Zenteno Ruiz 
I  Unidad de Investigación Fundación Conde de Valenciana. Ciudad de México. 
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CIG-01 Déficit intelectual con una variante del número de copias que afecta la región cromosómica 

1p21.1p11.2 
CIG-02 Detección de mosaicismo en células de mucosa oral en pacientes pediátricos con aneuploidías 

de cromosomas sexuales mediante FISH en el Hospital de Pediatría Dr. Silvestre Frenk Freund 
del Centro Médico Nacional Siglo XXI 

CIG-03 Evaluación de la longitud telomérica y la reserva ovárica en una muestra de mujeres 
colombianas 

CIG-04 Galería Científica con enfoque a Citogenomica, Genética y Neuroepigenética 
CIG-05 Identificación de cromosoma marcador en un paciente con cariotipo mos 46,X,+mar[16]/45,X[4] 
CIG-06 Monosomía 2p25.3-pter y trisomía 15q26.1-qter por translocación materna. Reporte de un caso 
CIG-07 Mosaicismo críptico de los gonosomas en tejidos de las tres diferentes capas germinativas y 

manifestaciones clínicas de pacientes con sospecha de síndrome Turner 
CIG-08 Presentación de un caso de un Síndrome de Microdeleción 1p36 proximal por microarreglos 
CIG-09 Síndrome de deleción 22q11.2 en una muestra de pacientes con Cardiomiopatía congénita y 

descripción de su fenotipo 
CIG-10 Translocación (X;8)(q22;13) asociada con amenorrea: reporte de un caso 
EPG-01 Asociación de SNPs en miR-3117 y miR-612 con el riesgo de susceptibilidad a leucemia 

linfoblástica aguda infantil 
EPG-02 Asociación del polimorfismo rs11649622 del gen CDH13 con infecciones cervicovaginales en 

usuarias de una clínica de atención familiar de Durango, México 
EPG-03 Biomarcadores genéticos y bioquímicos en pacientes con enfermedad de Parkinson 
EPG-04 Características clínicas, epidemiológicas y factores de riesgo asociados a las atresias aisladas 

del tracto gastrointestinal 
EPG-05 Deficiencia de biotinidasa: prevalencia y correlación entre actividad enzimática y hallazgos 

moleculares en una población de recién nacidos de México 
EPG-06 Frecuencias genotípicas y alélicas del polimorfismo rs20417 del gen PTGS2 en población 

mexicana 
EPG-07 La desregulación en la expresión de miR-381-3p y miR-23b-3p en músculo esquelético como 

posible estimador del intervalo post-mortem en ratas 
EPG-08 Prevalencia y factores de riesgo asociados con anencefalia y espina bífida en recién nacidos 

vivos del occidente de México 
EPG-09 Síndromes de Predisposición a Cáncer Monogénico. Interconsulta de Genética, Investigación 

de Mutaciones y Asesoramiento Genético 
EPG-10 Variabilidad citogenética y fenotípica de 55 pacientes adultas con Síndrome de Turner en un 

hospital de tercer nivel 
EPG-11 Variantes MTHFR C677T Y A1298C en niños con defectos del cierre del tubo neural del 

occidente de México 
GEC-01 Asociación de las variantes rs1982073 y rs1800471 del gen TGFB1 y de las isoformas solubles 

de TGF-beta con susceptibilidad y variables clínicas en pacientes con esclerosis sistémica en 
el sur de México 

GEC-02 Diagnóstico genómico de sialidosis tipo II en dos hermanos; uno de ellos con rasgos clínicos 
no reportados previamente para la mutación p.Tyr370Cys 



 

GEC-03 Evaluación del riesgo poligénico y componentes biológico-ambientales asociados al síndrome 
metabólico en población mexicana 

GEC-04 SNPs en el gen LHCGR y su asociación con el síndrome de ovario poliquístico en una muestra 
de mujeres colombianas 

GEM-01 Abordaje clínico y diagnóstico del síndrome de MIDAS/MLS: Primer reporte mexicano 
GEM-02 Aciduria Glutárica tipo 1. Descripción del primer caso en el Hospital Regional de Alta 

Especialidad Ciudad Salud 
GEM-04 Análisis clínico y citogenético molecular de dos desordenes genómicos recurrentes por 

microdeleción del cromosoma 17: 17p12-PMP22 y 17q21.31-KANSL1, en hermanos, 
segregando de forma independiente en una misma familia 

GEM-05 Análisis de polimorfismos en el gen ESR1 y su asociación con osteoporosis y fractura de cadera 
en mujeres mestizas mexicanas 

GEM-06 Análisis dismorfológico del síndrome Down en una población mestiza del occidente de México 
GEM-07 Anemia de Diamond-Blackfan: Reporte de caso con nueva variante en RPS19 Palabras clave: 

Diamond-Blackfan, RPS19  
GEM-08 Asma en síndrome Klinefelter: revisión de la literatura a propósito de dos casos 
GEM-09 Concordancia del FISH en mucosa oral y en sangre periférica en el diagnóstico del Síndrome 

de deleción 22q11.2 en pacientes del Hospital de Pediatría “Dr. Silvestre Frenk Freund” del 
Centro Médico Nacional Siglo XXI, IMSS 

GEM-10 Cuadriparesia espástica en la leucodistrofia de células globoides: el caso de dos lactantes con 
Enfermedad de Krabbe 

GEM-11 Deleción Intersticial del cromosoma 13 que incluye al gen RB1: caracterización clínica y 
citogenética molecular 

GEM-12 Diagnóstico clínico y radiográfico de Síndrome Rothmund-Thompson: Reporte de caso 
GEM-13 Displasia ósea por variante en COL2A1. Un reto en su correlación fenotípica 
GEM-14 Distrofia de Cinturas por variante patogénica en CAPN3 como diagnóstico diferencial de 

Distrofia Muscular de Duchenne: un reto diagnóstico 
GEM-15 Distrofia muscular relacionada a LAMA2: Reporte de caso 
GEM-16 Expansión del Repetido CAG en el Gen AR y Atrofia Muscular Espino Bulbar: Descripción 

Clínica-Molecular de Una Serie de Casos 
GEM-17 Haploinsuficiencia de MED13L como causa de discapacidad intelectual en un masculino con 

deleción de 12q24.21 
GEM-19 Miotonía congénita por dos variantes patogénicas en CLCN1: Reporte de caso familiar 
GEM-20 Mucopolisacaridosis tipo VI (Síndrome de Maroteaux-Lamy): descripción clínica y molecular en 

una paciente con una variante rara 
GEM-21 Mutación en ERF asociado a craniosinostosis en un paciente mexicano 
GEM-22 Neutropenia Congénita Grave Tipo 4: Descripción Clínica y Molecular en Dos Pacientes no 

Relacionados 
GEM-23 Nivel Socioeconómico y Malformaciones Congénitas Mayores en Una Muestra de Recién 

Nacidos Vivos de la Población Mexicana 
GEM-24 Nueva mutación en KIF14 identificada mediante secuenciación de exoma completo en una niña 

con microcefalia primaria y discapacidad intelectual. Reporte del primer caso en México 
GEM-25 Nuevo tipo de displasia mesomélica con sinostosis acral con escoliosis, pterigium antecubital y 

pliegues de flexión aberrantes en palmas y dedos 



 

GEM-26 Pacientes con alteraciones congénitas del tejido conectivo tienen predisposición a niveles bajos 
de vitamina (C, D , B12), serotonina, y resistencia a insulina que a su vez predispone a Fatiga, 
Ansiedad, Dolor y Depresión 

GEM-27 Patologías de Referencia a la Consulta de Genética, Etiología y Características 
Sociodemográficas de la Población Adulta en un Hospital de Tercer Nivel 

GEM-28 Presentación de un caso de síndrome de deleción 9p 
GEM-29 Reporte de caso. Síndrome de Leigh con deficiencia del complejo II mitocondrial por mutación 

del gen SDHA 
GEM-30 Reporte de un caso son síndrome Cardio-Facio-Cutáneo debido a variante patogénica en 

MAP2K1 
GEM-31 Síndrome de Phelan-McDermid por Cromosoma 22 en Anillo: Descripción fenotípica y 

citogenética. Reporte de un caso.  
GEM-32 Síndrome Donohue causado por una mutación heterocigota compuesta del gen INSR: reporte 

de caso y revisión de la literatura 
GEM-33 Síndrome Meier Gorlin. Reporte de caso clínico 
GEM-34 Síndrome Myhre: a propósito de un caso 
GEM-35 Tercer caso de distrofia muscular de Duchenne y síndrome West: Expandiendo el espectro del 

fenotipo DMD neuropsiquiatrico 
GEM-36 Tercera paciente con disgenesia gonadal y amelia ¿parte del espectro de SOX9? 
GEM-37 Trastorno del neurodesarrollo con diplejía espástica y defectos visuales asociada a mutación 

en CTNNB1. Reporte de caso clínico 
GEM-38 Tratamiento integral de las enfermedades mitocondriales: reporte de un caso con síndrome de 

Leigh  
GEM-39 Trisomía parcial 22q. Reporte de un caso 
GEM-40 Trisomía parcial de 11q y monosomía parcial de DE 18p por traslocación desbalanceada. 

Reporte de un caso 
GEM-41 Variante en gen COL8A2, probable nueva causa de Síndrome Axenfeld-Rieger 
GEM-42 Variante no descrita en el gen ZEB2 en gemelas monocigóticas con síndrome de Mowat-Wilson 
GEM-43 Variante patogénica no reportada en el gen LARS en un niño hispano  
GEM-44 Variante patogénica nueva en TGFBR2 en una paciente con síndrome Loeys-Dietz 
GEM-45 Variantes nuevas en POMT2 en niña con distrofia muscular congénita con discapacidad 

intelectual 
GMM-01 Aciduria glutárica tipo I, presentación de un caso 
GMM-02 Análisis de variantes en genes asociados con el metabolismo óseo en pacientes mexicanos 

con la enfermedad de Legg-Calvé-Perthes 
GMM-03 Análisis del número de copias del DNA mitocondrial y longitud de telómeros como marcadores 

de envejecimiento en pacientes con enfermedad de Parkinson 
GMM-04 Asociación de polimorfismos génicos con osteoporosis y fractura de cadera y su interacción 

con diabetes en mujeres mexicanas 
GMM-05 Detección de la microdeleción 22q11.2 por FISH en pacientes con cardiopatías congénitas 

aparentemente no sindrómicas 
GMM-06 Diagnóstico de certeza en distonías y cuadros mixtos con parkinsonismo mediante pruebas 

moleculares 
GMM-07 Disgenesias del segmento anterior asociadas al gen CPAMD8. Reporte de tres casos 



 

GMM-08 Distribución de mutaciones en el gen DMD y su relación con indicadores de obesidad, 
metabólicos e inflamatorios en pacientes con distrofia muscular de Duchenne 

GMM-09 Efecto de los repetidos CTG de la Distrofia Miotónica tipo 1 en un modelo celular inducible de 
origen glial 

GMM-10 Estudio de asociación de epigenoma amplio en pacientes con enfermedad de Parkinson 
GMM-11 Exitoso enfoque multiómico mejora el rendimiento diagnóstico en los errores innatos del 

metabolismo: Experiencia en Latinoamérica 
GMM-12 Los miomiRNAs circulantes se asocian con la función muscular en la distrofia muscular de 

Duchenne (DMD) 
GMM-13 Utilidad de la secuenciación del exoma completo: Síndrome de Segawa y Enfermedad de 

Wilson en un paciente masculino de 1 año de edad 
GMM-14 Variante (106329183_106736911)x3 en el gen INF2 en un paciente con Charcot-Marie-Tooth 

con afectación de extremidades superiores 
GMM-15 Variante c.8143C>T en el gen ATM en una paciente con Linfoma no Hodgkin. Reporte de caso 
GRP-01 Proteoma prenatal de trisomías 13, 18 y síndrome de Turner usando nano UPLC Q-TOF 

MS/MS 
GYA-01 Hipertricosis Universalis Síndrome de Ambras en el Arte, reporte de una familia 
OCG-01 Análisis de expresión de la proteína MLH1 en tejido prostático de pacientes del Hospital Civil 

de Culiacán 
OCG-02 Análisis digital de imagen de AgNORs en hiperplasia y adenocarcinoma de endometrio 
OCG-03 Asociación de los polimorfismos rs670 y rs5069 en el gen APOA1 con cáncer de mama en 

población mexicana de Occidente 
OCG-04 Caracterización de variantes en el exón 4 del gen TP53 en pacientes con cáncer colorrectal 
OCG-05 Caracterización de variantes génicas en tejido tumoral de pacientes mexicanos con cáncer 

colorrectal 
OCG-06 Efecto de las variantes LEP rs7799039, LEPR rs1137101, VEGF-A rs699947, IGF-1 

rs13387042, sobre los niveles de leptina, VEGF-A e IGF-I en pacientes con cáncer de mama 
OCG-07 Estudio preliminar de aberraciones cromosómicas en pacientes con cáncer colorrectal 

esporádico mediante su detección por MLPA 
OCG-08 Hepatoblastoma como primera manifestación en familias portadoras de variantes patogénicas 

en el gen APC 
OCG-09 Informe de caso: Síndrome de predisposición a cáncer de mama/ovario hereditario y linfedema 

distiquiasis 
OCG-10 Mutaciones en MUTYH monoalélicas en pacientes colombianos con carcinomas 

extracolonicos. Una serie de casos 
TXG-01 Eritrocitos micronucleados en neonatos lactantes de ratas irradiadas con rayos-X 
OTR-01 Identificación de personas inhumadas en fosas clandestinas utilizando la tecnología del ADN  
  



 

CIG-01 Déficit intelectual con una variante del número de copias que afecta la 
región cromosómica 1p21.1p11.2 

Eduardo Salazar Valenzuela, Centro Médico Nacional “20 de Noviembre” ISSSTE | Yuritzi Santillán Hernández, Centro Médico Nacional “20 de 

Noviembre” ISSSTE | Liliana García Ortiz, Centro Médico Nacional “20 de Noviembre” ISSSTE | María del Carmen Chima Galán, Centro Médico 

Nacional “20 de Noviembre” ISSSTE | eduardosalazarvalenzuelapay@gmail.com 
 
Introducción: El déficit intelectual (DI) es un trastorno definido por la presencia de desarrollo mental incompleto o 
demorado, caracterizado por limitaciones en el funcionamiento intelectual y el comportamiento adaptativo. La etiología 
del DI es multifactorial; destacando la exposición ambiental y alteraciones genéticas (25-50% de los casos). Entre estas 
últimas se encuentran las mutaciones en un solo gen, la variación en el número de copias o rearreglos cromosómicos. 
Para las personas con DI inexplicable, el estudio de cariotipo, el análisis de microarreglos y la secuenciación de última 
generación son importantes herramientas de diagnóstico que podrían conducir a un mejor manejo de la enfermedad. 
 
Objetivo(s): Describir el caso clínico de una paciente con DI no sindrómico, por microarreglos cromosómicos (CMA). 
 
Material(es) y Método(s): Se realiza historia clínica genética, cariotipo con bandeo GTG y CMA. 
 
Resultado(s): Femenino de 16 años, producto de segunda gesta obtenida por cesárea a las 36 semanas, Apgar 7/9, 
sostén cefálico a los 6 meses, sedestación 8 meses, gateo no presentó, bipedestación 2 años 6 meses, marcha 3 años, 
control de esfínteres 4 años, desarrollo de lenguaje con retraso, siendo este aún limitado actualmente. EF: Edad 
aparente menor a cronológica, cráneo normocéfalo, líneas de implantación capilar adecuadas, frente regular, pabellones 
auriculares de adecuada implantación, perfil aplanado, hipoplasia supraciliar, tórax con presencia de cicatriz quirúrgica 
secundaria a tratamiento para cardiopatía (PCA y CIA), abundante vello en espalda y extremidades superiores, 
principalmente en región lumbar. Cariotipo 47,XX,+mar[29]/46,XX[71]. CMA se detectó una variante del número de 
copias (CNV) con ganancia de una copia probablemente patogénica en la región 1p21.1p11.2. 
 
Conclusión(es): En el abordaje del paciente, el CMA utilizado permitió determinar el origen del material del cromosoma 
marcador y la detección de deleciones >50 kb y duplicaciones >200 kb, tal como ISCA lo recomienda para su uso clínico. 
  



 

 

  



 

CIG-
02 

Detección de mosaicismo en células de mucosa oral en pacientes 
pediátricos con aneuploidías de cromosomas sexuales mediante FISH en 
el Hospital de Pediatría Dr. Silvestre Frenk Freund del Centro Médico 
Nacional Siglo XXI 

María de los Ángeles García Barrera, Servicio de Genética Médica UMAE Hospital de Pediatría CMN SXXI, IMSS | Luz María Garduño Zarazúa, 
Unidad de Investigación Médica en Genética Humana. UMAE Hospital de Pediatría CMN SXXI, IMSS | Haydeé Rosas Vargas, Unidad de Investigación 

Médica en Genética Humana. UMAE Hospital de Pediatría CMN SXXI, IMSS | Jacqueline Molina Osorio, Servicio de Genética Médica UMAE Hospital de 

Pediatría CMN SXXI, IMSS | Alan Cárdenas Conejo, | María Antonieta Araujo Solis, Servicio de Genética Médica UMAE Hospital de Pediatría CMN 

SXXI, IMSS | Juan Carlos Huicochea Montiel, Servicio de Genética Médica UMAE Hospital de Pediatría CMN SXXI, IMSS | monlila@hotmail.com 
 
Introducción: El cuadro clínico de pacientes con aneuploidías de cromosomas sexuales suele ser variable. Este 
espectro de manifestaciones fenotípicas puede deberse al mosaicismo. El mosaicismo es un evento mayormente 
postcigótico y por ende puede ocurrir en diferentes etapas del desarrollo embrionario, lo que ocasiona una distribución 
de las líneas celulares en diferentes tejidos y en proporciones desiguales. El análisis de FISH es un complemento de la 
citogenética convencional para la identificación más específica y sensible del mosaicismo, permite analizar un mayor 
número de células y es posible realizarse en otros tejidos que no se encuentren en división, como células de mucosa 
oral. 
 
Objetivo(s): Descubrir la frecuencia de mosaicismo en pacientes con aneuploidías de cromosomas sexuales mediante 
FISH en células de mucosa oral y realizar la correlación clínica de los hallazgos. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó FISH en células de mucosa oral en 15 pacientes pediátricos con diagnóstico de 
aneuploidías de cromosomas sexuales por cariotipo en sangre periférica. Se utilizaron sondas centroméricas para 
cromosoma X (DXZ1) y Y (DYZ3). Se realizaron 10 controles masculinos y 10 femeninos. Se analizaron en promedio 
100 núcleos por cada control y 50 núcleos de células de mucosa oral por cada paciente. 
 
Resultado(s): Sólo en una paciente con diagnóstico de Síndrome de Turner 45,X[25], se detectó una segunda línea 
celular normal en células de mucosa oral. En pacientes con disgenesia gonadal mixta y síndrome de Klinefelter en 
mosaico se observaron variaciones en la proporción de las líneas celulares. La frecuencia reportada en nuestro estudio 
corresponde al 8%. 
 
Conclusión(es): La frecuencia de mosaicismo de aneuploidías de cromosomas sexuales fue de 8%, menor al reportado 
en la literatura internacional, con la limitante de una muestra pequeña. Su hallazgo nos permite personalizar los 
resultados y nos ayuda a comprender el fenotipo de cada paciente, sobre todo en el momento de conocer las 
comorbilidades de su condición. 
  



 

 

  



 

CIG-03 Evaluación de la longitud telomérica y la reserva ovárica en una 
muestra de mujeres colombianas 

Johana Andrea Marin Suarez, Universidad Pedagógica y Tecnológica de Colombia | Harold Moreno Ortiz, InVitro, Colombia. Laboratorio de Biogenética 

Reproductiva | Jairo Flórez Villamizar, Universidad Pedagógica y Tecnológica de Colombia | Lissette Otero Alza, Life Length S.L, Madrid - España | 
Stephen Matlin , Life Length S.L, Madrid - España | Clara Ines Esteban Perez, InVitro, Colombia. Laboratorio de Biogenética Reproductiva | Maribel 
Forero Castro, Universidad Pedagógica y Tecnológica de Colombia | joha.marin.suarez@gmail.com 
 
Introducción: La reserva ovárica (RO) determina el estatus reproductivo en mujeres saludables. Existen marcadores 
individuales para evaluar la RO, como son la Hormona Antimulleriana (HAM), el conteo de folículos antrales (CFA) y el 
volumen ovárico (VO) y edad cronológica (EC), pero se desconoce la influencia de la edad biológica (EB) calculada a 
partir de la medición de la longitud telomérica (LT) en la determinación del estatus de RO. 
 
Objetivo(s): Evaluar la LT y su efecto sobre el estatus de RO en mujeres en edad reproductiva sanas y con diagnóstico 
de Síndrome de Ovario Poliquístico (SOP). 
 
Material(es) y Método(s): Estudio observacional descriptivo. La normalidad se estimó mediante Kolmogorov-Smirnov 
y Shapiro-Wilk. A 66 mujeres saludables y 44 mujeres con SOP se les cuantificó la LT en células mononucleadas 
utilizando la técnica HT-QFISH en el Laboratorio Life Length. Se calculó la EB a partir de la medición de la LT. Los 
marcadores individuales de RO se integraron con los resultados de LT y la EB para el cálculo de las Unidades 
Reproductivas (UR). Se comparó la EC y la EB de las participantes al igual que el estatus reproductivo mediante t-test. 
 
Resultado(s): La media de EC fue de 24 ± 0,75 años para controles y 27 ± 0,74 años para mujeres con SOP. No hubo 
diferencias significativas entre EC y EB en cada grupo (control: 24 vs 26 años, p=0,46, y SOP: 27 vs 26 años, p=0,9). 
La LT en ambos grupos estuvo en rango normal (rango normal: 10,5-12,6 kpb). No hubo diferencias significativas entre 
la LT de los dos grupos (11,7 Kpb vs 11,87, p=0,33). Los marcadores de RO y UR fueron entre 2 y 3 veces más altos 
en las mujeres con SOP (p>0.05). 
 
Conclusión(es): La evaluación de la LT es una herramienta genética que debe explorarse para evaluar el estatus 
reproductivo en mujeres saludables y con SOP. 
  



 

 

  



 

CIG-04 Galería Científica con enfoque a Citogenomica, Genética y 
Neuroepigenética 

Karem Nieto Martinez, Departamento de Embriología y Genética, Facultad de Medicina, UNAM. Y laboratorios Akrivia | Elizabeth Ramos Raudry, Odry 

Neurogenetica y Genética Clínica | Rebeca Rodríguez Cabral, Dermatología Amcci | Karem.nieto@gmail.com 
 
Introducción: El asesoramiento, aprendizaje y actualización en el área referente a Citogenomica, Genética y 
Neuroepigenética. Requiere apoyo iconográfico el cual no siempre es accesible para toda la comunidad Médica, de 
biología y de ciencias de la salud. Esto puede llegar a limitar el potencial de aprendizaje y también el potencial de 
comprensión del paciente en el asesoramiento Genético 
 
Objetivo(s): Proporcionar imágenes clínicas y radiológicas, vídeos y audios a través de una galería científica de acceso 
gratuito para Médicos, Biólogos, y personal de salud.  
Contribuir a un mejor aprendizaje en referencia a la Citogenomica, Genética y Neurogenética.  
Contribuir a mejorar el asesoramiento Genético. 
 
Material(es) y Método(s): Se recopilaron Miles de fotografías clínicas y radiológicas con consentimiento informado del 
paciente así mismo fotografías de estudios de Citogenomica.Se recopilo y editaron más de 60 de vídeos y audios de 
los pacientes con consentimiento informado. Y videos explicativos. 
 
Resultado(s): Galería Científica con enfoque a Citogenomica, Genética y Neurogenética https://www.odry-
neurogenetica-imagenes.com/ 
 
Conclusión(es): Se realizo una Galería Científica con enfoque a Citogenomica, Genética y Neurogenética 
https://www.odry-neurogenetica-imagenes.com/  
De acceso gratuito para Médicos, biólogo y personal de salud 
  



 

 

  



 

CIG-05 Identificación de cromosoma marcador en un paciente con cariotipo 
mos 46,X,+mar[16]/45,X[4] 

Maria Teresa Alejandra González Rodríguez, Centro Universitario de Ciencias de la Salud, Universidad de Guadalajara | Sinhué Alejandro Brukman 
Jiménez, Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Rocío Silva Cruz, Unidad de Citogenética, Hospital Civil de 

Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Jorge Román Corona Rivera, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Alfredo 
Corona Rivera, Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Lucina Bobadilla Morales, Unidad de Citogenética, Hospital 

Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Graciela Serafin Saucedo, Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | 
Liuba Marina Aguirre Salas, División de Pediatría, Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | gort24@outlook.com 
 
Introducción: El Síndrome Turner (ST) se caracteriza por la presencia de un cromosoma X estructuralmente normal y 
la ausencia parcial o total del segundo cromosoma sexual. Se presenta monosomía X en 40-50% de pacientes, 15-25% 
mosaicismo de X, 10-12% mosaicismo de Y, 30% alteraciones estructurales, principalmente deleciones, isocromosoma 
y X en anillo. El cromosoma marcador se define como cualquier cromosoma morfológicamente anormal, que no puede 
ser caracterizado por técnicas de citogenética convencional. La frecuencia de mosaicismo en ST con cromosoma 
marcador se ha reportado en 1:100,000. 
 
Objetivo(s): Identificar el origen del cromosoma marcador mediante microarreglos. 
 
Material(es) y Método(s): Proposita de 7 años con talla baja (109cm z-2.70), peso 24kg (z0.15), perímetro cefálico 
51.2cm, fisuras palpebrales oblicuas, estrabismo divergente izquierdo, nistagmus, pabellones auriculares de 
implantación baja, cuello corto, tórax en tonel, cubitus valgus y uleritema ofriógenes. Retraso del desarrollo psicomotor, 
discapacidad intelectual, diabetes mellitus tipo 2 e hipotiroidismo.  
 
Resultado(s): Se realizó cariotipo en sangre periférica de 20 metafases encontrando mos 46,X,+mar[16]/45,X[4]. Para 
la identificación del cromosoma marcador se realizaron microarreglos empleando el kit CytoScanTMHD en ADN 
genómico de sangre periférica, con resultado: mos 46,X,+mar[16]/45,X[4].arr[GRCh37](X)x1/ 
Xp11.21q21.1(56687923_83268977)x2. 
 
Conclusión(es): Mediante microarreglos se identificó el cromosoma marcador como un cromosoma X, sus sitios de 
ruptura y la presencia de mosaico. El fenotipo de la proposita tiene características de ST, así como discapacidad 
intelectual y dismorfias faciales, hallazgos atípicos en esta aneuploidía. El abordaje de cromosomopatías estructurales 
mediante técnicas de detección de CNV, como microarreglos, permite la identificación óptima de segmentos 
cromosómicos no tipificables por citogenética clásica. El uso de microarreglos sustenta la presencia en mosaico de un 
cromosoma X con doble deleción terminal, sin distinguir entre disposición lineal o en anillo. Aunque citogenéticamente 
el evento mas probable es la disposición en anillo, el caso continua en estudio, por lo que la confirmación citogenética, 
FISH y STR complementarán su caracterización y efecto clínico. 
  



 

 

  



 

CIG-06 Monosomía 2p25.3-pter y trisomía 15q26.1-qter por translocación 
materna. Reporte de un caso 

Sinuhé Reyes Ruvalcaba, Instituto Nacional de Pediatría | Gerardo Rodríguez González, Instituto Nacional de Pediatría | Daniel Alejandro Martínez 
Anaya, | Victoria Del Castillo Ruiz, Instituto Nacional de Pediatría | Esther Lieberman Hernández, Instituto Nacional de Pediatría | 
sinuhe_e_ruvarey@hotmail.com 
 
Introducción: La monosomía 2p terminal es poco frecuente, existen menos de 30 casos reportados, 6 de ellos 
heredados por translocación; asociado a obesidad, retraso en neurodesarrollo, alteraciones del comportamiento y 
dismorfias faciales (fenotipo Prader-Willi-like). La trisomía 15q terminal, con ~70 casos reportados, regularmente se 
asocia con sobrecrecimiento, discapacidad intelectual, dismorfias faciales y alteraciones renales.  
 
Objetivo(s): Reporte de caso de monosomía 2p/trisomía 15q terminales por translocación desbalanceada de origen 
materno. Revisión de la literatura.  
 
Material(es) y Método(s): Material: Femenino de 4 años, única gesta de padres sanos. Antecedente de macrosomía 
fetal por ultrasonido prenatal. Nace a las 37 sdg con peso 4,375g (Z +2.26), talla 54 cm (Z +2.6), además de presentar 
dilatación pielocalicial e hidronefrosis bilateralmente, tortícolis derecha y pie varo izquierdo. Actualmente en centilas 
poblacionales, cursando con plagiocefalia, asimetría facial, dismorfias faciales (epicanto inverso bilateral, endotropia 
izquierda, puente nasal deprimido, úvula bífida, micrognatia y pabellones auriculares rotados, manos con camptodactilia 
del segundo, tercer y cuarto dedos, retraso en el neurodesarrollo severo, hipotonía y epilepsia. La neuroimagen muestra 
asimetría frontal y atrofia subcortical izquierdas. Métodos: Abordaje descriptivo del fenotipo clínico de la paciente. 
Análisis citogenético con bandas CTG y FISH de subtelómeros de cromosomas 2 y 15 en sangre periférica. Revisión 
de la literatura. 
 
Resultado(s): Cariotipo inicial de la paciente: 46,XX,add(2)(p25.3) 700B. Madre 46,XX,t(2;15)(p25.3;q26.1) 550B, se 
desconoce cariotipo del padre. El FISH confirmó translocación balanceada en la madre ish t(2;15)(p25.3-,q26.1+;q26.1-
,p25.3+)(VIJyRN2052-,D155936+;D155936-,VIJyRN2052+) y monosomía 2p/trisomía 15q terminales en paciente ish 
der(2)t(2;15)(p25.3-;q26.1+) mat (VIJyRN2052-;D155935+). 
 
Conclusión(es): Se reporta un primer caso mexicano de monosomía 2p/trisomía 15q terminales, por translocación 
desbalanceada de origen materno. Existe un caso similar reportado, de origen paterno. La paciente no muestra fenotipo 
Prader-Willi-like asociado a deleción 2p: la trisomía 15q o el origen materno podrían modificarlo. Debemos estar 
familiarizados con el fenotipo resultante de esta cromosomopatía y conocer su prevalencia en nuestra población.  
  



 

 

  



 

CIG-
07 

Mosaicismo críptico de los gonosomas en tejidos de las tres diferentes 
capas germinativas y manifestaciones clínicas de pacientes con sospecha 
de síndrome Turner 

Thania Alejandra Aguayo Orozco, División de Genética, CIBO - IMSS. Doctorado en Genética Humana, CUCS - UdeG | Horacio Rivera Ramírez, 
División de Genética, CIBO - IMSS. Doctorado en Genética Humana, CUCS - UdeG | Luis Figuera , División de Genética, CIBO - IMSS. Doctorado en 

Genética Humana, CUCS - UdeG | Eduardo Esparza García, UMAE - Hospital de Pediatría, Centro Médico Nacional de Occidente, IMSS | Ingrid Patricia 
Dávalos Rodríguez, División de Genética, CIBO - IMSS. Doctorado en Genética Humana, CUCS - UdeG | Ma. Guadalupe Domínguez Quezada, 
División de Genética, CIBO - IMSS. | thaguayo@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome Turner (ST) es consecuencia de la pérdida total o parcial del segundo gonosoma. El 
diagnóstico citogenético se realiza mediante cariotipo en 30 metafases, o bien hibridación in situ fluorescente (FISH) 
para buscar mosaicismo críptico (MC). Estudios señalan que todas las pacientes Turner son mosaicos que no siempre 
son detectados con el cariotipo inicial y sugieren la búsqueda en más células y tejidos, además existe controversia en 
la relación fenotipo-cariotipo. 
 
Objetivo(s): Determinar MC de los gonosomas en tejidos de las tres capas germinativas de pacientes con sospecha de 
ST y cariotipo 45,X o 46,XX y describir las características clínicas. 
 
Material(es) y Método(s): Se estudiaron 50 pacientes con sospecha de ST y cariotipo 45,X[30] o 46,XX[30]. Se 
analizaron tejidos de las tres capas germinativas: mesodermo se evaluó en linfocitos de sangre periférica mediante 
cariotipo en 100 metafases y FISH en 200 núcleos en interfase con sondas centroméricas del X, Y y 7, esta última como 
control. Para evaluar ectodermo y mesodermo se aplicó FISH en células de mucosa oral y orina. Se calcularon 
frecuencias de MC y se describió y comparó el fenotipo. 
 
Resultado(s): Se determinó MC del cromosoma X en 15 casos, de ellos, 12 casos revelaron MC en mesodermo 
mediante cariotipo y tres en ectodermo y endodermo mediante FISH. Ningún caso presentó material del Y. El grado y 
tipo de mosaicismo fue diferente entre pacientes y tejidos (1-33%) y se relacionó clínicamente con el fenotipo. La 
comparación de las manifestaciones clínicas entre pacientes 45,X o mos 45,X/46,XX y pacientes 46,XX mostró 
diferencias significativas para diversos rasgos evaluados. 
 
Conclusión(es): Implementar esta estrategia permitió detectar MC en pacientes que no se consideraban mosaicos por 
el cariotipo inicial. Aumentar el número de metafases analizadas y aplicar FISH en otros tejidos determinó diferentes 
grados de mosaicismo, que pueden relacionarse con el fenotipo de forma personalizada.  
  



 

 

  



 

CIG-08 Presentación de un caso de un Síndrome de Microdeleción 1p36 
proximal por microarreglos 

Alejandro Pinta Castro, Facultad Mexicana de Medicina, Universidad La Salle | María de Jesús Gaytan García, Hospital Central Sur de Alta 

Especialidad, PEMEX | Juana Inés Navarrete Martínez, Hospital Central Sur de Alta Especialidad, PEMEX | Luz del Carmen Márquez Quiroz, 
Laboratorio Genos Médica S.A de C.V | Cuauhtli Nacxitl Azotla Vilchis, Laboratorio Genos Médica S.A de C.V | David Eduardo Cervantes Barragán, 
Hospital Central Sur de ALta Especialidad, PEMEX | apinta_castro@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome de deleción 1p36 (OMIM 607872), es el desorden genómico terminal más común. Tiene una 
incidencia de 1 en 5,000 a 10,000 recién nacidos. Clínicamente es caracterizado por discapacidad intelectual con retraso 
en el lenguaje, hipotonía y dismorfias faciales. Existe una gran variabilidad, debida en parte a la región involucrada, el 
52% presentan una deleción terminal, y el 29% presentan una intersticial (proximal). La haploinsuficiencia de uno o 
varios genes contribuye al fenotipo diverso. Usualmente el diagnóstico suele realizarse por FISH, sin embargo los 
microarreglos permiten definir puntos de ruptura. 
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas de un paciente con deleción 1p36 proximal detectado por 
microarreglos 
 
Material(es) y Método(s): Paciente feminino de 15a 10m, referida por discapacidad intelectual y dismorfias. Producto 
de la GI/II de madre de 33 y padre de 40 años, sanos. Embarazo normoevolutivo a termino (41 s.d.g.). P: 3,320, T:52 
cm, Apgar 8/9. Hitos del desarrollo atrasados. E.F.: Microcefalia, facies alargada, cabello y cejas escasas, ptosis 
palpebral franca, pabellones auriculares de implantación limítrofe con hélix desplegado. MsTs con limitación a la 
supinación del brazo bilateral y manos con camptodactilia bilateral.  
RMN cerebral: Polimicrogiria frontal bilateral. Valoración cardíaca y ultrasonido renal bilateral. normal  
 
Resultado(s): Cariotipo en sangre periférica: 46,XX bandas G en 25 metafases. Microarreglos de SNPs HD: 
arr[GRCH38]1p36.21p36.12 (12,641,506_20,287,178)x1,  
 
Conclusión(es): La paciente presenta características descritas en pacientes con síndrome de deleción 1p36 proximal. 
Dentro de los genes con haploinsuficiencia se encuentran PDPN (# OMIM 606883) y SPEN (#OMIM 613484) propuestos 
como asociados a cardiopatía congénita, sin embargo la paciente no presenta. Otro gen de importancia es el gen SDHB 
implicado en paraganglioma y feocromocitoma hereditario que requiere vigilancia estrecha en la paciente. Este caso se 
suma a los previamente reportados y permite contribuir a la correlación de pérdida de infomación con el fenotipo.  
  



 

 

  



 

CIG-09 Síndrome de deleción 22q11.2 en una muestra de pacientes con 
Cardiomiopatía congénita y descripción de su fenotipo 

David Cruz Robles, Instituto Nacional de Cardiología Ignacio Chávez | Ana Carolina Cruz Miranda, Instituto Nacional de Cardiología Ignacio Chávez | 
Edith Álvarez León, Instituto Nacional de Cardiología Ignacio Chávez | Alfonso Buendia Hernández, Instituto Nacional de Cardiología Ignacio Chávez 
| Mariana Alcione Rives Güendulain, Programa de Maestría en Ciencias Médicas (PMDCMOyS), Facultad de Medicina, UNAM. | crumis@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome de deleción 22q11.2 (del22q11.2) se presenta en uno de cada 2000 a 4000 nacidos vivos, 
quienes además de la cardiopatía congénita (CC) presentan más de 150 características clínicas: principalmente 
deficiencias inmunes, retraso en el desarrollo psicomotor, dismorfias faciales y palatinas y dificultad en la alimentación. 
Esta gran heterogeneidad genética y variabilidad fenotípica nos motiva a estudiar la del(22)(q11.2), mediante técnicas 
de citogenética molecular como el MLPA. 
 
Objetivo(s): Identificar la del(22)(q11.2), por medio de MLPA, en pacientes con CC y dimorfismo craneofacial (DCF) 
sugestivo del síndrome del22q11.2, describir las características clínicas encontradas y su relación fenotipo-genotipo. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio ambispectivo de 182 pacientes captados entre 2012 y 2019 en el INCICH, con CC y 
fenotipo del síndrome del22q11.2, valorados por Cardiólogo Pediatra. Se obtuvo DNA a partir de monocitos de los 
pacientes y se procesaron mediante MLPA kit P250-B2 (DiGeorge probemix) y/o kit P311-A2 (Congenital Heart Disease) 
MRC-Holland. Se obtuvieron datos clínicos de cada paciente en su Archivo Clínico Electrónico. 
 
Resultado(s): 55/182 pacientes tuvieron del(22)(q11.2). 21/55 tuvo Tetralogía de Fallot (TF), 15/55 Atresia Pulmonar y 
7/55 Tronco arterioso común. Arco aórtico derecho en 22/55 y subclavia aberrante en 19/55. Malformaciones de manos 
y pies 34/55, defectos plaquetarios 22/55, alteraciones de la inmunidad 18/55, epilepsia 8/55, esquizofrenia 5/55, 
hipocalcemia 4/55 y malformaciones del tracto genitourinario 4/55. Aplasia o hipoplasia del Timo en 6/25. Se procesaron 
107/127 muestras con MLPA P311 (Otras CC), y se observaron 10/107 con deleción en CLTCL, CDC45 y GP1BB. 
 
Conclusión(es): La TF es la cardiopatía mayormente asociada al síndrome del22q11.2. Las anomalías de la subclavia 
y el arco aórtico derecho están asociadas a la del(22)(q11.2). La trombocitopenia y plaquetas gigantes son más 
frecuentes de lo reportado. Se observó la deleción LCR A-B en 10/107 casos negativos para el kit MLPA P-250. 
  



 

 

  



 

CIG-10 Translocación (X;8)(q22;13) asociada con amenorrea: reporte de un 
caso 

Alicia Rivera Cameras, División de Genética CIBO-IMSS, Doctorado en Genética Humana, CUCS, UdeG. | Ingrid Patricia Dávalos Rodríguez, División 

de Genética CIBO-IMSS, Doctorado en Genética Humana, CUCS, UdeG. | Horacio Rivera Ramírez, Doctorado en Genética Humana, CUCS, UdeG. | 
María Guadalupe Domínguez Quezada, División de Genética CIBO-IMSS, Doctorado en Genética Humana, CUCS, UdeG. | 
alicia.rivera50@gmail.com 
 
Introducción: Las translocaciones X;autosoma balanceadas se presentan con una frecuencia de 1:30 000 nacidos 
vivos. Salvo algunas excepciones, las mujeres portadoras de translocaciones con un punto de ruptura dentro de la 
región crítica Xq13–q26 sufren de insuficiencia ovárica e infertilidad. Ocasionalmente, algunas de estas pacientes 
presentan además anomalías congénitas y discapacidad intelectual. 
 
Objetivo(s): Describir una paciente femenina de 28 años con amenorrea primaria y t(X;8)(q22;q13) para discutir la 
relación entre el punto de ruptura en Xq22 y la falla ovárica prematura. 
 
Material(es) y Método(s): El análisis citogenético en 16 metafases de un cultivo de linfocitos de sangre periférica y 
teñidas con bandas GTG reveló una t(X;8)(q22;13) aparentemente equilibrada y probablemente de novo. 
 
Resultado(s): Paciente femenina de 28 años que acude a consulta de Genética por amenorrea primaria; su capacidad 
intelectual, caracteres sexuales y estatura (1.62 m) eran normales pero su IMC fue 32.4. La RMN reveló hipófisis sin 
alteraciones mientras que el ultrasonido pélvico mostró útero hipotrófico. 
 
Conclusión(es): Las translocaciones X;autosoma pueden conducir a insuficiencia ovárica primaria o secundaria 
dependiendo de la localización del punto de ruptura en el cromosoma X. A este respecto, desde hace casi 50 años se 
identificó la región Xq13–q26 como crítica para el desarrollo y la función ovárica normales. Aunque este segmento se 
subdivide en dos porciones funcionalmente diferentes, se sabe que el punto de ruptura de translocaciones equilibradas 
resultantes en falla ovárica prematura ocurre en su mayoría en la región Xq13–q21 (POF2). La paciente descrita 
presenta amenorrea y translocación (X;8) que involucra Xq22, lo que se relaciona con una insuficiencia ovárica 
prematura. 
  



 

 

  



 

EPG-01 Asociación de SNPs en miR-3117 y miR-612 con el riesgo de 
susceptibilidad a leucemia linfoblástica aguda infantil 

Julio César Reyes Fregoso, Laboratorios de Investigación en Biología Molecular e Inmunología. Universidad Autónoma de Nayarit | Miriam Fabiola Ayón 
Pérez, Laboratorios de Investigación en Biología Molecular e Inmunología. Universidad Autónoma de Nayarit | Norberto Vibanco Pérez, Laboratorios de 

Investigación en Biología Molecular e Inmunología. Universidad Autónoma de Nayarit | Ma. de Jesús Durán Avelar, Laboratorios de Investigación en 

Biología Molecular e Inmunología. Universidad Autónoma de Nayarit | Yazmín Gómez Gómez, Laboratorio de Biomedicina Molecular. Universidad 

Autónoma de Guerrero | Jorge Organista Nava, Laboratorio de Biomedicina Molecular. Universidad Autónoma de Guerrero | Marco Antonio Leyva 
Vázquez, Laboratorio de Biomedicina Molecular. Universidad Autónoma de Guerrero | Sahamanta Viridiana Parra Pineda, Laboratorios de Investigación 

en Biología Molecular e Inmunología. Universidad Autónoma de Nayarit | Juan Manuel Agraz Cibrián, Laboratorio de Inmunología. Universidad Autónoma 

de Nayarit | Jorge Gutiérrez Franco, Laboratorio de Inmunología. Universidad Autónoma de Nayarit | José Francisco Zambrano Zaragoza, Laboratorio 

de Inmunología. Universidad Autónoma de Nayarit | Alejandro Vázquez Reyes, Laboratorios de Investigación en Biología Molecular e Inmunología. 

Universidad Autónoma de Nayarit | julio.reyes@uan.edu.mx 
 
Introducción: La leucemia linfoblástica aguda (LLA) es considerada una enfermedad compleja y común en la infancia, 
causada por una combinación de la susceptibilidad genética y el medio ambiente. Diversos estudios han demostrado 
que los micro ARNs (miRNAs) tienen un papel importante en el desarrollo de la enfermedad. Se ha descrito que existen 
alrededor de 2500 miRNAs que regulan poco más del 50% de los genes humanos, incluso, regulando la función, 
migración, adhesión y maduración de células B. Las variaciones genéticas en miRNAs pueden alterar su función o 
incluso su nivel, lo que afecta la expresión de su gen blanco, y por lo tanto, puede aumentar el riesgo de LLA. Diversos 
estudios han demostrado alteraciones en la expresión en más de 200 miRNAs en pacientes pediátricos diagnosticados 
con leucemia linfoblástica aguda de precursores de células B 
 
Objetivo(s): Evaluar la asociación del rs12402181 en miR-3117 y rs12803915 en miR-612 con el riesgo de 
susceptibilidad a leucemia linfoblástica aguda infantil. 
 
Material(es) y Método(s): Se extrajo ADN de 156 muestras de pacientes pediátricos mexicanos con LLA preB y 172 
muestras de sujetos sanos con el paquete comercial E.Z.N.A.® Blood DNA Mini Kit. Se realizó la genotipificación de los 
rs12402181 y rs12803915 por PCR-Tiempo real. 
 
Resultado(s): Para cada población, ambos polimorfismos estuvieron en equilibrio de Hardy-Weinberg. El rs12402181 
del miR 3117-3 se asoció estadísticamente con el riesgo a desarrollar LLA, OR = 2.48 (IC 95%: 1.26 – 4.86, p=0.0099) 
con el genotipo recesivo A/A. Además, mostró una soaciación de riesgo con un OR de 1.92 (1.23 –3.01, p=0.0042) en 
el modelo dominante. El rs12803915 no presentó asociación de riesgo para desarrollar LLA.  
 
Conclusión(es): Existe una asociación de riesgo (OR 2.48) de padecer LLA con el genotipo A/A del rs12402181 en 
pacientes pediátricos mexicanos, por lo que podría considerarse como un potencial biomarcador de riesgo para LLA 
infantil. 
  



 

 

  



 

EPG-02 
Asociación del polimorfismo rs11649622 del gen CDH13 con infecciones 
cervicovaginales en usuarias de una clínica de atención familiar de 
Durango, México 

Marisela Aguilar Durán, Instituto de Investigación Científica Universidad Juárez del Estado de Durango | Pablo Alvarado Aguilar, Instituto de 

Investigación Científica Universidad Juárez del Estado de Durango | Alma Rosa Pérez Álamos, Instituto de Investigación Científica Universidad Juárez del 

Estado de Durango | Nadia Velázquez Hernández, Instituto de Investigación Científica Universidad Juárez del Estado de Durango | 
aguilarduranm@gmail.com 
 
Introducción: Las infecciones cervicovaginales (ICV) son consideradas la principal causa de consulta en atención 
primaria, la literatura señala que tienen un componente de predisposición genética como factor relevante de 
susceptibilidad. Las infecciones pueden ocurrir por múltiples factores, entre los que pueden estar involucrados moléculas 
de adhesión como las cadherinas, estas moléculas forman un amplio grupo de adhesión calcio-dependientes; de ellas 
la cadherina 13 está involucrada en procesos de señalización intracelular y adhesión célula-célula. El gen que codifica 
a esta proteína CDH13, posee un polimorfismo (rs11649622) de sustitución del alelo G por una A, que conlleva a una 
variación en la región intrónica 7-8 del gen. 
 
Objetivo(s): Determinar la asociación del polimorfismo rs11649622 del gen CDH13 y su relación con la presencia de 
ICV en usuarias de la Clínica de Atención Familiar del Instituto de Investigación Científica de la Universidad Juárez del 
Estado de Durango 
 
Material(es) y Método(s): Se reclutaron 206 participantes previa firma de consentimiento informado; se extrajo ADN de 
sangre periférica mediante el método fenol-cloroformo, se utilizó el método de rt-PCR para la genotipificación del 
polimorfismo rs11649622 del gen CDH13 empleando sondas taqman (Thermo Fisher Scientific). Se calcularon las 
frecuencias alélicas y genotípicas por conteo directo. 
 
Resultado(s): De las pacientes reclutadas, 95 presentaron ICV lo que representa una prevalencia de 46.1% de 
infección; la más común fue la vaginosis bacteriana por Gardnerella vaginalis con una frecuencia de 65 pacientes (68.4% 
de las mujeres con ICV y 31.5% de la muestra total). La frecuencia alélica de A fue de 0.72 y las genotípicas fueron A/A 
0.47, A/G 0.5 y G/G 0.03 en la población general. 
 
Conclusión(es): El polimorfismo rs11649622 del gen CDH13 no se asoció con la presencia de infecciones 
cervicovaginales. 
  



 

 

  



 

EPG-03 Biomarcadores genéticos y bioquímicos en pacientes con 
enfermedad de Parkinson 

José Manuel Salas Pacheco, Universidad Juárez del Estado de Durango | Ada Sandoval Carrillo, Universidad Juárez del Estado de Durango | 
Francisco Xavier Castellanos Juárez, Universidad Juárez del Estado de Durango | Osmel La Llave Léon, Universidad Juárez del Estado de Durango 
| Edna Madai Méndez Hernández, Universidad Juárez del Estado de Durango | Gerardo Quiñones Canales, Hospital General Santiago Ramón y 

Cajal-ISSSTE | Alma Cristina Salas Leal, Universidad Juárez del Estado de Durango | Oscar Arias Carrion, Hospital General Dr. Manuel Gea González 
| jsalas_pacheco@hotmail.com 
 
Introducción: A lo largo del tiempo, se han buscado biomarcadores periféricos para el diagnóstico y detección temprana 
de la enfermedad de Parkinson (EP), entre ellos, los más prometedores son los perfiles de expresión génica y los niveles 
de la proteína alfa sinucleína (alfa-syn). Sin embargo, las inconsistencias en los resultados requieren prestar atención a 
la variabilidad genética entre poblaciones. 
 
Objetivo(s): Evaluar un panel multivariable como potencial herramienta pronostica para la EP el cual incluye expresión 
génica, concentración de alfa-syn y variantes genéticas en población mexicana. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio en 87 pacientes con EP y 87 controles en los que se evaluó la expresión relativa y 
variantes tipo SNP de los genes PSMC4, SKP1A, UBE2K, ALDH1A1, HSPA8, SNCA por PCR tiempo real y los niveles 
séricos de alfa-syn por ELISA. Se seleccionaron las variables asociadas a la EP para desarrollar curvas ROC a partir 
de valores predictivos obtenidos de modelos de regresión. 
 
Resultado(s): Las variables asociadas a la EP fueron los niveles de expresión de HSPA8 y SKP1A, los niveles de alfa-
syn y la presencia de los SNPs rs356219 del gen SNCA y rs3764435 del gen ALDH1A1. Se obtuvieron cuatro diferentes 
modelos que corresponden a las siguientes combinaciones: a) Todas las variables (AUC=0.824); b) SNPs (AUC=0.643); 
c) Expresión génica (AUC=0.731); d) alfa-syn (AUC=0.690). Evaluando únicamente a los individuos con EP con 5 o 
menos años de evolución, se obtuvieron valores similares: a) AUC=0.812, b) AUC=0.641, c) AUC=0.739 y d) 
AUC=0.686. 
 
Conclusión(es): El modelo en el que se incluyeron todas las variables demostró ser el mejor para discriminar entre 
pacientes sanos y enfermos. El análisis en individuos con 5 o menos años de evolución sugieren que estos marcadores 
están alterados desde las primeras fases de la EP, indicando que el modelo es estable y puede proponerse como posible 
biomarcador. 
  



 

 

  



 

EPG-04 Características clínicas, epidemiológicas y factores de riesgo 
asociados a las atresias aisladas del tracto gastrointestinal 

Yukiko Paulina Hirata Valdez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición | Leonora Luna Muñoz, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y 

Nutrición | Jazmín Arteaga Vázquez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición | Osvaldo Máximo Mutchinick Baringoltz, Instituto Nacional 

de Ciencias Médicas y Nutrición | yhirata1776@gmail.com 
 
Introducción: Las atresias gastrointestinales (AG) tienen una prevalencia total de 8/10,000, variando por tipo: atresia 
anorrectal (AAR) atresia esofágica (AE) y atresias intestinales (AI). Los factores de riesgo asociados, excluyendo causas 
genéticas, varían por tipo de atresia, como edad materna, consanguinidad, orden de gestación, paridad, pérdidas 
fetales, metrorragia y factores ambientales como exposición materna a pesticidas, medicamentos y otras exposiciones 
durante el primer trimestre del embarazo. 
 
Objetivo(s): Determinar la prevalencia y posibles factores de riesgo genéticos, ambientales y sociodemográficos 
asociados a los distintos tipos de AG aisladas en una muestra de recién nacidos vivos (RNV). 
 
Material(es) y Método(s): La muestra se obtuvo del programa mexicano de Registro y Vigilancia Epidemiológica de las 
Malformaciones Congénitas (RYVEMCE), estudio multicéntrico de casos-controles de 1978-2017. Se analizaron 
variables del RNV, las madres y antecedentes genéticos-ambientales por tipo de atresia. Se utilizaron las pruebas t de 
Student, X2, y como diferencia estadísticamente significativa (DES) p≤0.05. 
 
Resultado(s): En 1202,272 RNV examinados, se identificaron 411 AG aisladas, 51.34%=AAR, 29.68%=AE, 18.98%=AI; 
prevalencias=1.76, 1.01 y 0.65/10,000 respectivamente, y mayor prevalencia de varones con AAR (RM=1.98). Se 
observaron DES en AAR; ingesta de antibióticos (RM=2.18), nivel socioeconómico bajo (RM=1.77), edad materna y 
paterna mayor que en controles. En AE; parto pretérmino (OR=4.19), cesárea (OR=1.70),   
 
Conclusión(es): Algunos resultados de nuestro estudio son similares a estudios previos en los que describen 
asociación entre las AAR y nivel socioeconómico bajo, >edad materna y uso de antibióticos en primer trimestre (Wang 
et al, 2015). Para las AE y AI de manera similar a estudios previos se asociaron a   
  



 

 

  



 

EPG-05 
Deficiencia de biotinidasa: prevalencia y correlación entre actividad 
enzimática y hallazgos moleculares en una población de recién nacidos 
de México 

Consuelo Cantú Reyna, Genomi-k S.A.P.I. de C.V. | Héctor Cruz Camino, Genomi-k S.A.P.I. de C.V. | Misael Salazar Alejo, Tecnologico de 

Monterrey, Escuela de Medicina y Ciencias de la Salud; Genomi-k S.A.P.I. de C.V | Diana Laura Vazquez Cantu, Tecnologico de Monterrey, Escuela de 

Medicina y Ciencias de la Salud; Genomi-k S.A.P.I. de C.V | René Gómez Gutiérrez, Genomi-k S.A.P.I. de C.V. | cocantu@genomi-k.com 
 
Introducción: La deficiencia de biotinidasa (BIOT) es un error innato del metabolismo con incidencia de 1:61,000 recién 
nacidos (RN). BIOT altera el reciclaje de biotina, disminuyendo su biodisponibilidad, y provoca manifestaciones 
neurocutáneas, acidosis cetoláctica y aciduria orgánica. Para prevenir tales manifestaciones, el tamizaje metabólico 
neonatal ampliado (TMNA) permite la detección oportuna y el tratamiento temprano. Además, debido a la 
heterogeneidad clínica no se ha establecido una correlación genotipo-fenotipo, por lo que las decisiones terapéuticas 
continúan basándose en la actividad enzimática del paciente. 
 
Objetivo(s): Estimar la incidencia de BIOT en una población de RN de México y demostrar la correlación entre genotipo-
fenotipo. 
 
Material(es) y Método(s): Se analizaron 249,442 informes de TMNA realizados por Genomi-k desde julio de 2005 hasta 
diciembre de 2018. Se midió la actividad enzimática sérica y la secuenciación del gen BTD a aquellos presuntos positivos 
previamente evaluados mediante ensayo fluorométrico semicuantitativo. El fenotipo bioquímico se clasificó en: 
deficiencia profunda (<0,75), deficiencia parcial (0,75-2,25) y falso positivo (2,26-4,9) caracterizado por baja actividad y 
ausencia de síntomas. La prueba de U de Mann-Whitney se aplicó en el análisis del impacto genotipo-fenotipo (i.e. 
variantes genéticas y actividad enzimática) entre el grupo 1 (c.[1330G>C];[1330G>C], n=8) y el 2 (c.[1330G>C];[variante 
patogénica], n=7). 
 
Resultado(s): Se detectaron 8 RN para BIOT parcial y 21 casos de falsos positivos. Se identificaron las variantes: 
c.[1629C>A], c.[1368A>C], c.[1330G>C], [c.1328T>A], c.[1207T>G;1330G>C], c.[632G>A], c.[528G>T], 
c.[511G>A;1330G>C] y c.[98_104delGCGGCTGinsTCC]. Se demostró una relación estadísticamente significativa entre 
la actividad enzimática y el genotipo (media de los grupos 1 y 2 de 4.2 y 11.3, respectivamente; U=1.5, z=-3.067, 
p=0.001, r=0.792). 
 
Conclusión(es): Nuestra incidencia estimada es comparable a la de EUA y España (3.2 vs 3,9 y 3,3:100,000 RN, 
respectivamente). El genotipo del grupo 2 tuvo un impacto significativo, con una actividad enzimática menor que el 
primero. Por lo tanto, los hallazgos moleculares pueden ayudar a definir la dosis de biotina en casos ambiguos. 
  



 

 

  



 

EPG-06 Frecuencias genotípicas y alélicas del polimorfismo rs20417 del gen 
PTGS2 en población mexicana 

Karla Beatríz Hernández Gómez, Centro Universitario de Ciencias de la Salud | Lidia Ariadna Rubio Chávez, Centro Universitario de Ciencias de la 

Salud | Susan Andrea Gutierrez Rubio, Centro Universitario de Ciencias de la Salud | Teresa Arcelia Cobian Garcia, Centro Universitario de Ciencias 

de la Salud | Roberto Carlos Rosales Gómez, Centro Universitario de Ciencias de la Salud | karlahg260696@gmail.com 
 
Introducción: La PTGS2 es la encargada de convertir el araquidonato en prostaglandina H2. Se presenta 
constitutivamente en algunos tejidos en condiciones normales, como endotelio riñón y cerebro, y patologías, como el 
cáncer. La regulación positiva de PTGS2 se asocia con un aumento de la adhesión celular, cambios fenotípicos, 
resistencia a la apoptosis y angiogénesis tumoral. En células cancerosas, PTGS2 es un paso clave en la producción de 
prostaglandina E2, que juega un papel importante en la modulación de la motilidad, la proliferación y la resistencia a la 
apoptosis. Dentro del marco de lectura del gen PTGS2 se encuentra el polimorfismo rs20417 que consta de un cambio 
de Guanina por Citocina, del cual se han realizado diferentes estudios, en diferentes poblaciones y se ha visto que está 
en desequilibrio de Hardy-Weinber. En China y Korea sin embargo no se observó ningún homocigoto CC Brazil se 
reportó una frecuencia del 7%del homocigoto CC.  
 
Objetivo(s): Determinar las frecuencias genotípicas y alélicas del polimorfismo rs20417 del gen PTGS2 en población 
mexicana.  
 
Material(es) y Método(s): Se realizó extracción de ADN de muestras de sangre para realizar PCR-RFLP para el 
polimorfismo rs20417, después se realizó digestión con encima Acil para identificar los genotipos presentes en esta 
investigación. Por conteo directo se identificaron los genotipos para la determinación de frecuencias de polimorfismos; 
así mismo se determinó el Equilibrio Hardy-Weinberg con c2 
 
Resultado(s): De un total de 142 individuos se observaron 94 (66%) homocigotos CC, 27(19%) heterocigotos y 21(14%) 
homocigotos GG. 76% alelo C y 24% alelo G. Esta población no se encuentra en equilibrio de Hardy-Weinberg como 
ha sido previamente descrito para este polimorfismo. Este estudio puede ser útil para futuros estudios de asociación en 
población Mexicana. 
 
Conclusión(es): En la población mexicana analizada se observó un 14% de frecuencia del genotipo CC, sin embargo 
la población no sigue el equilibrio Hardy-Weinberg 
  



 

 

  



 

EPG-07 
La desregulación en la expresión de miR-381-3p y miR-23b-3p en 
músculo esquelético como posible estimador del intervalo post-mortem 
en ratas 

Vanessa Martínez Rivera, Ciencia Forense/UNAM | Christian Cárdenaz Monroy, Ciencia Forense/UNAM | Oliver Millán Catalán, UNAM/INCAN | 
Jessica González Corona, Ciencia Forense/UNAM | Sofía Huerta Pacheco, Conacyt/Ciencia Forense/UNAM | Antonio Martínez Gutierrez, 
UNAM/INCAN | Alexa Villavicencio Queijeiro, Ciencia Forense/UNAM | Carlos Pedraza Lara, Ciencia Forense/UNAM | Alfredo Hidalgo Miranda, 
INMEGEN | María Elena Bravo Gómez, Ciencia Forense/UNAM | Carlos Pérez Plascencia, UNAM/INCAN | Mariano Guardado Estrada, Ciencia 

Forense/UNAM | vanessa.m.r.0801@hotmail.com 
 
Introducción: El intervalo post-mortem (IPM) se define como el tiempo que transcurre desde la muerte de un individuo 
hasta que se encuentra el cadáver, siendo de interés forense. Debido a su pequeño tamaño, los miRNAs soportan mejor 
la degradación, siendo ideales para fines forenses. 
 
Objetivo(s): En el presente trabajo evaluamos la expresión en el IPM temprano de miR-381-3p, miR-23b-3p y miR-144-
3p en músculo esquelético empleando un modelo murino.  
 
Material(es) y Método(s): Se utilizaron 25 ratas divididas en grupos de cinco ratas que corresponden a las 0, 3, 6, 12 
y 24-horas de PMI. De cada rata, se analizó en músculo la expresión de miR-381-3p, miR-23b-3p y miR-144-3p 
utilizando la técnica de RT- PCR cuantitativa. Para encontrar los blancos de estos miRNAs y las vías en las que 
participan se llevó a cabo un análisis in-silico. Además, se calculó un modelo de efectos mixtos empleando la expresión 
genética y los cambios físicos presentes en las ratas. 
 
Resultado(s): Se encontró una sobre-expresión de miR-381-3p al comparar las 0 y las 24-horas de IPM (FC= 1.02 vs. 
FC= 1.96; p=0.0079). Respecto a miR-23b-3p, presentó una sub-expresión a las 24-horas de IPM en comparación con 
las 0 horas (FC= 0.13 vs. FC= 1.22; p=0.0079). La expresión de miR-381-3p tuvo un incremento dentro de las primeras 
24-horas de IPM, siendo lo opuesto para miR-23b-3p. Los blancos de estos miRNAs están relacionados con hipoxia y 
metabolismo del RNA. Fue posible predecir el FC de miR-381-3p en todos los IPMs, excepto a las 6-horas. 
 
Conclusión(es): Estos resultados sugieren que, miR-23b-3p y miR-381-3p participan en el IPM temprano regulando la 
expresión de genes relacionados con el proceso de autólisis. Aunque la expresión de miR-381-3p es un potencial 
estimador del PMI, se requerirán futuros estudios para confirmar estos resultados. 
  



 

 

  



 

EPG-08 Prevalencia y factores de riesgo asociados con anencefalia y espina 
bífida en recién nacidos vivos del occidente de México 

Jorge Román Corona Rivera, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca/CUCS, Universidad de Guadal | Sandra Olvera 
Molina, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca/CUCS, Universidad de Guadal | J. Jesús Pérez Molina, Servicio de 

Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca/CUCS, Universidad de Guadal | Cristian Irela Aranda Sánchez, Servicio de Genética, 

Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca/CUCS, Universidad de Guadal | Lucina Bobadilla Morales, Servicio de Genética, Hospital Civil de 

Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca/CUCS, Universidad de Guadal | Alfredo Corona Rivera, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. 

Menchaca/CUCS, Universidad de Guadal | Christian Peña Padilla, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca/CUCS, 

Universidad de Guadal | Adolfo Ruiz Gómez, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca/CUCS, Universidad de Guadal | 
Guadalupe Elena Morales Domínguez, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca/CUCS, Universidad de Guadal | 
rocorona@cucs.udg.mx 
 
Introducción: Los efectos de los programas relacionados con el ácido fólico (AF) sobre la prevalencia de defectos del 
tubo neural abiertos (DTNA) no ha sido estudiado en nuestro medio 
 
Objetivo(s): Determinar la prevalencia, tendencias y factores de riesgo para DTNA en recién nacidos vivos (RNV) del 
occidente de México.  
 
Material(es) y Método(s): Estudiamos los RNV con DTNA durante 1991-2019 en el Hospital Civil de Guadalajara Dr. 
Juan I. Menchaca. Se obtuvieron detalles de los posibles factores de riesgo en 662 RNV, incluidos 143 pacientes con 
anencefalia (ANE) y espina bífida (EB) no sindrómicas (casos) y 519 controles. Se realizó regresión logística 
multivariada, determinado sus odds ratio ajustados [ORa]: e intervalos de confianza del 95% (IC del 95%).  
 
Resultado(s): De los 267,201 RNV, 336 presentaron DTNA, lo que arrojó una prevalencia de 12.6 por 10.000. Después 
de que iniciaran los programas relacionados con AF en México, sólo la EB mostró un descenso del 20.6%. Observamos 
un riesgo aumentado para ANE en presencia de familiares con DTN (ORa= 67.9, IC 95%: 11.3-409.8), sobrepeso 
pregestacional (ORa= 2.6, IC 95%: 1.1-6.0), ganancia ponderal gestacional insuficiente (GPGI) (ORa:= 3,0, IC 95%: 
1.3-7.1), paridad ≥4 (ORa= 3,2, IC 95%: 1.3-7.7) y exposición a analgésicos/antipiréticos (ORa= 9.0, IC 95%: 2.5-33.0). 
La EB se asoció a consanguinidad (ORa= 14.0, IC 95%: 3.5-55.9), familiares con DTN (ORa= 22.4, IC 95%: 4.5-112.9), 
sobrepeso pregestacional (ORa= 2.5, IC 95%: 1.6-4.2), GPGI (ORa= 1.9, IC 95%: 1.1-3.1) y exposiciones a hipertermia 
(ORa= 2.3, IC 95%: 1.2-4.3), gripe (ORa= 6.8, IC 95%: 3.6-12.7) y analgésicos/antipiréticos (ORa= 3.6, IC 95%: 1.3-
10.0).  
 
Conclusión(es): Nuestra prevalencia de DTNA en RNV es aún muy alta sin mostrar la reducción deseada, 
probablemente como resultado de la exposición peristente a riesgos prevenibles, la mayoría relacionados con el FA, lo 
que indica la necesidad de fortalecer estos programas en México.  
  



 

 

  



 

EPG-09 Síndromes de Predisposición a Cáncer Monogénico. Interconsulta de 
Genética, Investigación de Mutaciones y Asesoramiento Genético 

Tamara N. Kimball , Instituto Nacional De Ciencias Medicas y Nutrición | Andrea G. García Rueda, Instituto Nacional De Ciencias Medicas y Nutrición 
| Larissa López Rodríguez, Instituto Nacional De Ciencias Medicas y Nutrición | Lilian M. Córdova Caraveo, Instituto Nacional De Ciencias Medicas y 

Nutrición | Luis E. Mayoral Carrasco, Instituto Nacional De Ciencias Medicas y Nutrición | Gabriela D. Mata Salgado, Instituto Nacional De Ciencias 

Medicas y Nutrición | Juan J. Morales Suárez, Instituto Nacional De Ciencias Medicas y Nutrición | Luis A. Muñoz Tellez, Instituto Nacional De Ciencias 

Medicas y Nutrición | Yevgeniya Svyryd , Instituto Nacional De Ciencias Medicas y Nutrición | Jazmín Arteaga Vázquez, Instituto Nacional De Ciencias 

Medicas y Nutrición | Osvaldo M. Mutchinick Baringoltz, Instituto Nacional De Ciencias Medicas y Nutrición | kimballtamara@gmail.com 
 
Introducción: Los síndromes de predisposición a cáncer (SPC) son trastornos poco frecuentes, monogénicos y alta 
penetrancia. Representan aproximadamente 10% de todas las neoplasias. El estudio multidisciplinario, identificación de 
mutaciones y asesoramiento genético representa beneficios para el pronóstico del paciente, familiares y sistemas de 
salud.  
 
Objetivo(s): Determinar la frecuencia de pacientes referidos a la consulta de genética (CG) por sospecha de SPC. 
Analizar la frecuencia de correlación molecular con sospecha diagnóstica.  
 
Material(es) y Método(s): Se obtuvo una base de datos de pacientes con diagnóstico de cáncer atendidos en el Instituto 
durante 2018-2019. Se incluyeron pacientes con AHF de cáncer y/o lesiones premalignas (LPm). La casuística se 
agrupó por tipo de cáncer y SPC: mama, colon, ovario, endometrio, renal, páncreas y neoplasia endocrina múltiple 
(NEM). Se analizó el resultado de 136 pacientes con estudio molecular. 
 
Resultado(s): Fueron referidos 500 pacientes a CG por sospecha de SPC, 367(73.4%) con diagnóstico de cáncer, 
98(19.8%) por AHF, 35(7%) por LPm. Del SPC, el de mama 91/367(24.8%) fue más frecuente, luego colon 
64/367(17.4%) y páncreas 31/367(8.5%). De las LPm el 68% presentaron polipósis. En 97(26.4%) de pacientes con 
cáncer se realizó estudio molecular, encontrándose 51 variantes en 19 genes relacionados a SPC, 31(32%) 
patogénicas. En 39/133(29.3%) con AHF, sin cáncer, se identificaron 24 variantes en 10 genes, 13(33%) patogénicas. 
Síndrome de Lynch fue el SPC con mayor confirmación molecular 11/39(28.2%).  
 
Conclusión(es): Se observó un porcentaje de referencia y confirmación molecular similar a lo observado en otros 
reportes. En 33% de los pacientes sin cáncer se encontró una variante patogénica y en 17(43%) se encontraron 
variantes de significado incierto (VSI). El diagnóstico oportuno y el seguimiento de estas VSI puede modificar el 
pronóstico del paciente y familiares. Es importante identificar las causas de la baja referencia a CG para modificarlas e 
incentivar el estudio molecular para un adecuado asesoramiento genético. 
  



 

 

  



 

EPG-10 Variabilidad citogenética y fenotípica de 55 pacientes adultas con 
Síndrome de Turner en un hospital de tercer nivel 

Andrea Rebeca Hernandez Hernandez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Virginia Santiago Cano, Instituto 

Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Renata Rivera Juárez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | 
Osvaldo Máximo Mutchinick Baringoltz, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | andrearebecahdez@gmail.com 
 
Introducción: Las alteraciones numéricas o estructurales del cromosoma X genera diferentes fenotipos, uno de ellos 
es el síndrome de Turner (ST), caracterizado por talla baja, disfunción gonadal, malformaciones cardiacas y renales, y 
afecciones autoinmunes. 
 
Objetivo(s): Describir las alteraciones numéricas y estructurales en cariotipo en SP y/o FISH en sangre periférica, 
mucosa oral y sedimento urinario. Determinar la frecuencia de estas alteraciones y describir las manifestaciones clínicas 
del síndrome y posible correlación genotipo-fenotipo 
 
Material(es) y Método(s): Estudio retrospectivo y observacional, de análisis citogenético y fenotípico de 55 pacientes 
adultas con diagnóstico de ST mediante revisión de los registros de citogenética y expediente electrónico del 
Departamento de Genética del Instituto 
 
Resultado(s): El promedio de edad fue 39.47 años [23-76]. La muestra se dividió: 1) monosomía 45,X [10/55], 2) 
mosaico 45,X/46,XX [12/55], 3) 45X/46XX baja proporción (<10%) [14/55], 4) 45,X/46,XY [4/55], 5) 45,X/46,X,r(X) [2/55], 
6) mosaico idic(Xp) [3/55], 7) 46,X,i(Xq) [5/55]; 8) 46,X,del(Xp) [4/55], 9) complejo [1/55]. Al comparar las características 
del grupo 45,X (grupo A) con las encontradas en los mosaicos más frecuentes (45X/46XX (grupo B) y 46XX/45X en baja 
proporción <10% (grupo C)), se observó talla media grupo A 142.37 ± 7.84 cm, grupo B 141.30 ±7.13 cm y en el grupo 
C 148.36 ±11.10 cm; aorta bivalva en el grupo A 3/10 y grupo B 3/12; riñón en herradura en 2/10 casos del grupo A 
mientras no se presentó en el grupo B ni en el grupo C; tiroiditis grupo A 4/10, grupo B 7/12, grupo C 4/14, y osteoporosis 
grupo A 3/10, grupo B 4/12 y grupo C 3/14. 
 
Conclusión(es): Se observó mayor prevalencia de alteraciones numéricas (40/55) que estructurales (15/55). La 
muestra estudiada no permitió establecer correlación genotipo-fenotipo, aunque mostró tendencia de asociación entre 
ciertas características clínicas y el resultado citogenético, aunque no alcanzando diferencia significativa probablemente 
por la heterogeneidad citogenética de la muestra. 
  



 

 

  



 

EPG-11 Variantes MTHFR C677T Y A1298C en niños con defectos del cierre 
del tubo neural del occidente de México 

Cristian Irela Aranda Sánchez, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Lucina Bobadilla Morales, Unidad de 

Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Alfredo Corona Rivera, Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan 

I. Menchaca” | Jennifer Santana Hernández, Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Idalid Cuero Quezada, 
Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Christian Peña Padilla, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara 

“Dr. Juan I. Menchaca” | Jorge Román Corona Rivera, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” ; C.U.C.S., Universidad de Guadalajara | 
irela1207@hotmail.com 
 
Introducción: Las variantes c.677C>T y c.1298A>C de la enzima 5,10-metilen-tetrahidrofolato reductasa (MTHFR) han 
sido implicadas como riesgo para defectos de cierre del tubo neural (DCTN). En niños con DCTN, encontramos un solo 
estudio previo en México. 
 
Objetivo(s): Determinar si los niños con DCTN presentan asociación con las variantes MTHFR c.677C>T y c.1298A>C. 
 
Material(es) y Método(s): Mediante TaqMan® SNP Genotyping Assay (Applied Biosystems, Foster City, USA) 
genotipificamos las variantes MTHFR c.677C>T (rs1801133) y c.1298A>C (rs1801131) en 102 bebés con DCTN (75 
con EB, 13 con anencefalia y 14 con encefalocele) y 248 neonatos no malformados (controles), nacidos en el HCG JIM 
durante el periodo 2011-2020. La asociación se evaluó mediante odds ratio (OR) y sus intervalos de confianza del 95%, 
considerando la interacción con otros factores familiares o ambientales mediante un análisis de regresión logística, 
calculando sus OR ajustados. 
 
Resultado(s): Los genotipos y las frecuencias alélicas estuvieron en equilibrio de Hardy-Weinberg entre los grupos 
estudiados. No encontramos asociación entre la presencia de las variantes MTHFR c.677C>T (rs1801133) y c.1298A>C 
(rs1801131) y la ocurrencia de DCTN en nuestra población de pacientes estudiados. En el análisis multivariado, 
encontramos que en los pacientes con genotipo AC/CC de la variante MTHFR c.1298A>C, la presencia de fiebre en el 
primer trimestre incrementó el riesgo para DCTN (OR= 5.8, IC 95%: 1.1-29.2). Para los demás genotipos no se 
encontraron diferencias estadísticas o asociación. 
 
Conclusión(es): Confirmamos que en pacientes mexicanos con DCTN, las variantes MTHFR c.677C>T y c.1298A>C 
no se asocian a un mayor riesgo de DCTN. Corroboramos nuestra alta frecuencia del genotipo 677TT (27%), junto a 
una muy baja frecuencia del genotipo 1298CC (3%). La asociación entre fiebre y la presencia de la variante MTHFR 
c.1298A>C, evidencia una interacción gen-ambiente, aunque débil, debido a que no implicó a la variante homocigota de 
riesgo. 
  



 

 

  



 

GEC-
01 

Asociación de las variantes rs1982073 y rs1800471 del gen TGFB1 y de 
las isoformas solubles de TGF-beta con susceptibilidad y variables clínicas 
en pacientes con esclerosis sistémica en el sur de México 

Jose Alvaro Lomeli Nieto, Instituto de Investigación en Ciencias Biomédicas, Centro Universitario de Ciencias de la Salud | José Francisco Muñoz 
Valle, Instituto de Investigación en Ciencias Biomédicas, Centro Universitario de Ciencias de la Salud | Christian Johana Baños Hernández, Facultad 

de Ciencias Químico-Biológicas, Universidad Autónoma de Guerrero | José Eduardo Navarro Zarza, Departamento de Reumatología, Hospital General 

de Chilpancingo “Dr. Raymundo Abarca Alarcón” | Samuel Garcia Arellano, Instituto de Investigación en Ciencias Biomédicas, Centro Universitario de 

Ciencias de la Salud | Brian Uriel Anaya Macias, Instituto de Investigación en Ciencias Biomédicas, Centro Universitario de Ciencias de la Salud | Carlos 
Eduardo Fuentes Baez, Instituto de Investigación en Ciencias Biomédicas, Centro Universitario de Ciencias de la Salud | Isela Parra Rojas, Facultad de 

Ciencias Químico-Biológicas, Universidad Autónoma de Guerrero | Jorge Hernández Bello, Instituto de Investigación en Ciencias Biomédicas, Centro 

Universitario de Ciencias de la Salud | loman_an@hotmail.com 
 
Introducción: La esclerosis sistémica (ES) es una enfermedad autoinmune con alta mortalidad, relacionada con niveles 
elevados de fibrosis y angiogénesis, fenómenos altamente relacionado a las funciones de TGF-beta.  
 
Objetivo(s): Evaluar la asociación de las variantes rs1982073 y rs1800471 del gen TGFB1 y de las isoformas solubles 
de TGF-beta con susceptibilidad y variables clínicas en pacientes con ES. 
 
Material(es) y Método(s): Se incluyeron 56 pacientes y 120 controles no relacionados del sur de México. Los genotipos 
de ambas variantes se identificaron mediante la técnica de PCR-RFLP. Los niveles de las isoformas solubles de TGF-
beta se cuantificaron mediante inmunoensayos MAGPIX. La comparación de la distribución de alelos y genotipos se 
realizó mediante la c2. Se estimaron odds ratios (OR) e intervalos de confianza para analizar el riesgo. 
 
Resultado(s): Para la variante rs1982073(+869T>C), las frecuencias genotípicas fueron: T/T=9%,T/C=50% y C/C=41% 
en pacientes, mientras que en controles fueron T/T=22%,T/C=51% y C/C=27%. El genotipo C/C se asoció con riesgo 
mediante el modelo de herencia dominante (p=0.040;OR=2.82;IC=1.021-7.793). Asimismo, el alelo C se asoció con 
1.73 veces más riesgo (p=0.020;OR=1.73;IC=1.087-2.762) comparándolo con el alelo T. Respecto a la variante 
rs1800471(+915G>C), las frecuencias genotípicas fueron: G/G=91% y G/C=9% en pacientes, mientras que en controles 
fue G/G=99% y G/C=1%. Se observó una asociación del genotipo G/C con riesgo mediante un modelo dominante 
(p=0.006;OR=11.67;IC=1.289-96.754); de manera similar, el alelo C se asoció con 11.17 veces más riesgo para el 
desarrollo de ES (p=0.023;OR=11.17;IC=1.289-96.754). Por otra parte, la concentración de las tres isoformas de TGF-
beta fue mayor en controles que en pacientes con ES (p<0.0001) y correlacionaron con autoanticuerpos, proteína C 
reactiva y plaquetas.  
 
Conclusión(es): Ser portador del alelo C de las variantes rs1982073 y rs1800471 confiere respectivamente 2.82 y 
11.67 veces más riesgo de padecer ES. Las concentraciones solubles de TGF-beta se relacionan con algunas variables 
clínicas de riesgo. 
  



 

 

  



 

GEC-02 
Diagnóstico genómico de sialidosis tipo II en dos hermanos; uno de ellos 
con rasgos clínicos no reportados previamente para la mutación 
p.Tyr370Cys 

Carlos Córdova Fletes, Departamento de Bioquímica y Medicina Molecular, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo | Elda A. Flores 
Contreras, Departamento de Bioquímica y Medicina Molecular, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo | Carla D. Robles Espinoza, 
Laboratorio Internacional de Investigación sobre el Genoma Humano, Universidad Nacional Autónoma de | Luis E. Becerra Solano, División de Ciencias 

Biomédicas, Departamento de Clínicas, CUALTOS Universidad de Guadalajara, Tepat | Carolina Castañeda García, Laboratorio Internacional de 

Investigación sobre el Genoma Humano, Universidad Nacional Autónoma de | Eduardo Esparza García, UMAE Hospital de Pediatría, CMNO-IMSS, 

Guadalajara, Jalisco, México | Christian Molina Aguilar, Laboratorio Internacional de Investigación sobre el Genoma Humano, Universidad Nacional 

Autónoma de | Angélica A. Hernández Orozco, División de Genética, Centro de Investigación Biomédica de Occidente, CMNO-IMSS, Guadalajara, Jalisc 
| José E. García Ortiz, División de Genética, Centro de Investigación Biomédica de Occidente, CMNO-IMSS, Guadalajara, Jalisc | 
ccordovaf40@gmail.com 
 
Introducción: La sialidosis (OMIM 256550), es una enfermedad lisosomal autosómica recesiva que presenta acúmulo 
progresivo de glucopéptidos y oligosacáridos sialilados, causada por mutaciones en el gen NEU1. De acuerdo con su 
tipo y localización, las variantes patogénicas en NEU1 causan dos tipos de sialidosis, tipo I y II. La sialidosis typo II 
ocurre en etapas tempranas de la vida y se caracteriza por hepatoesplenomegalia, facies tosca, disostosis múltiple, 
manchas maculares rojo-cereza y retraso del desarrollo. Muchos de los rasgos vistos en la sialidosis (ambos tipos) 
también se presentan en otras enfermedades y/o síndromes, y a menudo es necesario recurrir a herramientas de alto 
rendimiento como la secuenciación de exoma completo (WES) para confirmar el diagnóstico.  
 
Objetivo(s): Identificar y caracterizar por WES las variantes patogénicas en el probando con posible enfermedad 
lisosomal congénita, así como analizar a sus padres sanos y a un hermano también afectado. 
 
Material(es) y Método(s): ADN genómico de los dos pacientes y sus padres. Métodos. WES del probando, usando el 
kit TruSeq Rapid Exome Library Preparation y el equipo MiSeq de acuerdo con las instrucciones del fabricante (Illumina). 
Las secuencias se analizaron con los programas BWA Enrichment v2.1.0.0, GATK 1.6 y Variant Interpreter (Illumina). 
Las variantes de interés clínico se validaron por medio de secuenciación Sanger.  
 
Resultado(s): Ambos pacientes fueron homocigotos para la variante patogénica de sentido equivocado c.1109A>G 
(Tyr370Cys, frecuencia de 0.000004 en población global); los padres fueron heterocigotos. 
 
Conclusión(es): Aquí, reportamos un pedigrí de cuatro miembros segregando una mutación de sentido equivocado en 
NEU1. Aunque la mayoría de los rasgos observados en los pacientes son parte del espectro de sialidosis tipo II 
hidrópico, la opacidad corneal, la hernia, la disostosis y la hipertrofia septal ventricular presentes en el probando, no 
habían sido reportados en los otros dos casos con la misma mutación. Esto sugiere penetrancia incompleta y 
expresividad variable.  
  



 

 

  



 

GEC-03 Evaluación del riesgo poligénico y componentes biológico-ambientales 
asociados al síndrome metabólico en población mexicana 

Faviel Francisco González Galarza, Universidad Autónoma de Coahuila | Denisse Prone Olazabal, Universidad Autónoma de Coahuila | Bertha 
Karyme Rojas García, Universidad Autónoma de Coahuila | Adria Imelda Prieto Hinojosa, Universidad Autónoma de Coahuila | Rubén Daniel 
Arellano Pérez Vertti, Universidad Autónoma de Coahuila | Jesús Rafael Argüello Astorga, Universidad Autónoma de Coahuila | 
faviel_gonzalez@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome metabólico (SM) es una condición patológica compleja que incluye la participación de 
diversos polimorfismos de un solo nucleótido (SNPs) en varios genes, y múltiples factores ambientales. El cálculo de 
riesgo poligénico (PRS) y la estratificación por componente ancestral es una estrategia documentada que podría mejorar 
la predicción de la enfermedad y trasladar su aplicación en población mexicana. 
 
Objetivo(s): Evaluar modelos de predicción de riesgo poligénico asociados al síndrome metabólico en población 
mexicana.  
 
Material(es) y Método(s): Se analizaron 385 individuos mexicanos mestizos de la Comarca Lagunera. Para el cálculo 
del PRS se utilizó información proveniente de GWAS (PRS=β*snp1+β*snp2… β*snp91/∑β) descritos en la literatura. La 
genotipificación se realizó mediante los microarreglos Illumina customized (IC) y Precision Medicine Research Array 
(PMRA), y secuenciación de nueva generación mediante DNBseq Low-Pass (LP). Para la estratificación por 
componente ancestral se utilizó inferencia de ancestría local incluyendo 5 grupos étnicos de referencia (nativo 
americano: amr; europeo: eur; africano: afr; asiático del este: eas y asiático del sur: sas). 
 
Resultado(s): La mayor cobertura de SNPs asociados a SM correspondió a LP (90%), seguido del PMRA (21%) e IC 
(18%). No se observó correlación entre el PRS y el componente étnico-ancestral (amr p=0.7836; eur p =0.7957; afr 
p=0.6243; eas p=0.3021 y sas p=0.516). Adicionalmente, los individuos se estratificaron por terciles en base a su 
componente amerindio (G1 1-36% PRS=2.1, G2 37-50% PRS=1.6 y G3 51-78% PRS=1.9), sin embargo, no se 
encontraron diferencias entre estas categorías (p=0.303). Interesantemente, al analizar los individuos con mayor PRS 
(percentil 90), el componente ancestral amerindio fue mayor que el europeo (51.8%±7.1% vs 37.5%±8.3%). 
 
Conclusión(es): El componente ancestral no se correlacionó con el valor del PRS en la muestra de estudio. Sin 
embargo, es necesario incluir grupos étnicos cuyos componentes puedan esclarecer la contribución de las variantes 
genéticas en este tipo de modelos.  
  



 

 

  



 

GEC-04 SNPs en el gen LHCGR y su asociación con el síndrome de ovario 
poliquístico en una muestra de mujeres colombianas 

Maria Camila Alarcón Granados, Universidad Pedagógica y Tecnológica de Colombia | Atilio Ferrebúz Cardozo, Universidad de Boyacá | Harold 
Moreno Ortíz, InVitro Colombia | Clara Inés Esteban Pérez, InVitro Colombia | Gloria Eugenia Camargo Villalba, Universidad de Boyacá | Maribel 
Forero Castro, Universidad Pedagógica y Tecnológica de Colombia | maria.alarcon02@uptc.edu.co 
 
Introducción: El síndrome de ovario poliquístico (SOP) es el trastorno endocrino-metabólico más prevalente en mujeres 
a nivel mundial (6-10%). El gen LHCGR se ha identificado como candidato de riesgo y modulador de la fisiopatología 
del SOP. No obstante, los resultados son diferentes entre grupos poblacionales puesto que el comportamiento de las 
variantes se ve influenciado por el origen étnico.  
 
Objetivo(s): Evaluar la asociación entre 5 SNPs (rs13405728, rs7371084, rs4953616, rs2293275 y rs6732721) del gen 
LHCGR y el SOP en una muestra de mujeres colombianas. 
 
Material(es) y Método(s): Fueron incluidas 49 mujeres con SOP y 49 mujeres sanas. Se evaluaron las distribuciones 
de las frecuencias genotípicas y alélicas entre grupos. Se identificaron asociaciones entre los rasgos fenotípicos del 
SOP y las variantes a través de un análisis de asociación genotipo-fenotipo. La discriminación alélica fue realizada por 
medio del sistema iPLEX y MassARRAY (Agena Bioscience). 
 
Resultado(s): Usando el modelo dominante de herencia, se identificó que el genotipo TC+TT en rs2293275 se asoció 
con ciclos menstruales más cortos (p=0.026) y con un incremento en los niveles de DHEAS (p=0.047) y androstenediona 
(p=0.045). El genotipo CT+CC en rs6732721 se asoció con un menor número de folículos (p=0.038). Mujeres con 
genotipos GA+GG en rs13405728 y CT+CC en rs6732721, presentaron los niveles más bajos de LH (p=0.013; p=0.04, 
respectivamente). Los niveles de glucosa pre fueron mayores en mujeres con los genotipos GA+GG en rs13405728 y 
CT+CC en rs6732721 (p=0.028; p=0.017, respectivamente). Las variantes en LHCGR no se asociaron con un aumento 
del riesgo al SOP (p>0.05). 
 
Conclusión(es): SNPs en LHCGR se asociaron con una disminución en la duración del ciclo menstrual, número de 
folículos, niveles de LH, y con un aumento en los niveles de DHEAS, androstenediona y glucosa pre. Estos resultados 
aumentan el conocimiento sobre la genética del SOP, y su papel en la fisiopatología del síndrome en población 
colombiana. 
  



 

 

  



 

GEM-01 Abordaje clínico y diagnóstico del síndrome de MIDAS/MLS: Primer 
reporte mexicano 

Gilda Garza Mayén, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Sinuhé Reyes Ruvalcaba, Departamento de Genética 

Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Verónica Ulloa , Laboratorio de Genética y Cáncer, Instituto Nacional de Pediatría | Emiy Yokoyama , 
Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Victoria Del Castillo , Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de 

Pediatría | Camilo Villarroel , Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | gildagarza.m@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome de MIDAS/MLS (Microftalmia, aplasia dérmica y esclerocórnea/microftalmia con defectos 
lineares en piel) tiene una herencia dominante ligada al X y fue descrito por Al-Gazali en 1990. Se han reportado ~65 
casos. El diagnóstico es confirmado en >90% de los casos por estudio citogenético debido a que la etiología más 
frecuente es una deleción terminal en Xp22. 
 
Objetivo(s): Reportar el primer caso mexicano de síndrome de MIDAS/MLS por una deleción terminal en Xp22.1. 
 
Material(es) y Método(s): A) Revisión del abordaje clínico y citogenético de la paciente B) Revisión de la literatura. 
 
Resultado(s): Femenino de 6 años, padres sanos y no consanguíneos. Gesta 1, cursó con oligohidramnios y retraso 
del crecimiento intrauterino. Cesárea a las 38sdg con peso 1,620gr (z -3.76) y talla 40cm (z -3.54). Egresó con 
diagnóstico de hemangioma facial, foramen oval permeable y opacidad corneal. A los 2 meses de edad por diagnóstico 
agregado de catarata congénita, se descartó TORCH. Se detectó además microftalmia con disgenesia del segmento 
anterior bilateral, esclerocornea e hipoacusia, por lo que Oftalmología propuso diagnóstico de Axenfeld-Rieger. A los 3 
años de edad el probable hemangioma facial se hiperpigmentó y Dermatología propuso Incontinencia Pigmenti. A los 4 
años 5 meses inició abordaje por Genética. No se consideró compatible con las entidades propuestas y se solicitó 
estudio de cariotipo: 46,X,del(X)(p22.1) [15] 500-550 BG confirmatorio de MIDAS/MLS. Se determinó de novo por 
cariotipo de ambos padres sin alteraciones. Actualmente la paciente cumple con dos criterios mayores y cuatro criterios 
menores de esta entidad. En la región deletada se encuentra el gen HCCS, reportado como causal. Existe 
heterogeneidad fenotípica en los casos previamente reportados y no existen correlaciones genotipo-fenotipo. 
 
Conclusión(es): El Síndrome de MIDAS/MLS está presente en nuestra población y seguramente subdiagnosticado. Se 
debe considerar como diferencial con otras entidades que presentan disgenesia del segmento anterior o 
hiperpigmentación cutánea. 
  



 

 

  



 

GEM-02 Aciduria Glutárica tipo 1. Descripción del primer caso en el Hospital 
Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud 

Francisco Gabino Zúñiga Rodríguez, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | Anke Paula Ingrid Kleinert Altamirano, Hospital Regional 

de Alta Especialidad Ciudad Salud | Ricardo Paul Rodríguez De la Rosa, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | Flavio de Jesús 
Flores Cruz, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | Aline Pérez Toledo, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | Susana 
Isabel Márquez Arenas, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | Prisma Yufani López Robledo, Hospital Regional de Alta Especialidad 

Ciudad Salud | tanner_66@hotmail.com 
 
Introducción: La aciduria glutárica tipo 1 (GA1;OMIM#231670) es una alteración neurometabólica, ocasionada por 
mutaciones en el gen de la glutaril CoA deshidrogenasa (GCDH), que conlleva a la acumulación de los ácidos glutárico, 
3-hidroxiglutárico, glucónico y glutarilcarnitina. Tiene una frecuencia de 1:110,000 recién nacidos vivos, tiene un 
espectro de presentación clínica desde forma infantil (macrocefalia, crisis encefalopáticas entre los 6 y 36 meses) y 
tardía (epilepsia y distonía o parkinsonismo rígido acinético). El tratamiento consiste en restringir lisina, triptófano y 
suplementación con carnitina.  
 
Objetivo(s): El objetivo del trabajo es presentar el primer caso de aciduria glutárica tipo 1 de presentación tardía en el 
HRAE Ciudad Salud.  
 
Material(es) y Método(s): Masculino de 33 años, producto de la gesta 2/6, pareja endogámica, no control prenatal, no 
asfixia perinatal, desarrollo psicomotor normal, escolaridad 2° de primaria. PA: Inició a los 9 años con crisis focales, 
después crisis tónico clónicas generalizadas, control regular hasta el 2018, presenta descontrol, agresividad 
heterodirigida, pérdida de deambulación, referido al Hospital, manejado por Neurología y valorado por Genética, donde 
se sospechó en error innato del metabolismo. EF: macrocefalia, tercios faciales asimétricos, cardiopulmonar y abdomen 
normal, neurológico: Alerta, no centra ni mantiene atención, no emite lenguaje. Nervios de cráneo normales, Motor: tono 
aumentado en las 4 extremidades, moviliza 4 extremidades, REMS: ++/++++, respuesta plantar flexora bilateral, marcha 
atáxica asistida. Movimientos anormales: Distonía.  
 
Resultado(s): Ácidos orgánicos elevación de: 2-Oxoglutárico: 39, glutárico: 38, 2-Hidroxiglutárico: 10. Gasometría 
arterial con alcalosis respiratoria crónica, amonio: 109, perfil de acilcarnitinas normales, pruebas de función hepática 
normales. IRM de encéfalo: Atrofia cerebelosa, encefalomalacia temporal derecha, quiste temporal derecho 9.00 x 
8.4mm. VCN: Polineuropatía mixta, sensitivo motora, del tipo degeneración axonal más desmielinización segmentaria, 
de predominio axonal, moderada que afecta las 4 extremidades. 
 
Conclusión(es): El presente trabajo demuestra la importancia del diagnóstico y manejo oportuno de los errores innatos 
del metabolismo de presentación tardía. 
  



 

 

  



 

GEM-
04 

Análisis clínico y citogenético molecular de dos desordenes genómicos 
recurrentes por microdeleción del cromosoma 17: 17p12-PMP22 y 
17q21.31-KANSL1, en hermanos, segregando de forma independiente en 
una misma familia 

Yessica López Flores, Hospital General de México | Esther Lieberman Hermández, Instituto Nacional de Pediatría | Carlos Alberto Venegas Vega, 
Hospital General de México | yess_lo@outlook.com 
 
Introducción: Los Desórdenes Genómicos (DG) son un grupo de enfermedades ocasionadas por la pérdida o ganancia 
de material genético, presentándose con puntos de ruptura recurrentes o no recurrentes. A la fecha, no existen reportes 
en la literatura de la ocurrencia de dos diferentes DG en una misma familia.  
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas y genómicas de dos hermanos con diferentes DG recurrentes por 
microdeleción (M-Del) en el cromosoma 17, caracterizados mediante microarreglos cromosómicos (MAC). 
 
Material(es) y Método(s): El caso índice es un masculino de 13 años de edad enviado a nuestro servicio por presentar 
hipotonía, retraso en el desarrollo psicomotor, discapacidad intelectual y dismorfias faciales múltiples, con cariotipo 
bandas GTG normal. Se solicitó MAC CytoScan Optima®. Posteriormente se solicitó MAC a ambos padres e hijo mayor.  
 
Resultado(s): El MAC en el propositus revelo: arr[GRCh37]17q21.31(43725211-44212310)x1dn detectándose una M-
Del de 487kb en 17q21.31 de novo; que incluye el gen KANSL1 diagnosticándose Síndrome Koolen-De-Vries. El MAC 
en la madre de 39 años y en hijo mayor de 19 años de edad, revelaron: arr[GRCh37]17p12(14114279-15475087)x1 por 
lo que mostraron una M-Del en 17p12 de 1.37Mb que incluye al gen PMP22 relacionada con Neuropatía hereditaria con 
riesgo de parálisis por presión (NHPP). De manera retrospectiva, detectamos que la madre presenta debilidad muscular 
peroneal, recurrente y transitoria; aunque su hijo cursa asintomático. Se realizaron estudios electrofisiológicos que 
mostraron en la madre un decremento en las velocidades de conducción nerviosa; aunque en su hijo fueron normales. 
Por lo que diagnosticamos NHPP en ambos, si bien su hijo está actualmente asintomático; esto podría ser explicado 
por penetrancia dependiente de la edad 
 
Conclusión(es): A nuestro conocimiento este es el primer reporte en la literatura que muestra la presencia de dos DG 
recurrentes por M-Del del cromosoma 17:17p12-PMP22 y 17q21.31-KANSL1 en hermanos, segregando de forma 
independiente en una misma familia.  
  



 

 

  



 

GEM-05 Análisis de polimorfismos en el gen ESR1 y su asociación con 
osteoporosis y fractura de cadera en mujeres mestizas mexicanas 

Grecia Yazmín Palma Cordero, Instituto Nacional de Rehabilitación LGII, Instituto Politécnico Nacional -ENCB | María Davidnia García Rojas, Instituto 

Nacional de Rehabilitación LGII, Universidad Autónoma del Estado de Morelos | Ollin Celeste Martínez Ramírez, Universidad Autónoma del Estado de 

Morelos - Facultad de Nutrición. | Elba Reyes Maldonado, Instituto Politécnico Nacional- Escuela Nacional de Ciencias Biológicas. | Margarita Valdés 
Flores, Instituto Nacional de Rehabilitación LGII | Rafael Velázquez Cruz, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Leonora Casas Avila, Instituto 

Nacional de Rehabilitación LGII | palma.greece@gmail.com 
 
Introducción: La osteoporosis es el desorden esquelético de mayor prevalencia en el mundo, caracterizado por 
reducción de la densidad mineral ósea y alteración de la microarquitectura del hueso, predisponiendo a fracturas. Los 
estrógenos, a través de sus receptores, favorecen la formación ósea; esto cobra relevancia en las mujeres 
posmenopáusicas por la pérdida del efecto protector estrogénico. La asociación de polimorfismos (SNPs) del gen del 
receptor de estrógenos alfa (ESR1) con osteoporosis y fractura ha sido inconsistente en diferentes estudios y varía entre 
razas. 
 
Objetivo(s): Determinar la asociación de 3 polimorfismos del gen ESR1: rs3020331, rs851982 y rs4870044 , con 
fractura de cadera y osteoporosis, en una muestra de mujeres mexicanas. 
 
Material(es) y Método(s): En una muestra de 300 mujeres mexicanas, divididas en tres grupos: control, fractura de 
cadera y osteoporosis, se analizaron 3 polimorfismos del ESR1 por PCR en tiempo real, con sondas TaqMan. El 
equilibrio de Hardy-Weinberg (EHW), la comparación de frecuencias genotípicas y la comparación de las variables 
clínicas, por la prueba de Ji cuadrada (X2) y mediante un modelo lineal general (ANOVA). Las posibles asociaciones 
entre algún genotipo y la variable de respuesta con SNPStats (Institut Català d’Oncologia). Los datos se ajustaron por 
edad e índice de masa corporal (IMC). El riesgo se estimó calculando la razón de momios (OR, IC de 95%). Una p<0.05 
se consideró estadísticamente significativa. 
 
Resultado(s): Los tres SNP’s analizados se encontraron en EHW (p>0.05). El rs3020331 se asoció con protección para 
fractura de cadera y osteoporosis, en el modelo codominante (CT, p<0.01; OR 0.5 [0.27-0.92]) y dominante (CT/TT, 
p=0.04; OR 0.55 [0.31-0.98]); y en el modelo codominante (CT, p=0.03; OR 0.48 [0.26-0.88]) y dominante (CT/TT, 
p<0.01; OR 0.47 [0.26-0.84]), respectivamente. Los otros polimorfismos no mostraron diferencias estadísticamente 
significativas. 
 
Conclusión(es): El rs3020331, puede ser utilizado como marcador de riesgo para fractura de cadera y osteoporosis en 
mujeres mexicanas. 
  



 

 

  



 

GEM-06 Análisis dismorfológico del síndrome Down en una población 
mestiza del occidente de México 

Ivón Romero Valenzuela, Servicio de Genética y Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Jorge Román Corona 
Rivera, Servicio de Genética y Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Lucina Bobadilla Morales, Servicio de 

Genética y Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Alfredo Corona Rivera, Servicio de Genética y Unidad de 

Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Christian Peña Padilla, Servicio de Genética y Unidad de Citogenética, Hospital Civil 

de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | novi_romval@hotmail.com 
 
Introducción: El 79% de las características del síndrome Down (SD) corresponden a variantes menores (VM), 
observables también en recién nacidos (RN) sanos. Las VM se subdividen en variantes comunes (VC) o anomalías 
menores (AM), dependiendo de su frecuencia poblacional ≥4% ó <4%, respectivamente. El resto de manifestaciones 
son anormalidades. Las VM presentan considerable variación étnica y su análisis dismorfológico en SD no ha sido 
estudiado en México. 
 
Objetivo(s): Determinar las VM con mayor poder discriminatorio por examen físico (EF) en RN con SD.  
 
Material(es) y Método(s): En 269 RN con SD (casos) con trisomía 21 no mosaico comproba por cariotipo y 404 no 
malformados (controles) estudiados del 2009-2020, ddeterminamos por EF las frecuencias de 32 VC y 28 AM. Se obtuvo 
el número de VM, VC y AM con mayor sensibilidad (S), especificidad (E) y se realizó el análisis de curvas ROC.  
 
Resultado(s): Las 10 VC más frecuentes fueron: facies redonda, fisuras oblicuas hacia arriba, puente nasal plano, nariz 
corta, comisuras labiales hacia abajo, cuello corto, ancho, manos de apariencia ancha, clinodactilia y laxitud articular 
distal. Las 10 AM más frecuentes fueron: fontanela anterior amplia, perfil facial plano, arrugamiento palpebral al llanto, 
cavidad oral pequeña, orejas displásicas, piel redundante en nuca, V dedos cortos con falange media de corta y pies de 
apariencia ancha. El análisis de la curva ROC determinó que la presencia de 10 VC (S: 97.8%, E: 95%), ó ≥4 AM (S: 
97.4%, E: 95%) ó ≥12 VM (S: 98.9%, E: 98%), poseen el mayor poder discrimitario para distinguir entre un RN con SD 
y un RN sano. 
 
Conclusión(es): La presencia de ≥12 VM en un EF permite identificar a los RN con SD con margen de error del 1%. 
Este análisis es aplicable por cualquier médico y permite un diagnóstico temprano aplicable a nuestra población mestiza.  
  



 

 

  



 

GEM-07 Anemia de Diamond-Blackfan: Reporte de caso con nueva variante en 
RPS19 Palabras clave: Diamond-Blackfan, RPS19  

Maria Paula Leal Anaya Valenzuela, Instituto Nacional de Pediatria Departamento de Genética Humana | Renée Barreda Fierro, Instituto Nacional de 

Pediatria Departamento de Genética Humana | Liliana Fernández Hernández, Instituto Nacional de Pediatria Laboratorio de Biología Molecular | 
mapaulaleal@hotmail.com 
 
Introducción: La anemia de Diamond-Blackfan (ADB) es un síndrome de falla medular con herencia autosómico 
dominante en la mitad de los casos y esporádico en la otra mitad; su prevalencia es de 1:200,000 RNV, se presenta 
durante el primer año de vida con anemia macrocítica y reticulocitopenia asociada a malformaciones congénitas en el 
50% de los casos. Variantes en el gen RPS19 (MIM *603474) corresponden al 25% de los casos y en comparación 
otros genes, se asocia a una menor proporción de malformaciones congénitas (34%) y menor tasa de remisión (8%). 
 
Objetivo(s): Reportar una variante nueva en RPS19 en un paciente con ADB. 
 
Material(es) y Método(s): Masculino de 13 años de edad con inicio de cuadro a los 8 meses caracterizado por anemia 
macrocítica (8.1g/dl y VCM >100 fL), reticulocitopenia (0.4%) y elevación de hemoglobina fetal (4%), a lo que se agregó 
neutropenia (500/ /μL) a los 4 años. Estudios de gabinete (radiografías, ecocardiograma y ultrasonido renal) normales. 
En tratamiento con esteroides, actualmente se encuentra en remisión. Se realizó secuenciación de nueva generación 
de 39 genes asociados a síndromes de falla medular con tecnología Ilumina (GRCh37). 
 
Resultado(s): Se identificó una variante de novo en estado heterocigoto en RPS19:c.185G>C o p.(Arg62Pro). 
Clasificada como probablemente patogénica (>90%) de acuerdo a los criterios del ACMG (PM2, PM5, PM6 y PP3). 
 
Conclusión(es): La ADB presenta amplia heterogeneidad genética, por lo que el estudio molecular es de suma 
importancia para el asesoramiento genético de certeza y la correlación fenotipo-genotipo, además de la documentación 
de una variante previamente no reportada, se destaca la importancia de considerar la ADB dentro de los diagnósticos 
diferenciales de los síndromes de falla medular con presentación en la infancia.  
  



 

 

  



 

GEM-08 Asma en síndrome Klinefelter: revisión de la literatura a propósito 
de dos casos 

Gabriela Baltazar Escobar, Facultad de Medicina Humana Campus II, Universidad Autónoma de Chiapas | Paulina Graciela Gómez Moreno, Lab. de 

Citogenética, Instituto Nacional de Pediatría | Julia María Martínez Morales, Neumología pediátrica, Hospital del Niño Federico Gómez Santos/Hospital 

Christus Muguerza Saltillo | Moisés O. Fiesco Roa, Lab. Citogenética, Instituto Nacional de Pediatría/Programa de Doctorado en Ciencias Médicas, UNAM 
| gabybaltazar@outlook.com 
 
Introducción: El síndrome Klinefelter (SK) es la aneuploidía y la forma de hipogonadismo más frecuente en varones. 
En SK hay afección multisistémica y un riesgo aumentado de enfermedades autoinmunes y asma comparado con 
varones sanos; riesgo similar al de las mujeres. Alrededor del 80% de los pacientes tiene la fórmula cromosómica (FC) 
47,XXY, el resto presentan mosaicos o variantes de SK (VSK). Las VSK pueden presentar las siguientes FC: 48,XXYY, 
48,XXXY y 49,XXXXY e incidencias menores a 1:18,000 recién nacidos vivos varones. 
 
Objetivo(s): Describir dos pacientes con SK y asma. Realizar una revisión de la literatura sobre la frecuencia, 
características y fisiopatología de ambas entidades. 
 
Material(es) y Método(s): Descripción de dos pacientes con SK en seguimiento por Neumología. Búsqueda 
bibliográfica en Google Académico y PubMed hasta agosto 2020 con las palabras claves Klinefelter syndrome, asthma 
e immunity.  
 
Resultado(s): Casos clínicos: dos pacientes de 13 y 6 años de edad, con FC de 49,XXXXY[20] y 
49,XXXXY[33]/48,XXXY[16]/46,XY[1], respectivamente. Ambos en seguimiento por asma no controlada. En alrededor 
del 70% de los pacientes con cariotipo 49,XXXXY se ha descrito asociación con asma. Algunos genes, como CD40L, 
TLR7, IL3RA, CSF2RA, CRLF2 y IL9R, que escapan a la inactivación del cromosoma X, regulan la respuesta inmune. 
La testosterona, cuyos niveles son bajos en pacientes con SK, modifica el papel de la histamina y los eosinófilos. Otros 
factores, como disfunción oromotora, se han asociado con las manifestaciones respiratorias. 
 
Conclusión(es): La frecuencia de asma en pacientes con VSK es cercana al 70%. La asociación fisiopatológica entre 
asma y SK no es clara. Las hipótesis proponen que genes que escapan a la inactivación del cromosoma X y niveles 
bajos de testosterona pueden producir cambios en la regulación de la respuesta inmune de pacientes con SK, sin excluir 
otros factores asociados. 
  



 

 

  



 

GEM-
09 

Concordancia del FISH en mucosa oral y en sangre periférica en el 
diagnóstico del Síndrome de deleción 22q11.2 en pacientes del Hospital 
de Pediatría “Dr. Silvestre Frenk Freund” del Centro Médico Nacional Siglo 
XXI, IMSS 

Paloma del Carmen Salazar Villanueva, Hospital Militar de Especialidades de la Mujer y Neonatología. | Luz María Garduño Zarazúa, Unidad de 

Investigación Médica en Genética Humana. UMAE Hospital de Pediatría CMN Siglo XXI, IMSS | Haydeé Rosas Vargas, Unidad de Investigación Médica 

en Genética Humana. UMAE Hospital de Pediatría CMN Siglo XXI, IMSS. | Jacqueline Molina Osorio, Unidad de Investigación Médica en Genética 

Humana. UMAE Hospital de Pediatría CMN Siglo XXI, IMSS. | Alan Cárdenas Conejo, Departamento de Genética Médica, UMAE Hospital de Pediatría 

CMN Siglo XXI, IMSS, México. | María Antonieta Araujo Solís, Departamento de Genética Médica, UMAE Hospital de Pediatría CMN Siglo XXI, IMSS, 

México. | Juan Carlos Huicochea Montiel, Departamento de Genética Médica, UMAE Hospital de Pediatría CMN Siglo XXI, IMSS, México. | 
paloma060290@gmail.com 
 
Introducción: Los síndromes de microdeleción son causados por la pérdida de una región cromosómica específica y 
tienen un tamaño entre 1.5 y 3 Mb. El síndrome de microdeleción 22q11.2 tiene una frecuencia de 1/4000 RNV. El 
estándar de oro para su diagnóstico es el estudio de FISH con sonda TUPLE1, que se incluye en la región crítica 
22q11.2. Los pacientes con sospecha clínica para del22q11.2 a menudo se encuentran en estado crítico debido a las 
cardiopatías o se encuentran transfundidos, por lo que es complicado tomar una muestra de sangre periférica para 
realizar los estudios correspondientes. 
 
Objetivo(s): Determinar la concordancia entre resultado de FISH en mucosa oral y FISH en sangre periférica en 
pacientes con diagnóstico clínico del síndrome de microdeleción 22q11.2. 
 
Material(es) y Método(s): Pacientes pediátricos con sospecha clínica de Síndrome de microdeleción 22q11.2. Se 
realizó FISH en sangre periférica y en mucosa oral con sonda TUPLE1/ARSA Vysis. 
 
Resultado(s): Se analizaron 22 pacientes por FISH en sangre periférica y en mucosa oral, la concordancia por índice 
kappa entre ambas pruebas fue perfecta. El 45 % de los pacientes estudiados fueron positivos para la deleción, los 
datos clínicos más frecuentes fueron: cardiopatía congénita (70%), anomalías palatinas (40%), anomalías 
genitourinarias (60%) e hipocalcemia (50%). 
 
Conclusión(es): El estudio de FISH en mucosa oral podría ser útil para el diagnóstico rápido del Síndrome de 
microdeleción 22q11.2 en pacientes en los cuales no es posible tomar una muestra de sangre debido a sus condiciones 
críticas. Aunque fue una muestra pequeña, este estudio permitió identificar los datos clínicos más frecuentes en los 
pacientes que acuden a nuestra institución por lo que ha permitido realizar el diagnóstico oportuno así como dar 
seguimiento a los pacientes para futuras investigaciones. 
  



 

 

  



 

GEM-10 Cuadriparesia espástica en la leucodistrofia de células globoides: el 
caso de dos lactantes con Enfermedad de Krabbe 

Luis Bernardo Delgado Moreno, IMSS UMAE Hospital de Pediatría CMNO | Eduardo Esparza García, IMSS UMAE Hospital de Pediatría CMNO | 
drdelgado.84@gmail.com 
 
Introducción: Enfermedad de Krabbe, un trastorno de depósito lisosomal autosómico recesivo causado por variantes 
en GALC locus 14q31.3, codifica enzima lisosomal galactocerebrosidasa lisosomal involucrada en catabolismo de 
galactosilceramida. Fenotipo neurodegenerativo variable, asociada con desmielinización del sistema nervioso central y 
periférico. Se presenta en los 3-6 meses, progresión rápida, regresión y muerte. Sobrevida mediana 2 años. 
 
Objetivo(s): Reportar el caso de dos pacientes con enfermedad de Krabbe de UMAE Pediatría IMSS CMNO. 
 
Material(es) y Método(s): Niña 6 meses con cuadriparesia espástica. AHF: sin relevancia, no consanguinidad. 
Embarazo normoevolutivo, prenatales normales. Al mes irritabilidad constante, espasticidad en pies y rodillas, en 2 días 
progresó a manos y codos, vómito y fiebre, trastorno de la mecánica de deglución. Peso -3DE, talla -3DE, PC -3.6DE; 
microcefalia; extremidades íntegras; pupilas 2cm normorrefléxicas, no fija la mirada ni sigue objetos, tono aumentado, 
hiperreflexia+++ sin clonus, respuesta plantar extensora. Niño 7 meses epilepsia y retraso psicomotor. AHF sin 
relevancia, no consanguinidad, prenatales normales. Nistagmus 2 semanas, hipotonía a los 2 meses, 4 meses 
espasticidad. EF: peso-2.12DE, talla-3.32DE, PC-2.5DE, microcefalia; extremidades íntegras, tono muscular 
aumentado, distonía facial postural, ROTS+++. 
 
Resultado(s): Niña: calcificaciones de ganglios basales, lesiones desmielinizantes hiperintensidades cerebelosas, 
ganglios basales y astas frontales. Psicosina 108(normal <3). Deleción 30 kb(GAL C). Niño: calcificaciones 
periventriculares y yuxtacorticales, desmielinización generalizada. AE GALC disminuida. Panel de secuenciación 2 
variantes patogénicas en GALC c.331G>A(p.Gly11Ser) y c.155delG(p.Gly52Alafs*20). 
 
Conclusión(es): En el casos de la niña se concluyó diagnóstico por niveles elevados de psicosina y deleción en GALC. 
En el niño la presencia de 2 variantes junto con actividad enzimática reducida apoyarían su patogenicidad. La medición 
de psicosina se considera un marcador útil complementario en casos de disminución de actividad enzimática de GALC. 
El diagnóstico en estos pacientes requiere desarrollo de habilidades clínicas para sospechar la entidad y conocer los 
estudios complementarios y de diagnóstico con mayor rendimiento para este trastorno. 
  



 

 

  



 

GEM-11 Deleción Intersticial del cromosoma 13 que incluye al gen RB1: 
caracterización clínica y citogenética molecular 

Ilse Gabriela Ochoa Mellado, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Daniel Alejandro Martínez Anaya, Laboratorio de 

Genética y Cáncer, Instituto Nacional de Pediatría | Victoria del Castillo Ruíz, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Camilo 
Ernesto Villarroel Cortes, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | ilsegabriela359@hotmail.com 
 
Introducción: La deleción del brazo largo del cromosoma 13 se asocia con un amplio espectro fenotípico dependiendo 
del tamaño y la localización de la región deletada. Puede incluir discapacidad intelectual, dismorfias craneofaciales, 
malformaciones congénitas y cuando incluye la pérdida de RB1, un elevado riesgo de retinoblastoma. En la mayoría de 
los casos lo que lleva a la sospecha de esta entidad es la presencia de esta neoplasia en un paciente dismorfológico. 
Reportamos a un paciente con deleción (13)(q14.2q22), cuyo motivo de estudio fue la presencia de dismorfias y retraso 
global del neurodesarrollo, sin presencia de retinoblastoma hasta el momento. 
 
Objetivo(s): Describir los hallazgos clínicos y de citogenética molecular de paciente con deleción 13q que incluye RB1. 
 
Material(es) y Método(s): Evaluación clínica. Análisis con bandas GTG y FISH con sonda LSI RB1 (Oncor), y 
subtelomérica 13q (Vysis) en sangre periférica. Consentimiento informado. Revisión de la literatura. 
 
Resultado(s): Masculino de 4 años, embarazo normoevolutivo, cesárea a las 38 SDG por malposición. Retraso global 
del neurodesarrollo de predominio en lenguaje. A la EF: peso: p50, talla: p10-25, pc: p19, epicanto, filtrum marcado, 
nariz bulbosa, labio inferior grueso y evertido, hernia inguinal. Cariotipo del paciente 46,XY,del(13)(q14.2q22) en 50 
metafases, cariotipo de la madre normal, padre no disponible. FISH reveló deleción monoalélica de RB1 e integridad 
subtelomérica del cromosoma 13: 46,XY, del(13)(q14.2q22).ish del(13)(q14.2q22)(RB1-, VIJyRM20002+)[15]. 
 
Conclusión(es): Del 5% al 15% de los pacientes con retinoblastoma son heterocigotos para una deleción grande que 
incluye RB1. La pérdida de RB1 tiene una penetrancia alta. Los datos fenotípicos del paciente son compartidos con lo 
reportado en deleción 13q proximal. Se espera una discapacidad intelectual leve a moderada. El paciente debe vigilarse 
por el riesgo de retinoblastoma hasta los 8 años, y posteriormente de osteosarcoma, pinealomas, sarcomas de tejido 
blando, melanomas y leucemia linfocítica crónica. 
  



 

 

  



 

GEM-12 Diagnóstico clínico y radiográfico de Síndrome Rothmund-
Thompson: Reporte de caso 

Edwin Christian Silva Pazos, IMSS UMAE Hospital de Pediatría CMNO | Eduardo Esparza García, IMSS UMAE Hospital de Pediatría CMNO | 
drsteps@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome Rothmund-Thompson (SRT) es una genoderamatosis autosómico recesiva asociada a 
inestabilidad cromosómica y predisposición a neoplasias. En la actualidad existen menos de 400 casos reportados en 
la literatura, presenta un amplio espectro de manifestaciones clínicas; el dato más característico es el eritema cutáneo 
en zonas expuestas al sol en los primeros 2 años de vida, las cuales evolucionan a una poquilodermia crónica post-
inflamatoria. Otras manifestaciones clínicas incluyen retraso en el crecimiento, hiperqueratosis, cabello, cejas y pestañas 
escasas, envejecimiento prematuro, alteraciones esqueléticas, cataratas juveniles y osteosarcoma. 
 
Objetivo(s): Presentar un reporte de caso de un paciente con diagnóstico clínico de SRT. 
 
Material(es) y Método(s): Niña de 6 años, sin antecedentes heredofamiliares de importancia. Desde el nacimiento 
presenta ausencia de vello corporal, a los 2 años con dermatosis eritematosa en frente, mejillas y dorso de pies, además 
de poiquilodermia, microdoncia, oligodoncia, dientes cónicos, uñas cortas con displasia ungueal. El perfil radiográfico 
muestra platispondilia, acortamiento de segundas y quintas falanges, metacarpo corto, líneas de detención metafisario, 
encorvamiento de radio bilateral, ausencia de rotulas bilateral. El diagnostico clínico se basa en la edad de inicio, 
distribución y apariencia de poiquilodermia, asociado a 2 de los siguientes signos; cabello, cejas o pestañas escasas, 
talla baja, alteraciones óseas, alteraciones dentales o ungueales, hiperqueratosis, catarata y cáncer. 
 
Resultado(s): Paciente cuenta con poquilodermia, cabello escaso, talla baja, microdoncia y oligodoncia, ausencia de 
rotulas con lo que se integra el diagnóstico clínico de SRT. 
 
Conclusión(es): Nuestro paciente cumple con criterios clínicos de RTS. Al ser una condición autosómico recesiva los 
padres serán portadores obligados con un riesgo de recurrencia de 25%. El diagnóstico de SRT es fundamentalmente 
clínico considerando que en 30% de los casos no se encuentra variantes patogénicas en los genes involucrado 
(RECQL4 y ANAPC1), sin embargo, sería ideal la realización de estudios moleculares para brindar un asesoramiento 
integral.  
  



 

 

  



 

GEM-13 Displasia ósea por variante en COL2A1. Un reto en su correlación 
fenotípica 

Gerardo Rodríguez González, INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRÍA | Karol Carrillo Sánchez, INSTITUTO NACIONAL DE MEDICINA GENÓMICA 
| Carolina Molina Garay, INSTITUTO NACIONAL DE MEDICINA GENÓMICA | Marco Jiménez , INSTITUTO NACIONAL DE MEDICINA GENÓMICA | 
Leonardo Flores Lagunes, INSTITUTO NACIONAL DE MEDICINA GENÓMICA | Alan Caro Contreras, INSTITUTO NACIONAL DE MEDICINA 

GENÓMICA | Natalia Flores Estrada, INSTITUTO NACIONAL DE MEDICINA GENÓMICA | Victoria Del Castillo Ruiz, INSTITUTO NACIONAL DE 

PEDIATRÍA | Carmen Aláez Versón, INSTITUTO NACIONAL DE MEDICINA GENÓMICA | Esther Lieberman Hernández, INSTITUTO NACIONAL 

DE PEDIATRÍA | harry_aq@hotmail.com 
 
Introducción: Se han reportado ~460 variantes patogénicas en COL2A1 relacionadas con un grupo de padecimientos 
denominados Colagenopatías tipo II (MIM #120140) que abarca desde formas letales (Acondrogénesis tipo II) hasta 
formas más leves (Stickler tipoI). La correlación genotipo-fenotipo tan amplia representa un reto en la clasificación de 
los casos reportados.  
 
Objetivo(s): Descripción de una nueva displasia ósea asociada a variante en COL2A1. 
 
Material(es) y Método(s): Masculino de 7 años. G1/1. Padres sanos, jóvenes. Endogamia positiva, consanguinidad 
negada. Talla al nacer Z-3.11. Neurodesarrollo normal. Somatometría actual: talla Z-6.21. Peso Z-2.74. PC Z-2. Cursa 
con macrocráneo relativo, tórax corto, hiperlordosis lumbar, rodillas prominentes en flexión, manos y pies pequeños. 
Audición y visión normales. 1. Descripción fenotípica del caso. 2. Realización de serie ósea. 3. Búsqueda del gen 
responsable mediante secuenciación masiva. 4. Correlación genotipo-fenotipo. 5. Análisis de la literatura. 
 
Resultado(s): La serie ósea evidenció: silla turca en “J”, ensanchamiento de costillas, metáfisis y metacarpos, pelvis 
ancha y redondeada. El estudio molecular demostró variante patogénica en estado heterocigótico en el gen 
COL2A1NM_001844.4:c.4129delTinsGGA, que origina el cambio en la proteína NP_001835.3:(p.Phe1377GlyfsTer59), 
afectando los dominios de colágena fibrilar NC1 y el dominio de residuos de unión amino.  
 
Conclusión(es): El paciente cursa con una Colagenopatía tipo II por variante en COL2A1, la cual ya fue reportada por 
nuestro grupo en Varsome. La búsqueda sistemática en diferentes bases de datos (Clinvar, Polyphen, Varsome, 
GNOMAD y 1000genomes) demostró que esta variante no había sido reportada previamente. Se propone que se trate 
de una Colagenopatia tipo II con fenotipo inusual difícil de clasificar según la nosología actual. 
  



 

 

  



 

GEM-14 
Distrofia de Cinturas por variante patogénica en CAPN3 como 
diagnóstico diferencial de Distrofia Muscular de Duchenne: un reto 
diagnóstico 

Mariana Luna Alvarez, Instituto Nacional de Pediatría | Emiy Yokoyama Rebollar, Instituto Nacional de Pediatría | Esther Lieberman Hernández, 
Instituto Nacional de Pediatría | Victoria del Castillo Ruíz, Instituto Nacional de Pediatría | mariana_luna93@hotmail.com 
 
Introducción: Las Distrofias Musculares de Cinturas son un grupo de enfermedades musculares y son los principales 
diagnósticos diferenciales de la Distrofia Muscular de Duchenne (DMD). 
 
Objetivo(s): Reportar caso de calpainopatía previamente diagnosticado como DMD. 
 
Material(es) y Método(s): Paciente de 13 años, único afectado en la familia, con historia de debilidad progresiva 
proximal de miembros superiores e inferiores que inició a los 3 años. A la exploración física, llamaba la atención la 
ausencia de hipertrofia de gastrocnemios; perdió la deambulación a los 11 años, ha perdido hitos motores y 
lectoescritura en los últimos 2 años. Se realizó biopsia muscular extraINP, reportada como compatible con DMD, lo cual 
retrasó el diagnóstico final del paciente hasta su llegada al Instituto. Se realizó PCR multiplex y MLPA del gen DMD 
extra INP que se reportaron negativos. A su ingreso al INP, la medición de CPK fue >10,000 y EMG se reportó con 
patrón miopático. Se extendió abordaje con panel de genes relacionados con distrofias musculares con el laboratorio 
Quest Diagnostics, previo consentimiento informado. 
 
Resultado(s): Se encontró variante patogénica en estado heterocigoto en el gen CAPN3: c.1468C>T (p.Arg490Trp), 
que codifica para la proteína calpaína, indispensable para la función muscular. La calpainopatía puede heredarse tanto 
de forma AD como AR, en el caso de esta variante, se ha descrito como AD y al estar ambos padres sanos podemos 
asumir que se trata de una variante de novo en el paciente. 
 
Conclusión(es): En pacientes con diagnóstico clínico de DMD en quienes los estudios moleculares se hayan reportado 
como negativos, se debe considerar la realización de un panel de genes relacionados con otras distrofias, para brindar 
asesoramiento genético de certeza y brindar un seguimiento integral. 
  



 

 

  



 

GEM-15 Distrofia muscular relacionada a LAMA2: Reporte de caso 
Mónica Irad Norméndez Martínez, Hospital Regional de Alta Especialidad del Bajío | Alberto Hidalgo Bravo, Instituto Nacional de Rehabilitación | 
Jesús Vazquez Briseño, Hospital Regional de Alta Especialidad del Bajío | Nayeli Esquitín Garduño, Hospital Regional de Alta Especialidad del Bajío 
| Ma Guadalupe Domínguez Escamilla, Hospital Regional de Alta Especialidad del Bajío | Magda Norma Marquez Harper, Hospital Regional de Alta 

Especialidad del Bajío | minmmd@gmail.com 
 
Introducción: La Distrofia muscular congénita (DMC) es un grupo muy amplio de trastornos musculares de inicio 
temprano, siendo la DMC por deficiencia de LAMA2 (DM-LAMA2) la forma más común, con una prevalencia de 1-
9/1,000,000 individuos. Patología poco conocida, con patrón de herencia autosómico recesivo, que muestra amplio 
espectro clínico con formas severas (hipotonía global, deformidad esquelética, incapacidad para deambular/insuficiencia 
respiratoria), hasta formas de inicio tardío (Distrofia de Cinturas).  
 
Objetivo(s): Reportamos los hallazgos clínico/moleculares de una paciente con DM-LAMA2. 
 
Material(es) y Método(s): Descripción clínica y de los resultados de laboratorio, imagen y gabinete practicados al caso 
índice. 
 
Resultado(s): Paciente femenino producto de la primera y única gesta. Madre sana y Padre con diagnóstico de NF1, 
no consanguíneos. En seguimiento por pediatría debido a hipotonía y RDPM. Al año de edad se practica RMN de cráneo 
identificando múltiples lesiones en sustancia blanca, en la unión cortico-subcortical de predominio fronto-temporal 
bilateral, hiperintensas en T2 y FLAIR, al igual que elevación de CPK (1,000U/L). Se deriva a Genética por probable 
Leucodistrofia. A la exploración física con hipotonía global, >6MCCL mayores de 0.5cm y pecas axilares (NF1). EMG 
con patrón miopático de predominio en MIs. Con rehabilitación logrando sentarse con apoyo a los 11 meses y 
bipedestación asistida a los 19 meses de edad. No gateo o deambulación. Lenguaje y aprendizaje sin alteraciones. A 
los 5 años comienza con rigidez en rodillas y codos. Se practica panel molecular mediante NGS para Distrofia Muscular 
identificando dos cambios en heterocigosis en el gen LAMA2: c.283+1G>A y c.2049_2050delAG (p.Arg683fs), ambos 
cambios patogénicos, previamente reportados en la literatura. 
 
Conclusión(es): La laminina-α2 es una proteína expresada en musculo esquelético, miocardio y encéfalo, produciendo 
manifestaciones diversas. Esta patología debe considerarse en el diferencial tanto de las Distrofias Musculares como 
en el abordaje de lesiones a sustancia blanca.  
  



 

 

  



 

GEM-16 Expansión del Repetido CAG en el Gen AR y Atrofia Muscular Espino 
Bulbar: Descripción Clínica-Molecular de Una Serie de Casos 

Jazmín Arteaga Vázquez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | jazminarteaga@hotmail.com 
 
Introducción: La atrofia muscular espino bulbar (AMEB) es una entidad multi-sistémica originada por degeneración de 
las motoneuronas inferiores. Es una enfermedad recesiva ligada al X, con una prevalencia 1/150,000 varones. Se debe 
a la expansión del trinucleótido CAG en el gen del receptor de andrógenos (AR). El diagnóstico molecular de la AMEB 
es importante tanto para confirmar la misma, como para la detección oportuna de portadoras 
 
Objetivo(s): 1) Conocer las manifestaciones clínicas más frecuentes en una serie de casos con AMEB. 2) Establecer 
la presencia de una posible correlación genotipo-fenotipo. 3) Identificar mujeres portadoras en familias con algún varón 
afectado. 
 
Material(es) y Método(s): Pacientes de la consulta de Genética del INCMNSZ e INNN con diagnóstico de AMEB. La 
determinación del número de repetidos CAG se realizó mediante secuenciación Sanger. Se recabó información 
concerniente a la exploración física, estudios de laboratorio y gabinete. Se brindó asesoramiento genético y se invitó, a 
las mujeres en riesgo, a realizarse estudio de detección de portadoras. 
 
Resultado(s): Quince varones con AMEB provenientes de 9 familias no relacionadas fueron incluidos. Seis eran 
pacientes del INNN y 9 del INCMNSZ. La edad de inicio tuvo una mediana de 40 años. El tamaño de la expansión CAG 
fue de 48-57 repetidos, con mediana de 51. Las manifestaciones clínicas más frecuentes fueron fatiga (14/15), 
fasciculaciones (14/15), debilidad (13/15), temblor distal (11/15), arreflexia (11/15) y ginecomastia (10/15). Once mujeres 
se realizaron estudio molecular para determinar su estatus de portadoras, resultando 9 positivas para la expansión CAG 
 
Conclusión(es): Las manifestaciones clínicas más frecuentes fueron las asociadas a enfermedad de motoneurona 
inferior y ginecomastia. No fue posible observar una correlación genotipo-fenotipo. El tamaño de la expansión CAG fue 
de 48-57 repetidos, de las más altas reportadas en otras poblaciones. La detección de portadoras es importante para el 
asesoramiento genético apropiado y la toma de decisiones reproductivas de la familia. 
  



 

 

  



 

GEM-17 Haploinsuficiencia de MED13L como causa de discapacidad 
intelectual en un masculino con deleción de 12q24.21 

Maria Dolores Hernández Almaguer, Facultad de Medicina Campus Mexicali, Universidad Autónoma de Baja California | dradoloreshdz@gmail.com 
 
Introducción: El gen MED13L codifica una subunidad del complejo co-activador de la transcripción para los genes 
dependientes de la RNA polimerasa II. Las deleciones o mutaciones con pérdida de función se han relacionado a 
discapacidad intelectual, problemas del lenguaje y dismorfias; así como cardiopatías congénitas. 
 
Objetivo(s): El objetivo del presente estudio es describir un paciente con discapacidad intelectual y comparar sus 
características con otros casos reportadas en la literatura. 
 
Material(es) y Método(s): Se trata de un masculino de 1 año 2 meses, referido para evaluación por múltiples dismorfias. 
Se trata de la gesta 1 de padre de 30 años y madre de 23 años; con un embarazo normoevolutivo, obtenido por parto y 
egresado como sano; al mes se detecta estrabismo y macroglosia; y a los 3 meses retraso psicomotor. En su evaluación, 
su peso se encuentra en la p3, su talla por debajo de la p3 y su perímetro cefálico en p50. A la exploración física se 
observa frente amplia, protruyente, orejas de implantación baja, hipertelorismo, estrabismo convergente, puente nasal 
deprimido, camptodactilia, dedos espatulados, pliegues aberrantes, teletelia y criptorquidia. Tiene una RM de cerebro 
normal, edad ósea retrasada, y perfil tiroideo normal. Su microarreglo reporta una deleción en 12q24.21 de 72kb. 
 
Resultado(s): Aunque la deleción es pequeña, abarca los primeros exones de MED13L, abarcando la region N-terminal 
de la Subunidad 13 del complejo mediador, alterando su función y provocando la haploinsuficiencia del mismo. Los 
pacientes con deleción de esta región también han reportado retraso del desarrollo, del lenguaje, dismorfias en manos 
y pies, conducta tipo autista, macroglosia, frente prominente y orejas de implantación baja. 
 
Conclusión(es): Los signos y síntomas del paciente son los descritos en otros individuos con mutaciones de este gen. 
Este caso ejemplifica la ventaja del uso de las nuevas herramientas de diagnóstico molecular durante el abordaje 
diagnóstico de pacientes con discapacidad intelectual y dismorfias. 
  



 

 

  



 

GEM-19 Miotonía congénita por dos variantes patogénicas en CLCN1: 
Reporte de caso familiar 

Renée Barreda Fierro, Instituto Nacional Pediatría | Liliana Fernández Hernández, Instituto Nacional Pediatría | reneebarreda@gmail.com 
 
Introducción: La miotonía congénita (MC) es la canalopatía de músculo esquelético más frecuente, el gen CLCN1 (MIM 
*118425), se asocia a MC autosómica recesiva (AR) y dominante (AD), con escasa correlación genotipo-fenotipo.  
 
Objetivo(s): Reportar un caso familiar de MC con genotipo heterocigoto compuesto en CLCN1 y variabilidad 
intrafamiliar.  
 
Material(es) y Método(s): Hermanos varones de 6 y 13 años, con hipertrofia muscular generalizada y datos clínicos y 
electrofisiológicos de miotonía, con presentación más grave en el menor. Se realizó secuenciación de nueva generación 
(Illumina) de 109 genes causales de enfermedades neuromusculares (GRCh37). 
 
Resultado(s): Ambos pacientes presentan un genotipo heterocigoto compuesto en CLCN1:p.[Gly416Glu];[ Thr550Met], 
el menor de ellos además es portador de tres variantes de significado incierto (VUS) en NEB, COL6A1 y DAG1, a 
diferencia del hermano mayor quien solo porta la VUS en NEB. Las variantes de CLCN1 fueron detectadas en trans en 
los padres clínicamente sanos, las tres VUS fueron identificadas en la madre. 
 
Conclusión(es): La variante p.Gly416Glu ha sido descrita con herencia AD y p.Thr550Met con herencia AR, sin 
embargo, se ha reportado un caso familiar con fenotipo leve en el que se consideró AD. Contrario a esto, no se 
documentó miotonía en el padre portador.  
Es de notar la presentación más grave en el hermano menor portador de VUS adicionales, en genes asociados a 
enfermedades neuromusculares, que podrían sugerir un efecto modificador sobre CLCN1, lo cual coincide con lo 
descrito en literatura sobre la poca correlación genotipo-fenotipo, para lo que se han planteado varias hipótesis, entre 
las que destacan, la penetrancia disminuida y los modificadores genéticos.  
La heterogeneidad clínica intrafamiliar podría ser explicada por la coherencia de VUS. Adicionalmente, destacamos la 
poca correlación del genotipo con el tipo de herencia, enfatizando la importancia de un adecuado asesoramiento 
genético basado en el estudio molecular extensivo a la familia.  
  



 

 

  



 

GEM-20 Mucopolisacaridosis tipo VI (Síndrome de Maroteaux-Lamy): 
descripción clínica y molecular en una paciente con una variante rara 

Lilian Miguel Córdova Caraveo, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Larissa López Rodríguez, Instituto Nacional de 

Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Blanca R. Ibarra Ibarra, Instituto Nacional de Cardiología Ignacio Chávez | Lourdes M. Ávila Escobedo, 
Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | María Aurelia López Hernández, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición 

Salvador Zubirán | Sergio Criales Vera, Instituto Nacional de Cardiología Ignacio Chávez | Osvaldo M. Mutchinick , Instituto Nacional de Ciencias 

Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Jazmín Arteaga Vázquez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | 
lilian.corcar@gmail.com 
 
Introducción: La mucopolisacaridosis tipo VI (MPS-VI) es una enfermedad multisistémica autosómica recesiva, 
ocasionada por variantes en el gen arisulfatasa-B (ARSB). El fenotipo es variable y la actividad enzimática residual no 
permite predecir la gravedad. El diagnóstico molecular es importante ya que contribuiría a delimitar las características 
de MPS-VI en pacientes mexicanos. 
 
Objetivo(s): Describir y comparar con series de casos internacionales los hallazgos clínicos, radiológicos y moleculares 
de una paciente con MPS-VI de presentación atípica. 
 
Material(es) y Método(s): Femenino de 44 años, originaria de Poza Rica, Veracruz. Distancia inter-marital 553 km. Una 
hermana con fenotipo similar. Presenta talla baja (133cm) desproporcionada, facies tosca, pectus carinatum, hernia 
umbilical y marcha claudicante. Postoperada de recambio polivalvular. Serie ósea con silla turca en “J”, arcos costales 
en forma de remo, clavículas cortas y ensanchadas, escoliosis lumbar, vertebras aplanadas, cavidad glenoidea 
pequeña, húmero con cuello en varo, diáfisis ensanchadas y curvadas, genu valgo, huesos de carpo y tarso 
hipoplásicos, metacarpos cortos y ensanchados. Se realizó estudio bioquímico y secuenciación Sanger de los exones 
1-8 de ARSB. 
 
Resultado(s): Se confirmó una actividad disminuida de arilsulfatasa-B, 2.6 nmol/h/mL (5.3-22). Genotipo homocigoto 
para la variante c.538C>T (p.R180C) localizada en el exón 3, en el dominio N- terminal (sitio activo de la enzima). 
 
Conclusión(es): La paciente muestra un fenotipo intermedio de MPS-VI, atribuible a una variante rara (≈1/80,000 
individuos) no reportada previamente en homocigosis, lo cual sugiere fuertemente consanguinidad. La variante p.R180C 
podría estar alterando la estructura de la horquilla-β (residuos 178 a 195), necesaria para la localización lisosomal, así 
como, la estructura terciaria al formarse un potencial sitio de enlace disulfuro adicional. La importancia del diagnóstico 
radica en el subregistro de variantes patogénicas en población mexicana y en la identificación, descripción y 
comparación de fenotipos intermedios a los ya reportados, además, orientando a un tratamiento con reemplazo 
enzimático. 
  



 

 

  



 

GEM-21 Mutación en ERF asociado a craniosinostosis en un paciente 
mexicano 

Katia Casandra Lua Herrera, Facultad de Medicina Campus Mexicali, Universidad Autónoma de Baja California | María Dolores Hernández Almaguer, 
Facultad de Medicina Campus Mexicali, Universidad Autónoma de Baja California | katia.lua@uabc.edu.mx 
 
Introducción: El gen ERF codifica un factor de transcripción inhibitorio involucrado en la vía de señalización de RAS. 
Sus mutaciones explican 2% de las craneosinostosis sindrómicas. 
 
Objetivo(s): El objetivo es presentar el caso de un paciente con una mutación nueva en el gen ERF asociado a 
craneosinostosis sindrómicas. 
 
Material(es) y Método(s): El paciente es un masculino de 6 meses producto de la tercera gesta de padre de 40 años y 
madre de 37; gesta 1 y 2 masculinos de 13 y 6 años respectivamente, sanos. Sin antecedentes heredofamiliares. 
Durante el 8vo mes de embarazo se detecta perímetro cefálico discordante a su talla. Obtenido por parto a las 40 
semanas, se detecta craneosinostosis e hidrocefalia por tomografía y se decide colocar válvula de derivación 
ventriculoperitoneal, que se retira a los 3 meses. Actualmente no logra sostén cefálico, no se gira y balbucea poco. A la 
exploración física se aprecia cráneo en trébol, estrechez bitemporal, aperturas oculares oblicuas hacia abajo, puente 
nasal deprimido, hipertelorismo y orejas de implantación baja, así como 1 dedo y 1 ortejo anchos. Somatometría en 
parámetros normales. La secuenciación de 9 genes asociados a craneosinostosis sindrómicas revela la mutación 
c.110T>C (p.Leu37Pro) en el gen ERF. 
 
Resultado(s): Aunque hay pocos casos reportados, se sabe que las mutaciones en este gen se asocian a 
craneosinostosis aislada o múltiple con dismorfias (hipertelorismo, nariz corta, exoftalmos y frente prominente, así como 
dismorfias en manos y retraso psicomotor y del lenguaje, entre otras), y que presenta expresividad variable y penetrancia 
incompleta. Estas características son compartidas con nuestro paciente. 
 
Conclusión(es): Aunque esta es la primera vez que se reporta esta mutación, ésta se encuentra en el dominio ETS de 
la proteína, y sus alteraciones provocan haploinsuficiencia de la proteína, por lo que se explicarían los síntomas de este 
paciente.  
Palabras clave: ERF, haploinsuficiencia, craneosinostosis  
  



 

 

  



 

GEM-22 Neutropenia Congénita Grave Tipo 4: Descripción Clínica y Molecular 
en Dos Pacientes no Relacionados 

Larissa López Rodríguez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Yevgeniya Svyryd , Instituto Nacional de Ciencias 

Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Edmar O. Benítez Alonso, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Lilian M. Córdova 
Caraveo, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Jazmín Arteaga Vázquez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y 

Nutrición Salvador Zubirán | Osvaldo M. Mutchinick , Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | larissa.loro58@gmail.com 
 
Introducción: La neutropenia congénita grave tipo 4 (NCGT4) es una enfermedad autosómica recesiva rara, debida a 
mutaciones en el gen G6PC3, caracterizándose por neutropenia congénita grave, cardiopatías congénitas, 
manifestaciones urogenitales y autoinflamatorias. Hasta la fecha se han reportado aproximadamente 100 pacientes. 
 
Objetivo(s): Caracterizar las manifestaciones clínicas y genotípicas de dos pacientes compatibles con NCGT4 
 
Material(es) y Método(s): Descripción de dos pacientes aparentemente no relacionados, con neutropenia cíclica, talla 
baja, comunicación interauricular y enfermedad inflamatoria intestinal tipo Crohn. Ambos son casos únicos en la 
hermandad, pero refieren manifestaciones similares en familiares de 2° grado del paciente 2. Niegan antecedentes de 
consanguinidad. Niegan relación de parentesco de ambas familias, comparten apellido paterno y origen de las familias 
en pueblos cercanos del Estado de México. Se realizó extracción de ADN en sangre periférica con consentimiento 
informado, amplificación de transcritos y secuenciación de exones 1 y 6 del gen G6PC3 en los pacientes y familiares 
disponibles. 
 
Resultado(s): Paciente 1 (femenino) se identificó un genotipo heterocigoto compuesto para las variantes 
c.199_218+1delCTCAACCTCATCTTCAAGTGG (p.I67Vfs*13) de origen materno y c.210_210delC (p.F71Sfs*46) de 
origen paterno, reportadas ambas como patogénicas. Se identificó a hermano portador de variante de origen materno. 
Paciente 2 (masculino) se identificó un genotipo homocigoto para la variante c.210_210delc (p.F71Sfs*46). Ambas 
variantes generan un codón de paro prematuro dando como resultado una proteína trunca. 
 
Conclusión(es): La variante c.210_210delC presenta una frecuencia alélica (FAM) <0.01 en distintas bases de datos, 
un total de 28 alelos reportados; incidentalmente el total de estos alelos se han observado en población latina. Respecto 
a la variante c.199_218+1delCTCAACCTCATCTTCAAGTGG se desconoce su FAM. La isonimia de apellido paterno 
en ambas familias sugiere parentesco entre caso 1 y 2. La homocigosidad del caso 2, y la distancia geográfica 
intramarital cercana sugieren consanguinidad y un apellido común y origen de ambas familias, un posible efecto 
fundador, sugieren la necesidad de estudio molecular poblacional. 
  



 

 

  



 

GEM-23 Nivel Socioeconómico y Malformaciones Congénitas Mayores en Una 
Muestra de Recién Nacidos Vivos de la Población Mexicana 

Valeria Nayely Hernández Serratos, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Osvaldo Mutchinick , Instituto Nacional de 

Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Jazmín Arteaga Vázquez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Leonora 
Luna Muñoz, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | hernandezserratosv@gmail.com 
 
Introducción: Los defectos de cierre de tubo neural y las hendiduras orofaciales son malformaciones congénitas (MC) 
que han sido relacionadas con nivel socioeconómico (NSE) bajo. No hay reportes que evalúen esta relación en población 
mexicana. 
 
Objetivo(s): Evaluar la posible asociación de MC y NSE. Identificar variables sociodemográficas y de exposición que 
pudieran modificar dicha relación. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio de casos y controles. Los datos se obtuvieron del RYVEMCE, durante 1978-2015. 
Se realizó el cálculo del NSE mediante un índice que pondera escolaridad materna, paterna y ocupación paterna, cuyos 
valores van de 0-8. Se estimaron las frecuencias de NSE por MC y se comparó con los controles. Se consideraron las 
MC que presentaban una frecuencia absoluta ≥100 (n=13): labio hendido con/sin paladar hendido, paladar hendido, 
encefalocele, atresia esofágica, gastrosquisis, hidrocefalia, hipospadias, ano imperforado, anomalías en reducción de 
miembros, microtia, polidactilia, apéndice preauricular y espina bífida. Las variables que pudieran modificar las 
diferencias observadas, se ajustaron por NSE. Para la estimación de las razones de momios (RM) se usó chi-cuadrada 
y de Mantel-Haenszel. 
 
Resultado(s): De un total de 1,195,020 RNV examinados, se obtuvieron 7,588 RNV-malformados y 22,407 RNV-control. 
La diferencia en la proporción de NSE bajo (0-3.99), fue estadísticamente significativa (ES) en los casos vs controles 
para las siguientes MC: encefalocele (RM 2.28, IC 1.55-3.44, p<0.0001 ), espina bífida (RM 2.07, IC 1.81-2.36, 
p<0.0001), hidrocefalia (RM 1.70 IC 1.36-2.15, p<0.0001) y ano imperforado (RM 1.55 IC 1.10-2.21, p=0.009). La 
gastrosquisis mostró una mayor proporción de NSE medio-alto (≥4), (OR 1.68, IC 1.28-2.20, p=0.0001). Las variables 
que modificaron la asociación de NSE y MC fueron: edad materna, uso de antibióticos, hormonas y sector salud. 
 
Conclusión(es): El NSE mostró asociación ES con encefalocele, hidrocefalia, ano imperforado, espina bífida y 
gastrosquisis, aumentando el riesgo en 55-128% más. Algunas condiciones maternas propias de la población modifican 
la fuerza de la asociación. 
  



 

 

  



 

GEM-
24 

Nueva mutación en KIF14 identificada mediante secuenciación de exoma 
completo en una niña con microcefalia primaria y discapacidad intelectual. 
Reporte del primer caso en México 

Libia Yolanda Andrade Morales, Servicio de Genética Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | Jaime Berumen Campos, Unidad de Medicina 

Experimental, UME | Carlos Alberto Venegas Vega, Servicio de Genética Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga, Facultad de Medicina, UNAM. 
| libia_07@outlook.com 
 
Introducción: La microcefalia (MC) se define como una reducción significativa en la circunferencia occipito-frontal de 
>2 DE por debajo de la media o en percentil <3 en comparación con los estándares normales para edad y sexo. La MC 
se clasifica en primaria (MCP) si está presente al nacimiento y secundaria, si se desarrolla posteriormente. La MCP es 
consecuencia de un cerebro más pequeño arquitectónicamente normal, originado por defectos tempranos en la 
neurogénesis; como consecuencia de exposición a teratógenos, hipoxia, infecciones o mutaciones en el DNA 
nuclear/mitocondrial. A la fecha, se han identificado 25 genes OMIM-M relacionados con MCP. Recientemente, se 
reportaron en 15 afectados con MCP y discapacidad intelectual (DI); provenientes de 7 familias consanguíneas no 
relacionadas originarias del Oriente Medio con 7 diferentes mutaciones homocigotas en el gen KIF14; identificadas 
mediante secuenciación de exoma completo/Whole Exome Sequencing (WES). 
 
Objetivo(s): Describir una nueva mutación homocigota en KIF14, identificada mediante WES en una niña con MCP y 
DI 
 
Material(es) y Método(s): Femenina de 7 años de edad, producto a término de única gesta. Padres jóvenes, sanos y 
no consanguíneos. Niegan endogamia, antecedentes heredofamiliares y exposición a factores ambientales adversos. 
Somatometría: peso y talla (percentil 25), PC (percentil <3). Se solicitó valoración por Neuropsicología, RMN cerebral, 
cariotipo y WES. 
 
Resultado(s): Neuropsicología reportó DI moderada con problemas del lenguaje expresivo. El cariotipo fue normal. La 
RMN mostró disminución del volumen cerebral. Con base en los antecedentes, EF y estudios realizados diagnosticamos 
MCP con DI. El análisis de WES reveló en KIF14 la existencia de homocigocidad de la SNV: 
GRCh37:chr1:200569178C>A: NM_014875: exon13: c.G2364T: p.Q788H. Basándonos en los softwares predictivos 
LTR, SIFT, PolyPhen2 y Mutation Tester, esta SNV es patogénica. 
 
Conclusión(es): A nuestro conocimiento, este es el primer reporte de una nueva mutación homocigota del KIF14 en un 
caso esporádico de MCP y DI proveniente de una familia mexicana no consanguínea.  
  



 

 

  



 

GEM-25 Nuevo tipo de displasia mesomélica con sinostosis acral con escoliosis, 
pterigium antecubital y pliegues de flexión aberrantes en palmas y dedos 

Alejandra Baldomero López, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca, Guadalajara, Jalisco, Méxi | Jorge Román 
Corona Rivera, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca, Guadalajara, Jalisco, | Bertrand Isidor , CHU Nantes, Service 

de Génétique Médicale, Nantes, F44093, France | Christian Peña Padilla, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca, 

Guadalajara, Jalisco, | Lucina Bobadilla Morales, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca, Guadalajara, Jalisco, | Alfredo 
Corona Rivera, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca, Guadalajara, Jalisco, | abaldomero@uabc.edu.mx 
 
Introducción: La displasias mesomélicas (DM) con sinostosis acral (SA) incluyen el síndrome Verloes-David-Pfeiffer 
(SVDP, MIM 600383) y la displasia mesomélica tipo Kantaputra (DMK, MIM 156232), ambas autosómico dominantes 
(AD). El SVDP se caracteriza por talla baja, facies típica, anomalías palatinas, DM y SA con fusión proximal 
carpometacarpiana, metacarpiana (IV-V) y braquidactilia. En la DMK, la facies y manos son normales, el peroné, 
astrágalo y calcáneo son pequeños y la SA afecta predominantemente extremidades inferiores, incluyendo sinostosis 
fibulocalcánea, tibio-astrágalina y pies en “bailarina de pie”. 
 
Objetivo(s): Proponer un nuevo tipo de DM con SA, escoliosis, pterigium antecubital y pliegues de flexión aberrantes 
AD. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizaron aCGH en la madre-hija (Agilent Human Genome CGH 400K y 44K). La 
secuenciación del exoma completo (WES) se realizó en el trío utilizando SeqCap EZ MedExome (Roche), buscando 
SNVs, e INDELs pequeñas. Se filtraron aquellas >0.5% en 1000 Genomes y en Exome Variant Server. 
 
Resultado(s): La madre tiene 21 años, talla 138 cm (-3 DE), inteligencia normal, facies inexpresiva, blefaroptosis, 
micrognatia, acortamiento mesomélico, pterigium antecubital (PAC), pliegues palmares y digitales aberrantes (PPDA), 
quintos dedos cortos, flexión limitada; pie equinovaro y limitación articular progresiva-incapacitante. Radiográficamente: 
escoliosis torácica, acortamiento radiocubital, arqueamiento y luxacion de codos; fusión carpal y metacarpiana (IV-V); 
coxa valga, cuellos femorales cortos, acortamiento tibio-peroneal, sinostosis cuboidea-cuneiforme y acortamiento 
metatarsiano-falángico. Su hija, al nacimiento con talla de 44.5 cm, tuvo un fenotipo similar, a excepción de la escoliosis 
y lo dependiente de edad. Los aCGH y los análisis de WES no lograron identificaron ninguna variación patogénica. 
 
Conclusión(es): Excluimos los diagnósticos de SVDP y de DMK, ya que los aCGH descartaron variaciones patogénicas 
en 8q13 y 2q24-q32, respectivamente. La escoliosis, PAC y PPDA nos sugieren una nueva forma de MD con SA AD, 
aunque sin lograr identicar aún el gen reponsable por WES. 
  



 

 

  



 

GEM-
26 

Pacientes con alteraciones congénitas del tejido conectivo tienen 
predisposición a niveles bajos de vitamina (C, D , B12), serotonina, y 
resistencia a insulina que a su vez predispone a Fatiga, Ansiedad, Dolor y 
Depresión 

Elizabeth Ramos Raudry, Odry Neurogenetica y Genética Clínica | Emiy Yokoyama Rebollar, INP | Karem Nieto Martinez, Departamento de 

Embriología y Genética, Facultad de Medicina, UNAM. Y laboratorios Akrivia | Laura Flores Peña, Hospital Manuel Gea González | Leslie Cisneros 
González, clínica nutrición especializada en Monterrey | poetas.odry@hotmail.com 
 
Introducción: Los trastornos congénitos del tejido conectivo (condiciones hereditarias, causadas por mutaciones en 
genes que codifican proteínas del tejido conectivo) caracterizados por alteraciones multisistémicas; híperlaxitud 
artícular, piel traslúcida, hipoplasia de esmalte, alteraciones oculares, etc. Tienen vías fisiopatológicas que explican la 
predisposición a disminución en vitaminas (C, D, B12), serotonina y resistencia a la insulina. 
 
Objetivo(s): 1.Determinar las alteraciones bioquímicas y clínicas de Vitamina C, D, B12, insulina, serotonina en los 
pacientes.  
2.Describir la fisiopatología que explican estás alteraciones.  
3.Proponer algoritmos clínicos y bioquímicos que faciliten el diagnóstico y tratamiento.  
 
Material(es) y Método(s): Se realizaron estudios bioquímicos y evaluación clínica genética en 120 pacientes con 
alteraciones congénitas del tejido conectivo y se compararon entre grupos con sus pruebas correspondientes de análisis 
estadístico 
 
Resultado(s): El grupo de pacientes con alteraciones del tejido conectivo presenta datos clínicos ( disminución de 
lúnulas en uñas, alteraciones en sistema nervioso periférico, reflejos tendinosos, Romberg positivo, test de Luria 
positivo…) y bioquímicos (disminución de Vitamina C, D, B12 y serotonina así como aumento de niveles de insulina ) y 
predisposición a ansiedad, depresión, fatiga 
 
Conclusión(es): Existe predisposición a disminución de Vitamina C, D, B12 y serotonina además de resistencia insulina 
en los pacientes con trastornos congénitos del tejido conectivo que correlaciona con lo descrito bibliográficamente para 
estas deficiencias( se asocia deficiencia de vitamina C con fátiga crónica y depresión, de vitamina D con ansiedad, fatiga 
,dolor muscular y óseo, al dolor con aumento de niveles de insulina y resistencia a la insulina), por lo que se sugiere 
emplear algoritmos diagnósticos y tratar a tiempo estás alteraciones para evitar complicaciones ya descritas a largo 
plazo. 
  



 

 

  



 

GEM-27 
Patologías de Referencia a la Consulta de Genética, Etiología y 
Características Sociodemográficas de la Población Adulta en un Hospital 
de Tercer Nivel 

Luis Enrique Mayoral Carrasco, Instituto Nacional de Ciencias Medicas y Nutrición Salvador Zubirán | Gabriela Denisse Mata Salgado, Instituto 

Nacional de Ciencias Medicas y Nutrición Salvador Zubirán | Lilian Miguel Córdova Caraveo, Instituto Nacional de Ciencias Medicas y Nutrición Salvador 

Zubirán | Larissa López Rodríguez, Instituto Nacional de Ciencias Medicas y Nutrición Salvador Zubirán | Andrea Gabriela García Rueda, Instituto 

Nacional de Ciencias Medicas y Nutrición Salvador Zubirán | Tamara Nicole Kimball De Santiago, Instituto Nacional de Ciencias Medicas y Nutrición 

Salvador Zubirán | Osvaldo Máximo Mutchinick Baringoltz, Instituto Nacional de Ciencias Medicas y Nutrición Salvador Zubirán | Jazmín Arteaga 
Vázquez, Instituto Nacional de Ciencias Medicas y Nutrición Salvador Zubirán | luisenriquegen@gmail.com 
 
Introducción: Aproximadamente un 60% de la patología genética del adulto es de etiología multifactorial. Conocer la 
prevalencia con que estas afecciones son referidas a la consulta de genética (CG) permitirá sistematizar protocolos de 
estudio clínico-molecular para un apropiado asesoramiento genético. 
 
Objetivo(s): Identificar las patologías de referencia a la CG, la etiología de las mismas y las características 
sociodemográficas de la población estudiada. 
 
Material(es) y Método(s): Pacientes que acudieron a la CG del Instituto, durante 2018-2019. Se revisaron los 
expedientes clínico-electrónicos considerando: diagnóstico de referencia, etiología, género, edad, lugar de origen, nivel 
socioeconómico (NSE), confirmación diagnóstica y asesoramiento genético. 
 
Resultado(s): Se atendieron 1148 pacientes, 735(64.1%) mujeres y 413(35.9%) varones, mediana de edad de 46.5 y 
40.0 años, respectivamente. Mediana de años de escolaridad: 12.0. El 57.3% de los pacientes correspondió a las 
categorías 1-2 de 7 para NSE. Las principales patologías referidas a la CG fueron cáncer (41.7%), enfermedad 
monogénica (19.9%), enfermedad neuromuscular (8.5%), malformaciones (5.8%) y cromosomopatías (4.7%). La 
etiología de los padecimientos fue multifactorial (53.6%), monogénica (39.7%), cromosómica (6.3%) y mitocondrial 
(0.4%). Las enfermedades monogénicas(n=456) más frecuentes fueron cáncer hereditario (32.0%), enfermedad renal 
poliquística (6.8%) y neurofibromatosis(5.7%). Las enfermedades multifactoriales (n=595) más frecuentes fueron cáncer 
(53.1%), sistema vascular-linfático (4.9%) y endocrinopatías (3.4%). Las cromosomopatías más frecuentes fueron 
síndrome de Turner (29.2%) y síndrome de Down (19.4%). El 34.5% de los pacientes tenía prueba citogenética y/o 
molecular. 
 
Conclusión(es): Los antecedentes de cáncer, probable enfermedad monogénica o neuromoscular son los principales 
diagnósticos de referencia a la CG en un hospital de adultos del tercer nivel. La frecuencia de enfermedades 
multifactoriales (53.6%) es similar a la reportada previamente en población latinoamericana. Las mujeres se atienden 
80% más que los varones. Más de la mitad de los pacientes corresponden a las dos categorías más bajas de NSE y la 
tercera parte cuenta con diagnóstico citogenético y/o molecular. 
  



 

 

  



 

GEM-28 Presentación de un caso de síndrome de deleción 9p 
Isabel Alicia Loya Aguilar, CMN 20 de noviembre ISSSTE | isaloya.md@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome de deleción 9p es una alteración cromosómica de menos de un caso por millón. En el 50% 
de estos se debe a una alteración de novo y en el 50% restante es resultado de una traslocación balanceada en alguno 
de los padres. El fenotipo es variable y se caracteriza por rasgos faciales dismorficos, hipotonía, discapacidad intelectual 
y anomalías genitourinarias. La deleción 9p es heterogénea con tamaños de deleción variables relacionados con la 
presentación clínica. La región crítica para el fenotipo característico es de 4 a 6 Mb en 9p22 
 
Objetivo(s): Reporte de caso 
 
Material(es) y Método(s): Caso clínico pediátrico, historia clínica genética, estudios de laboratorio y gabinete 
 
Resultado(s): Paciente de 1 año 2 meses de edad, producto de la gesta 3, peso 3500g (PC50), talla 56 cm (PC 75-90), 
asignación de sexo femenino al nacimiento. Antecedente de clitoromegalia a los 40 días de vida. Desarrollo psicomotor: 
sostén cefálico 12 meses, sedestación 14 meses, emisión de monosílabos 12 meses. EF: normocéfalo, frente 
prominente, cejas arqueadas, puente nasal ancho y deprimido, columnela corta, punta nasal aplanada, labio superior 
delgado y micrognatia. Genitales con micropene, hipospadias proximal interescrotal, etapa IV de escala de Prader, 
criptorquidia bilateral y testículos en canal inguinal. USG abdominal: testículos en canal inguinal. USG pélvico: sin 
visualizar estructuras femeninas. Cariotipo: 46,XY,del(9)(p22) [40]. Cariotipo padre: 46,XY [30] Cariotipo madre: 46,XX 
[30] 
 
Conclusión(es): Se presenta un caso de deleción de 9p, que incluye la región p22ter. El paciente presenta las 
características consenso del síndrome, excepto la trigonocefalia lo que puede explicarse por reportes actuales que han 
ubicado al gen candidato de la trigonocefalia (CER1) fuera de la región crítica. Este caso aporta información a la literatura 
de la correlación genotipo-fenotipo; el cual depende del tamaño de la deleción y de los genes limitados por el sexo en 
la región involucrada. 
  



 

 

  



 

GEM-29 Reporte de caso. Síndrome de Leigh con deficiencia del complejo II 
mitocondrial por mutación del gen SDHA 

Israel Enrique Crisanto López, Benemérita Universidad Autónoma de Puebla | María Patricia Saldaña Guerrero, Benemérita Universidad Autónoma 

de Puebla | Rosa María Hernández Camacho, Instituto Mexicano del Seguro Social | Dulce María Castro Coyotl, Centro de Rehabilitación e inclusión 

infantil Teletón Puebla | salguepat@yahoo.com.mx 
 
Introducción: El Síndrome Leigh [OMIM: 256000] condición neurológica, hereditaria y progresiva con patrón de 
herencia autosómico recesivo o ligado al cromosoma X recesivo o de herencia mitocondrial; con heterogenicidad alélica, 
describiéndose alteraciones en genes BCS1L, SDHA, SURF1, COX15 y COX10. Los síntomas iniciales son hipotonía 
con pérdida de control cefálico, vómitos recurrentes y trastornos del movimiento 
 
Objetivo(s): Paciente con dos mutaciones en el gen SDHA, asociadas al síndrome de Leigh 
 
Material(es) y Método(s): Paciente femenina de 9 años que empieza la bipedestación y monosílabos a los 3 años 6 
meses. A los 6 meses se detecta desviación de la mirada y pérdida de fuerza en extremidades inferiores e hipotiroidismo. 
A los 8 años inició crisis convulsivas. Es referida por presentar hipotonía. A la exploración física se encontró Peso: 17.8 
Kg. Talla: 125cm. Perímetro cefálico: 48cm. Circunferencia de brazo: 15.5cm. Cara: facies simétrica, estrabismo 
convergente bilateral. Extremidades: superiores integras, simétricas, actitud libre, tono disminuido, trofismo disminuido, 
arcos de movilidad pasivos completos, reflejos de estiramiento muscular normales. Extremidades inferiores integras, 
asimétricas, con acortamiento de 2 cm de miembro pélvico izquierdo, tono y trofismo disminuidos, arcos de movilidad 
pasivos completos, reflejos de estiramiento muscular +++/ +++, clonus agotable izquierdo, sin contracturas control 
volitivo regular, movilidad espontánea disminuida. Biopsia muscular anormal compatibles con probable distrofia 
muscular. Se realiza estudio Genético de Exoma Dirigido.  
 
Resultado(s): Se reporta en estado heterocigoto la variante patogénica c.1571C>T (p.Ala524Val) del gen SDHA (MIM: 
*600857) asociada a cardiomiopatía dilatada tipo 1GG (MIM: #613642), síndrome de Leigh (MIM: #256000), deficiencia 
del complejo II de la cadena respiratoria mitocondrial (MIM: #252011) y paragangliomas tipo 5 (MIM: #614165); y la 
variante de significado clínico incierto c.818C>T (p.Thr273Ile) en el mismo gen. 
 
Conclusión(es): Los datos clínicos concuerdan con síndrome de Leigh, ocasionado por dos mutaciones en el gen 
SDHA, por lo que se considera un heterocigoto compuesto.  
  



 

 

  



 

GEM-30 Reporte de un caso son síndrome Cardio-Facio-Cutáneo debido a 
variante patogénica en MAP2K1 

Brenda Mora Bonilla, Universidad de Guadalajara, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” (HCG JIM) | Yaneris Romero Bolaños, 
Universidad de Guadalajara, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” (HCG JIM) | Lucina Bobadilla Morales, Unidad de Citogenética, Hospital 

Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” (HCG JIM) | Alfredo Corona Rivera, Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. 

Menchaca” (HCG JIM) | Christian Peña Padilla, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” (HCG JIM) | Jorge Román Corona Rivera, 
Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” (HCG JIM), Instituto de Genética Humana | bren.mbonilla@gmail.com 
 
Introducción: Introducción. El síndrome cardio-facio-cutáneo (SCFC, OMIM 115150) es una RASopatía caracterizada 
por dismorfismo facial, discapacidad intelectual, talla baja y afectación neurológica, cardiovascular, cutánea, etc. Sus 
manifestaciones se sobreponen entre el síndrome Noonan (SN) y síndrome Costello (SC). 
 
Objetivo(s): Objetivo. Presentar el caso de una paciente con SCFC con una variante patogénica del gen MAP2K1. 
 
Material(es) y Método(s): Reporte clínico. Propositus de 2 meses, hija de padres sanos no consanguíneos, probable 
Poliquistosis Renal en rama paterna, diagnóstico prenatal de polihidramnios y ectasia renal bilateral (ERB). Nacida a las 
35.5 semanas de gestación, con peso 2550 gr (p50) y talla 49 cm (p75). A los dos meses de edad con peso 3180g (-
3.7), talla 52cm (-2.18) y PC 36.6 cm (-1.46), normocefalia, remolino parietal derecho, cabello crespo, facies triangular, 
hipertelorismo leve, fisuras palpebrales oblicuas hacia abajo, nariz de base ancha, paladar ojival, orejas con 
implantación baja, pectus carinatum, manos de apariencia cuadrada con pliegues profundos e hiperlaxitud articular 
distal. A los 2 años con peso 5.585kg (-6.85), talla 69.8cm (-5.2) y PC 43.8cm (-2.78), sostén cefálico a los 11 meses, 
sin sedestación y pobre desarrollo de lenguaje (balbucea). Neuroimagen: hipoplasia de cuerpo calloso. Ecocardiograma: 
válvula pulmonar displásica con leve estenosis y foramen oval permeable. Ultrasonido renal: ERB. Cistograma miccional 
y tamiz auditivo normales. Cariotipo 46,XX. Panel molecular: variante patogénica c.383G>T (p.Gly128Val) en MAP2K1. 
 
Resultado(s):  
 
Conclusión(es): Conclusiones. El SCFC, SN y SC presentan características clínicas similares y son por alteraciones 
en la vía RAS/MAPK. Se postula un espectro clínico continuo entre SCFC y SN, con el SC como el fenotipo más severo. 
La frecuencia de variantes en MAP2K1 es: SCFC (10%), SC (20%) y SN (4.3%). G128V se reportó en dos individuos 
con SCFC, siendo de novo en uno. La facies, talla baja, retraso global del desarrollo, las alteraciones sistémicas y la 
variante encontrada, confirman el diagnóstico de SCFC. 
  



 

 

  



 

GEM-31 Síndrome de Phelan-McDermid por Cromosoma 22 en Anillo: 
Descripción fenotípica y citogenética. Reporte de un caso.  

María Emilia Mendizábal Rodríguez, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Gilda Garza-Mayén , Departamento de 

Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | María del Pilar Navarrete Meneses, Laboratorio de Genética y Cáncer, Instituto Nacional de Pediatría 
| Victoria Del-Castillo Ruiz, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Verónica Ulloa Avilés, Laboratorio de Genética y 

Cáncer, Instituto Nacional de Pediatría | Esther Lieberman Hernández, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | 
marie_14_mr@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome de Phelan McDermid (SPMD) es causado por la deleción en 22q13.3. La región crítica del 
(SPMD) abarca aproximadamente 100 kb incluyendo tres genes: ACR, RABL2B y SHANK3 siendo éste el principal 
responsable del fenotipo clínico. Se han descrito ~1200 pacientes, de los cuales menos del 10% son secundarios a un 
cromosoma en anillo r(22) generalmente de novo. El SPMD es una entidad con gran heterogeneidad fenotípica, se 
describe retraso severo del neurodesarrollo, hipotonía, alteraciones conductuales, espectro autista y dismorfias faciales 
tales como dolicocefalia, pestañas largas y labios prominentes. Esta demostrada la correlación entre el fenotipo clínico 
y el tamaño de la deleción.  
 
Objetivo(s): 1) Presentación de un caso con diagnóstico de (SPMD) por cromosoma 22 en anillo. 2) Revisión de la 
literatura 
 
Material(es) y Método(s): Femenino de 4 años que cursa con hipotonía, (RSND), ausencia del lenguaje, leucomalacia 
cerebral, dismorfias faciales (cejas rectas, ojos hundidos, pestañas largas, hipoplasia medio facial), agenesia renal 
izquierda y dermatosis por manchas hipo e hipercrómicas con distribución generalizada. 1. Descripción clínica del 
paciente. 2. Realización de estudio citogenético por bandas GTG en sangre periférica y FISH con sondas locus 
específico de pintado completo y centromérica.  
 
Resultado(s): Cariotipo por bandas GTG con hallazgo de r(22) en 25 células analizadas. Para determinar si presentaba 
deleción de 22q13.3, se realizó FISH que reportó: 46,XX,r(22)(p11.2q13?).ish r(22)(WCP22+, D22Z1+, TUPLE1+, 
ARSA-). Ambos padres con cariotipo normal. Se realiza revisión de casos reportados en la literatura para comparar 
datos clínicos asociados a la deleción 22q13.3 con las manifestaciones del paciente. Se analiza un caso de (SPMD) por 
r(22) así como la revisión de casos similares en la literatura. Este reporte amplía nuestro conocimiento en la correlación 
de los diferentes mecanismos cromosómicos y su consecuencia en el fenotipo clínico. 
 
Conclusión(es): El reporte sistemático de estos casos permite conocer su prevalencia en nuestro país.  

  



 

 

  



 

GEM-32 Síndrome Donohue causado por una mutación heterocigota compuesta 
del gen INSR: reporte de caso y revisión de la literatura 

Guadalupe Elena Morales Domínguez, Hospital Civil de GuadalajaraJuan I. Menchaca | dra.elenamoralesd@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome Donoheu (OMIM #246200) es una enfermedad autosómica recesiva causada por una 
mutación del gen INSR, que ocasiona resistencia severa a la insulina. Presenta hiperinsulinemia con hipoglucemia en 
ayunas e hiperglucemia posprandial, restricción severa del crecimiento prenatal y posnatal, hipotonía y retraso del 
desarrollo. Su incidencia es de 1:1000,000 nacidos vivos. La esperanza de vida es alrededor de un año. 
 
Objetivo(s): Presentar el segundo paciente con síndrome Donohue clásico en México, con una mutación heterocigota 
compuesta del gen INSR no reportada previamente. 
 
Material(es) y Método(s): Propositus recién nacido, producto de tercera gesta. Antecedente de RCIU y diabetes 
gestacional durante el embarazo. Nacida por parto vaginal a las 37.4 semanas de gestación. Peso 1700g (600 mcU/ml. 
Se realizó ecocardiograma que descartó miocardiopatía hipertrófica. En vigilancia por nefrología por hallazgo 
ultrasonográfico de cambios inflamatorios renales tipo I. A los 11 meses se realizó ultrasonido abdominal con hallazgo 
de ovario poliquístico bilateral.   
 
Resultado(s): El estudio de secuenciación reportó dos variantes en estado heterocigoto de INSR: c.2621C>T 
(p.Pro874Leu) y c.3712C>T (p.Gln1238*), clasificadas como probablemente patogénica y patogénica, respectivamente. 
 
Conclusión(es): Se han descrito más de 150 variantes causantes de la enfermedad y no se ha encontrado una relación 
genotipo-fenotipo. El modelo in-silico de la variante c.2621C>T predice un efecto deletéreo sobre el gen y reporta 
c.3712C>T como variante nula del gen. Esta patología tiene muy mal pronóstico y no existe tratamiento específico, 
aunque están en investigación la terapia con rhIGF-1 y la metreleptina. 
  



 

 

  



 

GEM-33 Síndrome Meier Gorlin. Reporte de caso clínico 
Josué Rendón Martínez, Genética Médica y Medicina Genómica, CMN 20 de Noviembre, ISSSTE | Liliana García Ortíz, Genética Médica y Medicina 

Genómica, CMN 20 de Noviembre, ISSSTE | Dulce María Zayago Angeles, Genética Médica y Medicina Genómica, CMN 20 de Noviembre, ISSSTE | 
Yuritzi Santillán Hernández, Genética Médica y Medicina Genómica, CMN 20 de Noviembre, ISSSTE | María del Carmen Chima Galán, Genética 

Médica y Medicina Genómica, CMN 20 de Noviembre, ISSSTE | josuerendon1993@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome Meier Gorlin (SMG) es un trastorno de talla baja AR con prevalencia estimada de < 1 caso 
por 1,000,000, caracterizada por la tríada de talla baja, alteraciones de rótula y microtia; además de microcefalia, rasgos 
faciales distintivos, hipoplasia mamaria, anomalías urogenitales, reflujo gastroesofágico, enfisema pulmonar congénito 
y edad ósea retrasada. Las complicaciones asociadas son talla baja, problemas de alimentación, hipoacusia, gonartrosis 
y complicaciones pulmonares. Se han identificado en 80% de pacientes mutaciones en genes asociados al complejo 
prerreplicativo. 
 
Objetivo(s): Presentar reporte de caso. 
 
Material(es) y Método(s): Caso clínico pediátrico, historia clínica genética y estudios radiológicos. 
 
Resultado(s): Femenino de 9 años 4 meses de edad, producto de la segunda gesta de padres no consanguíneos. 
Embarazo con hipocinesia y restricción de crecimiento intrauterino (USG) en el 7º.mes. Nace a las 38 SDG por cesárea 
secundario a senescencia placentaria, peso 1,800 gramos, talla 41 centímetros, Apgar 8/9. Hospitalizada 20 días por 
peso bajo para la edad gestacional y reflujo gastroesofágico grado 3. Actualmente con diagnósticos de pie plano e 
hipoacusia conductiva izquierda. EF. Peso 15.5 kilogramos, talla 93 centímetros, perímetro cefálico 45 cm (todos PC < 
3), microtia bilateral (grado II-B Tanzer), cejas arqueadas, paladar alto, tórax simétrico, área genital con clitoromegalia 
e hipoplasia de labios vaginales, extremidades integras simétricas, no se palpan rótulas. Radiografías AP y lateral de 
rodillas: Ausencia de rótula bilateral. Edad ósea correspondiente a edad cronológica, sin presencia de alteraciones 
costales ni claviculares. TAC craneal: Cambios en relación a infartos isquémico lacunares del centro semiovale 
bilaterales.  
 
Conclusión(es): Se reporta el caso de una paciente con SMG, el cual es considerado un subtipo de talla baja 
proporcionada con características clínicas reconocibles. Debido a los pocos casos reportados, la exploración física 
minuciosa contribuirá a evitar la subestimación del síndrome y al diagnóstico clínico correcto para una atención 
adecuada.  
  



 

 

  



 

GEM-34 Síndrome Myhre: a propósito de un caso 
Claudia Belen Montaño Montejano, Programa de Doctorado en Genética Humana, Universidad de Guadalajara | clau_amagleli@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome Myhre (OMIM #139210) es un trastorno del tejido conjuntivo autosómico dominante causada 
por una mutación del gen SMAD4 con locus 18q21.2. Fue descrito por primera vez por Myhre y colaboradores en 1981. 
Cursa con afectación multisistémica y fibrosis progresiva, engrosamiento de la piel en manos y superficies extensoras, 
discapacidad intelectual leve a moderada, comportamiento autista, características craneofaciales distintivas y 
alteraciones esqueléticas. 
 
Objetivo(s): Describir un caso clínico de un adulto con síndrome Myhre.  
 
Material(es) y Método(s): Masculino de 50 años de edad, a los dos años de vida diagnosticado con Diabetes Mellitus 
tipo 1, durante la primaria presentó discapacidad intelectual y a la edad de 10 años refiere iniciar con camptodactilia 
progresiva en manos y pies; actualmente con retinopatía diabética, cataratas, insuficiencia venosa, hipertensión arterial, 
nivel intelectual limítrofe.  
 
Resultado(s): Exploración física P. 56.5 kg (p10) T. 1.55 m (p3) PC 51.7 cm (-2DE) Filtrum 1.2 cm (-2DE) braquicéfalo, 
facies triangular, frente estrecha con múltiples pliegues, cejas pobladas rectas con sinofridia, blefarofimosis, pabellones 
auriculares engrosados, hipoplásicos con rotación externa, lóbulo ancho y grueso, concha amplia, hipoplasia 
mediofacial, nariz ancha ganchuda, puente nasal con giba, filtrum borrado, labio superior delgado, barbilla puntiaguda, 
prognatismo, cuello y tórax cortos, hombros cuadrados, hipertelorismo de tetillas (hipoplásicas), abdomen prominente, 
numerosas efélides en hombros, tórax anterior y posterior, camptodactilia en ambas manos del 2ª al 5ª dedos 
(mayormente acentuada en el 4ª y 5ª dedos), úlceras en la cara interna de pierna derecha 10 cm, dedos en gatillo, pes 
cavus, uñas pequeñas, hiporreflexia generalizada. EGO glucosuria, HbA1c 8.3%, glucosa 367 mg/dl, BH, perfil lipídico 
y ES normales. EMG/VCN: polineuropatía mixta, sensorial y motora, distal simétrica con mayor afección axonal sin datos 
de desmielinización segmentaria. Cariotipo 46, XY (16).  
 
Conclusión(es): El presente caso debe considerarse como una mutación de novo del síndrome Myhre. 
  



 

 

  



 

GEM-35 Tercer caso de distrofia muscular de Duchenne y síndrome West: 
Expandiendo el espectro del fenotipo DMD neuropsiquiatrico 

Christian Peña Padilla, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara JIM, CUCS, Universidad de Guadalajara | Ivón Romero Valenzuela, Servicio 

de Genética, Hospital Civil de Guadalajara JIM, CUCS, Universidad de Guadalajara | Alejandra Baldomero López, Servicio de Genética, Hospital Civil de 

Guadalajara JIM, CUCS, Universidad de Guadalajara | Ana Karen Sandoval Talamantes, Unidad de Genómica Estructural y Funcional, IGMM, Hospital 

Universitario de La Paz, Madrid, España | Abril Castellanos González, Servicio de Neurología Pediatría, Centro Médico Puerta de Hierro, Zapopan, México 
| Peter L. Nagy , MNG Laboratories, Cardona-Medina Salvador milenia Labs, Atlanta, EE.UU | Rebecca R. Kelly , MNG Laboratories, Cardona-Medina 

Salvador milenia Labs, Atlanta, EE.UU | Jorge Roman Corona Rivera, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara JIM, CUCS, Universidad de 

Guadalajara | christiangenmed@outlook.com 
 
Introducción: La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD; OMIM: 310200), es la distrofia muscular más común con una 
incidencia de 1:5000 varones. Se caracteriza por una distrofia muscular proximal progresiva, con pseudohipertrofia de 
pantorrillas y elevación de CK. Se debe a mutaciones en el gen DMD (Xp21.1). Se reconocen alteraciones del 
neurodesarrollo como bajo coeficiente intelectual y epilepsia, y se han asociado a disrupción de las isoformas Dp140 y 
Dp71. 
 
Objetivo(s): Reportar al tercer paciente masculino con Síndrome West y DMD, con una variante no reportada 
previamente. 
 
Material(es) y Método(s): El propositus es el único hijo de unos padres, jóvenes, sanos, no consanguíneos, sin 
antecedentes familiares de epilepsia y/o DMD. El embarazo fue normoevolutivo. Nace vía abdominal de 40 SDG, sin 
complicaciones y es dado de alta en conjunto con la madre. A los 4 meses de edad, los padres notan movimientos 
anormales, y a los 5 meses es diagnosticado con Síndrome West (SW), se inicia manejo con Vigabatrina y ACTH. A la 
exploración física a los 12 meses de edad: Peso 12 kg (2.2 D.E), Talla 75 cm (-0.2 D.E), PC 47 cm (0.07 D.E), Estrabismo 
convergente izquierdo, mancha café con leche en cuello, hipotonía axial con espasticidad apendicular, aún son lograr 
sostén cefálico.  
 
Resultado(s): RMN de cráneo: Atrofia corticosubcortical generalizada, ventriculomegalia. Niveles de CK: 15,989 U/l. 
WES: DMD c.811C>T, p.(Gln271*) en estado hemicigoto. La madre es portadora de la misma mutación en estado 
heterocigoto. 
 
Conclusión(es): Los trastornos del neurodesarrollo observados en DMD se han asociado a la disrupción de las 
isoformas expresadas en cerebro, especificamente la Dp140 y Dp71. La epilepsia se reporta en 6.3%, pero el síndrome 
West, solo se había reportado por Cardas et al., 2017, en dos pacientes no relacionados. Interesantemente, los tres 
pacientes, presentan una mutación en el extremo 5’ la cual no altera las isoformas Dp140 ni Dp70. 
  



 

 

  



 

GEM-36 Tercera paciente con disgenesia gonadal y amelia ¿parte del 
espectro de SOX9? 

Karla Yovanny Acevedo Castillo, IMSS CMNO UMAE Hospital de Pediatría | `Martha Alicia Delgadillo Ruano, IMSS CMNO UMAE Hospital de 

Pediatría | Julio Cesar Gomez Castellanos, IMSS CMNO UMAE Hospital de Pediatría | Ana Laura Lopez Beltran, IMSS CMNO UMAE Hospital de 

Pediatría | Eduardo Esparza Garcia, IMSS CMNO UMAE Hospital de Pediatría | Karlaacevedo.cy@gmail.com 
 
Introducción: La amelia es la ausencia completa de una extremidad con prevalencia de 0.95-1.71 por 100,000 nacidos 
vivos. La disgenesia gonadal (DG) es una anormalidad parcial o completa en la configuración o diferenciación de las 
gónadas. Hasta la fecha hay 2 casos reportados con DG y deficiencia de extremidades. El gen SOX9 interviene en el 
desarrollo óseo y testicular, sus variantes patogénicas heterocigotas provocan anomalías esqueléticas denominadas 
displasia campomélica (OMIM# 114290), 2/3 de los pacientes 46,XY presentan DG.  
 
Objetivo(s): Presentar el caso de una paciente con disgenesia gonadal 46,XY y amelia bilateral.  
Presentación de caso: Niña, 4 años de edad, producto de pareja consanguínea de tercer grado con una pérdida 
gestacional previa, tía segunda con dedo ausente en pie. Enviada por amelia bilateral y clitoromegalia. A la exploración 
con frontal prominente, puente nasal deprimido, genitales con clitoromegalia, labios mayores con rugosidad exagerada 
y fusionados parcialmente, apertura vaginal atrésica, meato uretral central y ausencia completa de extremidades 
superiores bilateral. 
 
Material(es) y Método(s): Cariotipo sangre periférica: técnica de bandeo GTG, resolución 400-550 bandas. Perfil 
hormonal, estudios de imagen y exploración quirúrgica con biopsia. 
 
Resultado(s): Cariotipo 46,XY[35]. Bioquímicamente FSH 97.36u/l, estradiol 12.51pg/ml, testosterona 146.05ng/dl, 17 
OHP 0.39ng/ml. Ultrasonido pélvico con cuerpo uterino aparente, canal vaginal rudimentario, dos imágenes anexiales 
hipoecoicas. Cistoscopia y vaginoscopia con meato uretral central, canal vaginal <1cm, ausencia de esbozo vaginal, 
uretra prostática, meatos ureterales ectópicos. Biopsia gonadal reportó 2 segmentos correspondientes a conductos 
deferentes. Radiografías con platispondilia, huesos largos cortos con ensanchamiento metafisario, incurvamiento y 
líneas de detención del crecimiento.  
 
Conclusión(es): Este es apenas el tercer caso reportado con amelia y disgenesia gonadal, no se encontraron o 
buscaron alteraciones esqueléticas previamente. Las alteraciones espondilometafisiarias en nuestro caso pudiera 
sugerir que la amelia es parte del espectro de SOX9 con la limitación de no haber podido realizar estudio molecular.  
  



 

 

  



 

GEM-37 Trastorno del neurodesarrollo con diplejía espástica y defectos visuales 
asociada a mutación en CTNNB1. Reporte de caso clínico 

Dulce Maria Zayago Angeles, Genética Médica y Medicina Genómica, CMN 20 de Noviembre ISSSTE | Marah Itzel Gutierrez Lopez, Medicina de 

Rehabilitación. CRIT Sonora | Liliana García Ortiz, Genética Médica y Medicina Genómica, CMN 20 de Noviembre ISSSTE | María del Carmen Chima 
Galán, Genética Médica y Medicina Genómica, CMN 20 de Noviembre ISSSTE | Miriam Hidalgo Ostoa, Genética Médica. CRIT Sonora | 
drazayagomaria@gmail.com 
 
Introducción: El trastorno del neurodesarrollo con diplejía espástica y defectos visuales(NEDSDV) tiene una 
prevalencia estimada de <1/1000000 con herencia Autosómica Dominante, es causada por alteraciones en el gen que 
codifica la b-catenina(CTNNB1); se caracteriza por retraso global en el desarrollo, DI con deterioro del lenguaje, 
hipotonía axial, espasticidad periférica y/o alteraciones en el comportamiento, características craneofaciales dismórficas 
y anomalías oculares. 
 
Objetivo(s): Presentar un reporte de caso clinico con previo consentimiento firmado. 
 
Material(es) y Método(s): Caso clinico pediátrico, historia clínica genética y Secuenciación Masiva de Exoma(WES) 
 
Resultado(s): Masculino de 6 años, producto de la primera gesta, padres no consanguíneos. Embarazo normoevolutivo, 
peso al nacimiento 3,025 gramos, talla 50 centímetros, Apgar 9/9. Retraso en el desarrollo psicomotor aún sin control 
de esfínteres. Cuenta con diagnóstico de Vítreo Primario Persistente e Hiperplásico y TEA. EF. Peso: 16.6 kilogramos 
(Percentil 10), Talla: 111 centímetros (Percentil 25); Perímetro cefálico: 47 centímetros (Menor a Percentil 3). Actitud 
libremente escogida en silla de ruedas, cráneo microcefalia, implantación frontal de cabello en pico de viuda, frente 
estrecha, cejas pobladas, ojos asimétricos con microftalmia izquierda, telangiectasias en párpados, nariz base estrecha 
con puente nasal recto. Extremidades superiores simétricas hipotróficas, arcos de movilidad completos, Escala de 
Daniels 3/5. Leve dismetría en miembros superiores. Tono muscular normal sin contracturas. Extremidades inferiores 
simétricas hipotróficas, arcos de movilidad completos, escala de Daniels 3/5. Tono muscular normal sin contracturas. 
Reacciones posturales con reflejo de paracaídas presente. Columna sin alteraciones aparentes. Piel con cutis 
marmorata.  
WES(2020).Variante patógena en CTNNB1 c.67dup (p.Ser23Lysfs*27). 
 
Conclusión(es): Esta entidad es poco frecuente y la sospecha diagnóstica se basa en las manifestaciones clínicas del 
paciente que incluye DI, TEA, microcefalia e hipotonía infantil con diplejía espástica progresiva. En CTNNB1 se han 
reportado mutaciones heterocigotas con pérdida de función que explican la complejidad del trastorno por su participación 
en la adhesión celular y señalización de la vía WNT. 
  



 

 

  



 

GEM-38 Tratamiento integral de las enfermedades mitocondriales: reporte de 
un caso con síndrome de Leigh  

Enrique Adrián Martínez Cervantes, Universidad de Monterrey, Escuela de Medicina | Diana Laura Vazquez Cantu, Tecnologico de Monterrey, 

Escuela de Medicina y Ciencias de la Salud; Genomi-k S.A.P.I. de C.V | Héctor Cruz Camino, Genomi-k S.A.P.I. de C.V. | Consuelo Cantú Reyna, 
Tecnologico de Monterrey, Escuela de Medicina y Ciencias de la Salud; Genomi-k S.A.P.I. de C.V | amartinez@genomi-k.com 
 
Introducción: El síndrome de Leigh (SL, OMIM#256000) es un trastorno neurodegenerativo hereditario con una 
incidencia de 1:40.000 recién nacidos vivos. Las manifestaciones clínicas varían desde retraso psicomotor, afectación 
del tronco encefálico, ataxia, insuficiencia respiratoria y acidemia láctica. Esta heterogeneidad clínica es causada por 
más de 60 variantes en el ADN nuclear y mitocondrial. 
 
Objetivo(s): Reportar el tratamiento integral exitoso en un paciente con SL. 
 
Material(es) y Método(s): Varón de 18 meses evaluado por nistagmo, debilidad de extremidades inferiores, y acidosis 
metabólica (lactato>25 mmol/l). Ha requerido frecuentes hospitalizaciones por infecciones febriles y manejo de acidosis 
láctica refractaria. A los 2 años de edad, un análisis de exoma identificó una variante homocigótica en el gen SURF1 
(p.Arg230*), confirmando SL por deficiencia de COX-IV. La resonancia magnética muestra hiperintensidades bilaterales 
simétricas a diferentes niveles del SNC. Se complementó una dieta cetogénica con creatina, coenzima Q, levocarnitina, 
biotina, tiamina, riboflavina, vitamina C y E. El paciente a los 3 años habla dos o tres frases y sigue órdenes sencillas.  
 
Resultado(s): Discusión SL es conocido por su amplia variabilidad genética; el 80% de los pacientes presentan 
variantes en el ADN nuclear, frecuentemente en el gen SURF1. Las variantes genéticas patogénicas, detectadas en 
nuestro paciente, generan un codón de parada prematura (ClinVarID#280010). Esta variante provoca trastornos de 
fosforilación oxidativa y pérdida de energía celular, lo que conduce a acidosis láctica, congestión vascular, hipoxia y 
necrosis celular. Aunque no existe una terapia curativa, se ha propuesto un tratamiento integral con riboflavina, tiamina, 
creatina y vitamina C para el déficit energético; ácido lipoico y la vitamina C para el estrés oxidativo; y carnitina para 
contrarrestar el consumo molecular y los metabolitos tóxicos.  
 
Conclusión(es): El reconocimiento precoz del SL permite un adecuado abordaje médico multidisciplinario, que modifica 
el curso de la enfermedad y aumenta la calidad de vida del paciente. 
  



 

 

  



 

GEM-39 Trisomía parcial 22q. Reporte de un caso 
Ernesto Antonio Sierra López, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre, ISSSTE | Liliana García Ortiz, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre, 

ISSSTE | María del Carmen Chima Galán, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre, ISSSTE | Concepción Yerena de Vega, Biogen | Roberto 
Guevara Yañez, Biogen | Diego Abraham Arroyo Cisneros, CRIT Sonora | Miriam Hidalgo Ostoa, CRIT Sonora | 
ernestoantoniosierralopez@gmail.com 
 
Introducción: La trisomía parcial 22q es una alteración cromosómica estructural poco frecuente, que resulta de la 
duplicación parcial del brazo largo del cromosoma 22, con una frecuencia aproximada de 1 en 30 000 a 50 000 recién 
nacidos. Hasta el 96 % ocurre por errores en meiosis materna y el 1.8% corresponde a errores en la mitosis y meiosis 
paterna.  
Entre sus características clínicas destaca la discapacidad intelectual, hipoplasia facial con puente nasal plano y ancho, 
pabellones auriculares displásicos, paladar hendido, hipertelorismo, microcefalia o alteraciones craneales, enfermedad 
cardiaca congénita, alteraciones urogenitales y RCIU. Se ha identificado como la tercera causa de abortos tempranos 
que corresponden del 11 al 16%.  
 
Objetivo(s): Presentación de caso. 
 
Material(es) y Método(s): Caso clínico, historia clínica genética, cariotipo y FISH. Historia  
 
Resultado(s): Paciente femenino de 13 años, producto de cuarto embarazo, de padres no consanguíneos. 
Antecedentes de craneosinostosis, luxación congénita de cadera bilateral, estrabismo, estenosis valvular pulmonar 
moderada, hipoacusia profunda bilateral, retraso del desarrollo psicomotor. Actualmente presenta trastornos del ciclo 
del sueño, bruxismo, umbral alto al dolor, sin control de esfínteres, lenguaje nulo.  
EF: peso 22.4 kg (PC<3), talla 119 cm(PC<3), perímetro cefálico 49 cm(PC<3), edad aparente menor a la cronológica, 
implantación capilar anterior y posterior bajas, pabellones auriculares con rotación posterior, apéndices preauriculares 
bilaterales, fisuras palpebrales ascendentes, proptosis, ptosis izquierda, estrabismo, telecanto, base nasal ancha, 
macrostomía, ambos bermellones gruesos, labio inferior evertido, cuello corto, tórax con asimetría de pezones, genitales 
femeninos Tanner I, hallux valgus bilateral.  
Cariotipo: 47,XX,+mar  
FISH: nuc ish 22q11.2(TUPLE1x3),22q13.3(ARSAx2)[300] ish 22q11.2(TUPLE1x3),22q13.3(ARSAx2)[15]  
 
Conclusión(es): Se presenta un caso de trisomía parcial 22q que en raras ocasiones es compatible con la vida. La 
paciente no presenta alteraciones genitourinarias lo cual difiere de lo reportado en la literatura. Para la correlación 
genotipo-fenotipo es necesario el análisis con microarreglos cromosómicos que delimiten el tamaño del material 
adicional y el contenido génico. 
  



 

 

  



 

GEM-40 Trisomía parcial de 11q y monosomía parcial de DE 18p por 
traslocación desbalanceada. Reporte de un caso 

Román Morales Martínez, Genética Médica y Medicina Genómica, CMN “20 de Noviembre” ISSSTE | Marah Itzel Gutiérrez Lopez, Medicina de 

Rehabilitación, CRIT Sonora | María de la Concepción Yerena De Vega, Laboratorio de Análisis Clínicos Citogenéticos y Moleculares, Biogen | Roberto 
Guevara Yañez, Laboratorio de Análisis Clínicos Citogenéticos y Moleculares, Biogen | Liliana García Ortiz, Genética Médica y Medicina Genómica, 

CMN “20 de Noviembre” ISSSTE | María del Carmen Chima Galan, Genética Médica y Medicina Genómica, CMN “20 de Noviembre” ISSSTE | Leticia 
Adelina Gandarilla Aizpuro, Servicio de Neurología, CRIT Sonora | Miriam Hidalgo Ostoa, Servicio de Genética Médica, CRIT Sonora | 
tierramagica16@hotmail.com 
 
Introducción: La trisomía parcial 11q fue caracterizada por primera vez en 1975 y se presenta en la mayoría de los 
casos por la ruptura en 11q23, conocido como un sitio frágil. Se han reportado 2 casos con trisomía parcial de 11q y 
monosomía parcial de 18p por t(11q;18p) desbalanceada. Las caracteristicas clinicas comunes son retraso global del 
desarrollo, microcefalia, pabellones auriculares con implantación baja, puente nasal deprimido, nariz corta con surco 
nasolabial profundo, filtrum largo, labio superior grueso y labio inferior retraído, microrretrognatia, cuello corto, luxación 
de cadera, peso y talla bajos para la edad.  
 
Objetivo(s): Presentar caso clínico de trisomía parcial 11q y monosomía parcial 18p por t(11;18) y revisar la correlación 
clínica-citogenética con otros 2 casos reportados. 
 
Material(es) y Método(s): Caso clínico pediátrico, historia clínica genética, estudios de gabinete, Cariotipo y FISH. 
 
Resultado(s): Paciente masculino de 3 años 11 meses de edad con antecedentes de consanguinidad y endogamia, 
restricción del crecimiento intrauterino, cardiopatía congénita (CIA), retraso global del desarrollo y dismorfias faciales. 
EF: Peso y talla bajos para la edad. Microcefalia, pabellones auriculares de baja implantación, puente nasal deprimido, 
nariz corta, filtrum largo, surco nasolabial amplio y profundo, labio superior grueso y labio inferior retraído, 
microrretrognatia, cuello corto y escoliosis dextroconvexa. Estudios de laboratorio: Cariotipo 1: 46XY, add (18) Cariotipo 
2: 46,XY,der(18)t(11;18)(q21;p11.3?)[30] FISH: ish der(18)t(11;18)(q21;p11.3) (VIJyRM2072+,VIJyRM2102-,D18Z1+)  
Estudios de gabinete:  
PEACT: hipoacusia neurosensorial profunda bilateral. RM: leve adelgazamiento de cuerpo calloso y puente y 
disminución de volumen en lóbulo frontal.  
 
Conclusión(es): Se presenta un caso de t(11;18) cuyas características clínicas son comunes a los 2 casos reportados 
en la literatura, todos con diferentes puntos de ruptura en 11q. El fenotipo fue independiente de la longitud del segmento 
trisómico.  
  



 

 

  



 

GEM-41 Variante en gen COL8A2, probable nueva causa de Síndrome 
Axenfeld-Rieger 

Yaneris Maibeth Romero Bolaño, Universidad de Guadalajara, Hospital Civil Nuevo Dr. Juan I. Menchaca | Ivón Romero Valenzuela, Universidad de 

Guadalajara, Hospital Civil Nuevo Dr. Juan I. Menchaca | Cristian Irela Aranda Sánchez, Universidad de Guadalajara, Hospital Civil Nuevo Dr. Juan I. 

Menchaca | Guadalupe Elena Morales Domínguez, Universidad de Guadalajara, Hospital Civil Nuevo Dr. Juan I. Menchaca | Christian Peña Padilla, 
Universidad de Guadalajara, Hospital Civil Nuevo Dr. Juan I. Menchaca | Juan Carlos Zenteno Ruiz, Instituto de Oftalmología FAP Conde de Valenciana 

CDMX | Jorge Román Corona Rivera, Universidad de Guadalajara, Hospital Civil Nuevo Dr. Juan I. Menchaca | yaneris.romero1286@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome Axenfeld-Rieger (ARS, OMIM#180500) resulta de una mutación heterocigota, en alguno de 
los dos genes relacionados actualmente: PITX2 y FOXC1, así como el locus RIEG2 (13q14) y se caracteriza por 
disgenesia del segmento anterior del ojo, con defectos en el iris: hipoplasia, corectopia, policoria; córnea: embriotoxón 
posterior y extraoculares: anomalías dentales y piel periumbilical redundante. 
 
Objetivo(s): Presentar un paciente con Síndrome Axenfeld-Rieger, con variante heterocigota del gen COL8A2 
c.1021G>A(p.Glu341Lys). 
 
Material(es) y Método(s):  
 
Resultado(s): Propositus de 7 años, producto de quinta gestación, ambos padres jóvenes y sanos. Nació de 38.4SDG, 
parto espontáneo, presentación cefálica, Apgar 8/10, Peso: 4.200 gr (p97), talla: 53 cm (p90), PC: 37 cm (p97). 
Exploración física: Epicanto inferior, coloboma de iris bilateral, corectopia, escleras azules, labio superior delgado, 
ombligo: piel redundante y hernia supraumbilical, criptorquidia. Paciente con retraso del desarrollo psicomotor, poca 
respuesta a la luz, logró sostén cefálico a los 4 meses, dentición caduca al año y caminó a los 3años; Ingresó a primaria 
a los 6 años. Electrorretinograma: Coloboma de iris bilateral que impide autorrefracción, PEV: Respuesta baja a 6min 
binocular, buena respuesta a los 12min del arco, TAC de cráneo: Ventriculomegalia, hipoplasia del cuerpo calloso, nervio 
óptico izquierdo y cristalino izquierdo, Cariotipo:46,XY; WES con análisis Dup/Del: Variante missense heterocigota Gen 
COL8A2c.1021G>Ap.Glu341Lys, los genes PITX2, FOXC y FOXO1A: normales, no se identificó deleción en 13q14. 
 
Conclusión(es): En el 40% de los casos de ARS se encuentran alterados los genes FOXC1 Y PITX2, este último 
descartado por WES. COL8A2 según OMIM (120252) influencia en la diferenciación terminal de la célula endotelial 
corneal; Y la inactivación de los genes Col8a1 y Col8a2 en ratones, causan disgenesia del segmento anterior del ojo 
(Hopfer et al., 2005). Por lo que estos antecedentes sirven como evidencia, de que alteraciones en COL8A2, causan 
malformaciones equivalentes al síndrome Axenfeld-Rieger en el humano.  
  



 

 

  



 

GEM-42 Variante no descrita en el gen ZEB2 en gemelas monocigóticas con 
síndrome de Mowat-Wilson 

Jaime Asael Lopez Valdez, CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | Minerva Hernandez Ramirez, CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL 

HIDALGO | Maria Sammanta Garcia Muñoz, CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | Adriana Ramirez Medrano, CENTENARIO HOSPITAL 

MIGUEL HIDALGO | Jonathan Dazaeth Delgado Sanchez, UNIVERSIDAD AUTONOMA DE AGUASCALIENTES | Ashley Michelle Garcia Luis, 
UNIVERSIDAD AUTONOMA DE AGUASCALIENTES | JASALO@HOTMAIL.COM 
 
Introducción: El Síndrome de Mowat-Wilson (SMW) (MIM #235730) se considera una neurocrestopatía autosómica 
dominante, ocasionada por variantes patogénicas en el gen ZEB2 (2q22.3) implicado en la represión transcripcional. Se 
refiere con una incidencia de 1:50000 a 70000 RNV. Clínicamente presenta facies característica, cardiopatía, defectos 
funcionales o estructurales del sistema nervioso central y aganglionosis intestinal que conduce a enfermedad de 
Hirschsprung. 
 
Objetivo(s): Describir el caso de una gemela monocigótica con SMW con una variante heterocigota no reportada en el 
gen ZEB2. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó estudio clínico, paraclínico y de exoma empleando el kit TruSeq Rapid Exome de 
Illumina en una gemela monocigota con SMW. 
 
Resultado(s): Femenino con padres sanos, sin consanguinidad ni endogamia. Antecedente de hermana finada por 
trisomia 13 regular. Hermana gemela monocigota con dismorfias similares y enfermedad de Hirschprung fallecida a los 
8 meses de edad por choque séptico. A la exploración física peso y talla p<3, microcéfala, cejas curvas, hipertelorismo, 
microftalmia derecha, puente nasal alto y ancho, columnela baja y colgante, pabellones bajos, y antevertidos. Además 
se refiere con retraso en el desarrollo, persistencia de conducto arterioso, malrotación intestinal, bandas de Ladd, 
ileostomía y enfermedad de Hirschsprung de difícil manejo. Estudio de exoma detectó una variante heterocigota 
patogénica no reportada c.1298dupA, p.Ser434Glufs*22 en el gen ZEB2, que genera un corrimiento en el marco de 
lectura del RNA mensajero, induce pérdida de función y las predicciones in silico la clasifican como deletérea.  
 
Conclusión(es): Se reporta el primer caso de gemelas monocigotas con SMW y una variante patogénica no descrita 
en el gen ZEB2. Se debe de sospechar SMW en todo paciente con enfermedad de de Hirschsprung, retraso en el 
neurodesarrollo y dismorfias faciales. 
  



 

 

  



 

GEM-43 Variante patogénica no reportada en el gen LARS en un niño 
hispano  

Carolina Estrada García, Universidad Autónoma de Aguascalientes | Etienne Reséndiz Henríquez, Universidad Autónoma de Aguascalientes | 
Nadine Frank , Centenario Hospital Miguel Hidalgo, CHMH | Minerva Hernández Ramírez, Centenario Hospital Miguel Hidalgo, CHMH | Alejandra 
Cedillo Gallaga, Centenario Hospital Miguel Hidalgo, CHMH | Jaime Asael López Valdéz, Centenario Hospital Miguel Hidalgo, CHMH | 
karolina.estrada.5l@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome de insuficiencia hepática infantil tipo 1 (ILFS1 MIM # 615438) se caracteriza por insuficiencia 
hepática aguda en el primer año de vida, anemia microcítica y síntomas agudos que se desencadenan ante el estrés. 
El ILFS1 es causado por mutación en el gen LARS (5q32) que codifica para amino-acil tRNA sintetasa. En la actualidad 
solo se han reportado 12 casos.  
 
Objetivo(s): Describir el estudio clínico, paraclínico y de exoma (WES) en un paciente mexicano con una presentación 
atípica de ILFS1 con anemia y diarrea.  
 
Material(es) y Método(s): Se realizó estudio clínico, paraclínico y de exoma empleando el kit TruSeq Rapid Exome de 
Illumina en un paciente con ILFS1. 
 
Resultado(s): Masculino de 3 años, padres sanos no consanguíneos, prenatalmente se detectó restricción del 
crecimiento intrauterino y oligohidramnios, peso y talla p<3 a las 37 semanas. Desde los dos meses de edad fue 
hospitalizado 12 ocasiones por anemia normocítica normocrómica, con múltiples transfusiones de sangre, diarrea 
crónica y desnutrición. Posteriormente presentó hepatomegalia, convulsiones y acidosis metabólica. A los 30 meses fue 
hospitalizado por fiebre, estado epiléptico, diarrea secretora, insuficiencia hepática y anemia. Se detectó médula ósea 
con alteración en la maduración de las 3 líneas; atrofia cortico-subcortical severa progresiva y atrofia cerebelosa; miopía, 
pérdida visual severa y biopsia hepática con fibrosis leve, esteatosis y colestasis intracelular. Egreso a los 4 meses, 1 
mes más tarde ingresó con choque séptico, acidosis metabólica, anemia, insuficiencia hepática y falleció. Estudio de 
exoma detectó una variante homocigota no reportada: c.1880C>T; p.Pro627Leu en el gen LARS, clasificada como 
probablemente patógena por estar en un dominio funcional de la proteína y las predicciones in silico la clasifican como 
deletérea.  
 
Conclusión(es): Se describe una nueva variante patogénica en el gen LARS en un paciente masculino con ILFS1. El 
13º paciente descrito con esta entidad y el primer mexicano. . 
  



 

 

  



 

GEM-44 Variante patogénica nueva en TGFBR2 en una paciente con 
síndrome Loeys-Dietz 

Hector Gerardo Avalos Gomez, IMSS | Eduardo Esparza Garcia, IMSS | Vitelio Augusto Mariona Montero, IMSS | Juan Paulo Abarca de la 
Paz, IMSS | jerryavaloz3@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome Loeys-Dietz (LDS) es una condición autosómico dominante de tejido conectivo caracterizada 
por una patología vascular agresiva con aneurismas aórticos y tortuosidad arterial generalizada, hipertelorismo, paladar 
hendido o úvula bífida que tiene una expresividad variable(1). Es causada por variantes patogénicas heterocigotas en 
TGFBR1, TGFBR2, SMAD2, SMAD3, TGFB2 y TGFB3(2). 
 
Objetivo(s): Reportar una variante nueva en TGFBR2 en una paciente con síndrome Loeys-Dietz. 
 
Material(es) y Método(s): Presentación de caso. Niña de 8 años, sin antecedentes familiares de importancia. A los 4 
años inicia con palidez, cianosis, dolor precordial, se diagnosticó taquicardia supraventricular y dilatación aórtica a nivel 
de los senos de Valsalva (Puntaje Z 3.85) iniciando tratamiento con losartán. Es enviada con sospecha de síndrome 
Marfan. A la exploración se encuentran fisuras palpebrales dirigidas hacia abajo, telecanto/hipertelorismo, úvula bífida 
e hipermovilidad articular. Se propone el diagnóstico de LDS. Métodos. Se realizo análisis de secuenciación en 27 genes 
relacionados a aortopatías mediante NGS incluyendo los causales de LDS. Posteriormente secuenciación dirigida a los 
progenitores. 
 
Resultado(s): Se reportó una variante de significado incierto en TGFBR2 c.1342T>C (p.Tyr448His) en estado 
heterocigoto no reportada en gnomAD, HGMD ni ClinVar. No se encontró la variante en los progenitores. 
 
Conclusión(es): Discusión. El análisis in silico mostró las categorías de patogenicidad: PM1, PM2, PP2, PP3 con una 
conclusión de probablemente patogénica. Previamente una serie de casos reportó la variante p.Tyr448His en TGFBR2 
en un paciente con LDS sin mencionar el cambio a nivel de DNA(3). También existe un caso con la variante c.1342T>A 
(p.Tyr448Asn) en el mismo codón(4). Conclusiones. La clínica de la paciente y la ausencia de la variante en la madre y 
padre sanos, aporta evidencia de que esta variante nueva y otras variantes en el residuo de tirosina 448 en TGFBR2 
que es altamente conservado son patogénicas y causales del síndrome Loeys-Dietz. 
  



 

 

  



 

GEM-45 Variantes nuevas en POMT2 en niña con distrofia muscular 
congénita con discapacidad intelectual 

Christian Florely Pérez González, IMSS | Eduardo Esparza García, IMSS | Alma Maritza Huerta Hurtado, IMSS | christianfpg1@hotmail.com 
 
Introducción: Las distrofias musculares congénitas (DMC), son un grupo de DM caracterizadas por debilidad muscular 
de inicio dentro del primer año de vida, hipotonia congénita de severidad variable y cambios distróficos en biopsia, la 
prevalencia es 1/100,000. La clasificación se basa en datos clínicos, bioquímicos y genéticos. En el grupo de trastornos 
de glucosilación de alfa-distroglícano se encuentran las alteraciones en las proteínas O-manosiltransferasa (POMT1, 
POMT2), relacionadas con los fenotipos síndrome Walker Warburg y distrofias musculares congénitas/cinturas con 
discapacidad intelectual. 
 
Objetivo(s): Presentar variantes nuevas en el gen POMT2 relacionadas con distrofia muscular congénita con 
discapacidad intelectual. 
 
Material(es) y Método(s): Caso: Niña 5 años 2 meses de edad, antecedentes familiares sin relevancia. Enviada a los 
18 meses por hipotonía congénita, retraso global en el desarrollo, CK elevada 12,282U/L y heterotopias nodulares 
parietales. A la exploración con microcefalia severa, trigonocefalia, facies miopática, endotropia derecha, 
microretrognatia, hipotrofia muscular de predominio proximal e hipermovilidad distal. El conjunto de alteraciones orientó 
a alteraciones en las proteínas POMT. Exoma dirigido a genes relacionados con enfermedades neuromusculares, 
preparación de biblioteca genómica mediante kit flex for enrichment, captura de regiones exónicas con Illumina Exome 
Panel y posteriormente secuenciación tipo paired-end en Illumina.  
 
Resultado(s): Se encontraron 2 variantes en POMT2: c.322C>T (p.Pro108Ser) de significado incierto no reportada; 
c.533C>A (p.ala178Asp) de significado incierto reportada en ClinVar. El análisis in silico determinó los criterios de 
patogenicidad PM2, PP2 y PP3 para ambas variantes, ninguna se encontró en gnomAD ni HGMD, varios predictores 
computacionales concluyeron como patogénicas. 
 
Conclusión(es): La paciente tiene fenotipo clínico y bioquímico compatible con una distrofia muscular congénita con 
discapacidad intelectual, las alteraciones cerebrales sugieren una distroglicanopatía y la microcefalia ha sido descrita 
en alteraciones en proteínas POMT. El análisis genotipo-fenotipo del caso aporta evidencia que las variantes reportadas 
son patogénicas. 
  



 

 

  



 

GMM-01 Aciduria glutárica tipo I, presentación de un caso 
Víctor Rubén de Jesús López Rodríguez, CMN 20 de Noviembre | María del Carmen Chima Galán, CMN 20 de Noviembre | Liliana García Ortiz, 
CMN 20 de Noviembre | Yuritzi Santillán Hernández, CMN 20 de Noviembre | lopez.rodriguez.vrj@gmail.com 
 
Introducción: La aciduria glutárica tipo I (AG-I) es un error innato del metabolismo con prevalencia de 1 en 100,000 
nacimientos, producido por deficiencia de la glutaril-CoA deshidrogenasa, alterando el catabolismo de L-lisina, L-
hidroxilisina y L-triptófano, que lleva a la acumulación de ácido glutárico, ácido 3-hidroxiglutárico y glutarilcarnitina 
principalmente. La AG-I es causada por mutaciones en GCDH ocasionando un cuadro clínico caracterizado por crisis 
encefalopáticas que dan lugar a lesiones estriatales y trastornos del movimiento, que en la mayoría de casos son 
prevenibles con el tratamiento oportuno. 
 
Objetivo(s): Presentación de caso clínico. 
 
Material(es) y Método(s): Historia clínica genética, secuenciación NGS de GCDH, análisis de variantes (ClinVar y 
HGMD). 
 
Resultado(s): Paciente masculino de 3 años 8 meses de edad, producto de primera gestación de padres no 
consanguíneos. Nacimiento a las 36 semanas vía abdominal por falta de progresión del trabajo de parto; peso 2895 g, 
talla 50 cm, Apgar 8/9. Desarrollo psicomotor adecuado hasta los 4 meses presentando episodio convulsivo, 
posteriormente con regresión de hitos e hipotonía central que progresa a espasticidad. Antecedente de laringomalacia, 
orzuelos de repetición, tos productiva crónica, alteración en patrón de evacuaciones (diarrea-estreñimiento), 
hiperhidrosis, múltiples hospitalizaciones por infecciones respiratorias. EF: peso 10.8 kg (T y c.1286C>T.  
 
Conclusión(es): Este trabajo reporta un paciente con AG-I y variantes patogénicas en GCDH no identificadas 
previamente en población mexicana. La presentación del caso aporta también características clínicas del padecimiento 
al espectro del fenotipo en esta condición. El tamiz y tratamiento oportuno mejoran considerablemente el pronóstico en 
estos pacientes. 
  



 

 

  



 

GMM-02 Análisis de variantes en genes asociados con el metabolismo óseo en 
pacientes mexicanos con la enfermedad de Legg-Calvé-Perthes 

Blanca Lucia Cruz Ortiz, Instituto Politécnico Nacional | Elba Reyes Maldonado, Instituto Politécnico Nacional | Edgar Hernández Zamora, Instituto 

Nacional de Rehabilitación | Leonora Casas Ávila, Instituto Nacional de Rehabilitación | lucy_cruz7@hotmail.com 
 
Introducción: La enfermedad de Legg-Calvé-Perthes (ELCP) padecimiento que afecta la cabeza femoral de la epífisis 
en población pediátrica. Con prevalencia entre 0.4/100000 a 29/100000 niños <15 años con pico de incidencia de 4 a 8 
años. Es de origen multifactorial, y se han propuesto hipótesis genéticas para explicarla. Variantes de nucleótido único 
(SNVs) en genes involucrados en el metabolismo óseo TNFRSF11A, TNFRSF11 y TNFRSF11B y de citosinas pro-
inflamatorias IL6 se han propuesto como candidatos asociados con ELCP.  
 
Objetivo(s): Determinar las asociaciones de SNVs en los genes TNFRSF11A (A>G rs3018362), TNFRSF11 (G>A 
rs12585014), TNFRSF11B (C>G rs2073618), IL-6 -174 (G>C rs1800795) e IL-6 -572 (G>C rs1800796), con ELCP en 
pacientes mexicanos.  
 
Material(es) y Método(s): Estudio de casos (n= 23) y controles (n=46). El DNA genómico se genotipificó por PCR 
tiempo real (sondas TaqMan). Las variables se expresan como media ± desviación estándar o como porcentaje. Las 
frecuencias se compararon por prueba de chi-cuadrada; el equilibrio Hardy-Weinberg y la razón de momios (OR, IC del 
95%) con el programa PAST 4.03 y la asociación de genotipos con los modelos de herencia, con el programa SNPStats. 
Un valor de p<0.05 se consideró significativo.  
 
Resultado(s): Los casos con ELCP tuvieron una edad promedio 16.87±11.31 años, peso 46.21±15.02 Kg, talla 
1.49±0.23 m e IMC 20.23±2.84 Kg/m2. Los SNVs TNFRSF11A rs3018362, TNFRSF11 rs12585014, TNFRSF11B 
rs2073618, IL-6 rs1800795 y rs1800796, estuvieron en equilibrio H-W. El genotipo G/C del IL6 rs1800795 se asoció con 
mayor riesgo (p<0.05; OR 2.05, IC 95% [0.642-6.58]). Al ajustar los datos por edad e IMC, los genotipos G/C-C/C se 
asocian con riesgo alto con el modelo dominante (p=0.033; OR 3.83, IC 95% [1.08-13.61).  
 
Conclusión(es): Las variantes en el gen IL6, se asocian con la ELCP. Los portadores de al menos un alelo C (G/C y 
C/C) del rs1800795, tienen casi 4 veces más riesgo de ELCP.  
  



 

 

  



 

GMM-03 
Análisis del número de copias del DNA mitocondrial y longitud de 
telómeros como marcadores de envejecimiento en pacientes con 
enfermedad de Parkinson 

Alberto Ortega Vázquez, Departamento de Sistemas Biológicos, UAM-X. | Marco Adrián Rivera Calderón, Departamento de Sistemas Biológicos, 

UAM-X; Departamento de Neurogenética, INNNMVS. | Isabel Ávila Gutiérrez, Departamento de Neurogenética, INNNMVS. | Laura Adalid Peralta, 
Unidad Periférica para el Estudio de la Neuroinflamación en Patologías Neurológicas del IIB. UNAM, | Jaqueline Leyva Hernández, Unidad Periférica para 

el Estudio de la Neuroinflamación en Patologías Neurológicas del IIB. UNAM, | David J. Dávila Ortiz de Montellano, Departamento de Neurogenética, 

INNNMVS. | Marisol López López, Departamento de Sistemas Biológicos, UAM-X. | Nancy Monroy Jaramillo, Departamento de Neurogenética, 

INNNMVS. | betoov@yahoo.com.mx 
 
Introducción: La enfermedad de Parkinson (EP) es el trastorno del movimiento más frecuente, afecta 1% de la 
población ≥55 años y 3% de ≥75 años. El envejecimiento es el factor de riesgo más importante para su presentación. 
La disfunción mitocondrial tiene una participación importante en la etiología de la EP (deficiencias del complejo-I de la 
cadena respiratoria, daño oxidativo); relacionada con el envejecimiento. La longitud de los telómeros (LT) y la depleción 
del número de copias de mtDNA (CNV-mtDNA) son marcadores de envejecimiento biológico. Sin embargo, los datos 
de LT en EP son controversiales y algunos estudios demuestran que los niveles más altos de CNV-mtDNA se asocian 
con una menor incidencia de trastornos neurodegenerativos como la EP. 
 
Objetivo(s): Analizar LT y CNV-mtDNA en pacientes con EP esporádica vs. controles pareados, como posible marcador 
de envejecimiento. 
 
Material(es) y Método(s): Es un estudio longitudinal de tres tiempos, pacientes sin tratamiento (T0), y a 1 y 2 años con 
tratamiento (T1 y T2, respectivamente). Siguiendo las consideraciones éticas, se incluyeron 30 pacientes y 30 
voluntarios sanos (protocolo_INNN_38/19). Se realizó una cuantificación relativa de LT (repetido telomérico vs. B2M) y 
CNV-mtDNA (ND3 vs. TH) mediante qPCR. 
 
Resultado(s): Se confirmó correlación negativa de LT y CNV-mtDNA con la edad en pacientes y controles. Identificamos 
menor LT en pacientes vs. controles a T1 (0.91±0.28 vs. 1.10±0.17, p=0.03), y una mayor erosión de LT en EP a T2 
(0.59±0.27 vs. 1.09±0.18, p=0.0007), sin diferencias a T0. En contraste, observamos aumento en CNV-mtDNA en 
pacientes vs. controles en T1 (3.99±1.20 vs 1.00±0.87, p=0.007).  
 
Conclusión(es): La erosión acelerada de TL en EP podría explicarse por daño oxidativo y estrés. El aumento en CNV-
mtDNA en pacientes vs. controles en T1 podría ser un probable mecanismo de compensación. La medición de estos 
marcadores sirve como herramienta para predecir evolución y pronóstico para pacientes con EP. 
  



 

 

  



 

GMM-04 Asociación de polimorfismos génicos con osteoporosis y fractura de 
cadera y su interacción con diabetes en mujeres mexicanas 

Leonora Casas Avila, Instituto Nacional de Rehabilitación, LGII. Medicina Genómica | Valeria Ponce de León Suárez, Instituto Nacional de 

Rehabilitación, LGII. Medicina Genómica. *Contribuyeron equitativamente. | Blanca Barredo Prieto, Instituto Nacional de Rehabilitación, LGII. Medicina 

Genómica. | Gabriela Suástegui Nava, Instituto Nacional de Rehabilitación, LGII. Clínica de osteoporosis | Margarita Valdés Flores, Instituto Nacional 

de Rehabilitación, LGII. Medicina Genómica. | lcasasa@gmail.com 
 
Introducción: La osteoporosis es un padecimiento multigénico y multifactorial. El 16% de las mujeres mexicanas 
mayores de 50 años tienen osteoporosis en cadera y una de cada 12 sufrirá una fractura de cadera. Existen más de 
150 genes, algunos de ellos involucrados en el metabolismo óseo, que contienen SNPs asociados con osteoporosis. 
 
Objetivo(s): El objetivo de este estudio fue determinar si existe asociación de 12 SNPs en los genes CYP19, IL6, IL6R, 
IL1B, RANKL y RANK con fractura de cadera y con osteoporosis, y evaluar su interacción con algunas comorbilidades 
en mujeres mexicanas perimenopáusicas. 
 
Material(es) y Método(s): Se exploraron 215 con fractura de cadera (Fx), 185 con osteoporosis en cadera (OP) y 210 
controles (C); se genotipificaron por RT-PCR con sondas TaqMan. Se calcularon las frecuencias alélicas y genotípicas 
y se compararon con Chi2 y se calculó la OR. Para la asociación de genotipos e interacción de comorbilidades, se utilizó 
SNPStats. p<0.05 se consideró significativa. 
 
Resultado(s): La edad (años) de las participantes fue de 75 (Fx), 69.8 (OP) y 57.73 (C). El IMC (Kg/m2) promedio fue 
de 25.18 (Fx), 25.10 (OP) y 28.7 (C). Los polimorfismos estuvieron en equilibrio de Hardy-Weinberg. El genotipo C/A 
del IL6R rs2228145 y el A/G del RANK rs3018362, se asociaron con alto riesgo de fractura en mujeres diabéticas (p= 
0.021, OR 4.19 [IC 1.20-14.68] y p=0.027, OR 5.56 [IC 1.62-19.10], respectivamente). El genotipo A/G del RANK 
rs3018362, se asoció con riesgo elevado de osteoporosis (p= 0.019, OR 2.62 [IC 1.31-5.22]), sin tomar en cuenta las 
comorbilidades. El resto de los polimorfismos no se asociaron. Artritis e hipertensión no mostraron interacción en ningún 
grupo.  
 
Conclusión(es): Los polimorfismos en los genes IL6R y RANK, se asocian con alto riesgo de fractura y osteoporosis 
en mujeres mexicanas. Se debe tomar en cuenta la contribución de las comorbilidades, como la diabetes, al aumento 
del riesgo en los estudios de asociación. 
  



 

 

  



 

GMM-05 Detección de la microdeleción 22q11.2 por FISH en pacientes con 
cardiopatías congénitas aparentemente no sindrómicas 

Gerardo Emmanuel Fabián Morales, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Maria Eduwiges Velázquez Rivera, 
Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Christian Peña Padilla, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara 

“Dr. Juan I. Menchaca” | Lucina Bobadilla Morales, Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Alfredo Corona 
Rivera, Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Jorge Román Corona Rivera, Servicio de Genética, Hospital Civil 

de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | fgerardo34@gmail.com 
 
Introducción: La mayoría de recién nacidos (RN) con cardiopatías congénitas (CC) presentan CC aparentemente no 
sindrómicas (CCANS), cuya etiología es principalmente multifactorial. La microdeleción 22q11.2 (del22q11.2) se ha 
encontrado en porcentajes variables entre los pacientes con CCANS, siendo escasos los estudios en México. 
 
Objetivo(s): Determinar la frecuencia de del22q11.2 por FISH en pacientes del Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan 
I. Menchaca” (HCG JIM). 
 
Material(es) y Método(s): Estudio transversal descriptivo en pacientes con CC comprobada por ecocardiografía 
atendidos en el HCG JIM durante el 2018-2020. Los pacientes fueron valorados para identificar a aquellos con CCANS, 
a quienes previo consentimiento informado, se les realizó FISH de células de mucosa oral o de cromosomas 
metafásicos. Para la detección de la del22q11.2 se utilizó la sonda dual DiGeorge/VCFS TUPLE1 and 22q13.3 Deletion 
Syndrome Probe Combination (Cytocell, Cambridge, UK). No se incluyeron pacientes con CC asociadas a 
malformacioness múltiples, sindrómicas, ni con defectos cardiacos fisiológicos o transitorios. Para identificar los tipos 
de CC asociadas a la del22q11.2, se calcularon los odds ratio (OR) y sus intervalos de confianza del 95% (IC 95%).  
 
Resultado(s): El estudio de FISH identificó la del22q11.2 en 9/94 (9.6%) de los pacientes con CCANS, ocho de los 
cuales fueron RN. Por tipo, 5/9 presentaron comunicación interventricular con atresia/estenosis pulmonar (EAP), 3/9 
(33%) tetralogía de Fallot (TF), 2/9 (22%) tronco arterioso persistente (TAP) y 1/9 (11%) doble salida del ventrículo 
derecho. La del22q11.2 se asoció a la presencia de TAP (OR= 11.8, IC 95%: 1.4-97.4), TF (OR= 8.0, IC 95%: 1.5-41.8) 
y EAP (OR= 25.0; IC 95%; 1.9-317.1) y a cualquier cardiopatía conotroncal (CCT) (OR= 25.8, IC 95%: 1.4-457.1).  
 
Conclusión(es): Un RN con CCANS tipo CCT debe motivar realizar un estudio de FISH y la búsqueda de otras 
manifestaciones del síndrome de del22q11.2, ya que varias pueden no ser muy evidentes al nacimiento. 
  



 

 

  



 

GMM-06 Diagnóstico de certeza en distonías y cuadros mixtos con 
parkinsonismo mediante pruebas moleculares 

Marisol López López, Departamento de Sistemas Biológicos, UAM-X. | Fernando González Ojeda, Departamento de Neurogenética, INNNMVS; 

Departamento de Sistemas Biológicos, UAM-X. | Itzel Jaqueline Suriano Fabian, Departamento de Neurogenética, INNNMVS; Departamento de Sistemas 

Biológicos, UAM-X. | Isabel Gutiérrez Ávila, Departamento de Neurogenética, INNNMVS. | Sherlim D. Zamudio Reyes, Departamento de 

Neurogenética, INNNMVS. | Areli Yoselín Alvarado Mendoza, Departamento de Neurogenética, INNNMVS. | Mayela Rodríguez Violante, Laboratorio 

Clínico de Enfermedades Neurodegenerativas, INNNMVS. | Alberto Ortega Vázquez, Departamento de Sistemas Biológicos, UAM-X. | David J. Dávila 
Ortiz de Montellano, Departamento de Neurogenética, INNNMVS. | Nancy Monroy Jaramillo, Departamento de Neurogenética, INNNMVS. | 
nancy97@unam.mx 
 
Introducción: Las distonías (DYT) son un grupo de trastornos del movimiento, clínica y etiológicamente muy 
heterogéneo, caracterizado por contracciones musculares sostenidas o intermitentes, movimientos repetitivos, posturas 
anormales o ambos. Algunos casos pueden acompañarse de temblor y parkinsonismo, complicando su diagnóstico y 
tratamiento. Las pruebas genéticas facilitan un diagnóstico de certeza, tratamiento oportuno y, en consecuencia, 
contribuyen a mejorar la calidad de vida del paciente.  
 
Objetivo(s): Analizar la frecuencia de las variantes en genes asociados a distonía y parkinsonismo.  
 
Material(es) y Método(s): Siguiendo los requerimientos éticos (protocolo INNN_155/18) y previo consentimiento, se 
incluyeron 45 pacientes con sospecha clínica de DYT1 (23) y DYT5A/5B (22, incluyendo 4 casos con parkinsonismo). 
Las alteraciones estructurales en muestras con probable DYT1 se tamizaron con MLPA1 (ATP1A3, PRKRA, THAP1, 
TOR1A). En los pacientes con probable DYT5A/5B se hizo MLPA2 (SGCE, TH, GCH1) y en aquellos con parkinsonismo, 
se realizó el MLPA3 (7 loci PARK). Para los tamizajes negativos de MLPA1, 2, o 3, secuenciamos TOR1A, TH-GCH1 o 
PRKN, respectivamente. Los tamizajes positivos de MLPA se confirmaron con qPCR o secuenciación, según tipo de 
alteración.  
 
Resultado(s): Cinco casos con DYT1 mostraron mutación en TOR1A (3 de ellos con deleción c.907_909delGAG; 
p.E303del y 2 portadores de variantes nuevas); dos casos con DYT5A presentaron alteraciones en GCH1 (con Ex1del) 
y dos casos con DYT5B (sustituciones: c.64G>C; p.Asp22His y c.1321C>T; p.Arg441Trp). En los casos con 
parkinsonismo, identificamos un portador de la sustitución c.1057G>A; p.E353K_PRKN.  
 
Conclusión(es): La frecuencia de variantes en genes asociados a distonía y parkinsonismo fue similar a lo reportado 
en la literatura: 21.7%_TOR1A (5/23), 18.2%_GCH1-TH (4/22) y 25%_PRKN (1/4). Las muestras que fueron negativas 
en este análisis sugieren la participación de otros genes DYT. Las pruebas genéticas permitieron establecer un 
diagnóstico certero en 22.2% (10/45) de los casos. 
  



 

 

  



 

GMM-07 Disgenesias del segmento anterior asociadas al gen CPAMD8. 
Reporte de tres casos 

David Apam Garduño, Hospital “Dr. Luis Sánchez Bulnes”, Asociación Para Evitar la Ceguera en México | Juan Carlos Zenteno , Instituto de Oftalmología 

Conde de Valenciana | Vianney Cortés González, Hospital “Dr. Luis Sánchez Bulnes”, Asociación Para Evitar la Ceguera en México | Cristina Villanueva 
Mendoza, Hospital “Dr. Luis Sánchez Bulnes”, Asociación Para Evitar la Ceguera en México | david.apam@gmail.com 
 
Introducción: Las disgenesias del segmento anterior(DSA) comprenden un grupo de padecimientos que afectan las 
estructuras del segmento anterior del ojo, estas alteraciones son causales de glaucoma y discapacidad visual. Cuando 
se presentan con ectopia lentis(EL), facodonesis, microesferofaquia y ectropión úvea(EU), los genes asociades pueden 
ser LTBP2 o CPAMD8. 
 
Objetivo(s): Describir el fenotipo y genotipo de tres pacientes con diagnóstico de DSA más EL. El análisis molecular se 
realizó mediante secuenciación de nueva generación(NGS). 
 
Material(es) y Método(s): Se estudiaron a tres pacientes con DSA más EL. A partir de DNA de leucocitos se hizo 
exoma mediante NGS. Se buscó que las variantes patogénicas(VP) cumplieran con las predicciones de patogenicidad 
de acuerdo a las guías de la ACMG y los algoritmos bioinformáticos. 
 
Resultado(s): Los tres pacientes presentaron megalocornea, atrofia del iris, glaucoma y EL. Solo dos pacientes tuvieron 
la presencia de EU. Se identificaron nuevas VP en CPAMD8 en 2/3(66.6%) pacientes. Un paciente fue homocigoto para 
c.508-529dup(p.Val1776GyfsTer87) y otro fue heterocigoto compuesto c.2417+1G>A;c.4619T>A (p.Val1540Asp).  
 
Conclusión(es): En 2016 se reportaron las primeras 3 familias con DSA y EL asociados al gen CPAMD8. El producto 
CPAMD8 es un regulador de la inmunidad innata y participa en la embriogenesis de la malla trabecular. Hasta la fecha 
se han reportado 16 casos con mutaciones en este gen con características de hipoplasia del iris, EU y EL. El fenotipo 
se puede superponer con el producido por variantes en LTBP2 donde puede haber EL , sin embargo no incluye EU. En 
nuestros dos casos la presencia de EU sugiere una fuerte correlación con las variantes en CPAMD8. La identificación 
del gen causal fue del 66.6%, en donde no se logró identificar un gen podría explicarse porque la variante se localice 
en regiones intrónicas profundas o que el tipo de alteración genética no pueda ser detectada mediante esta tecnología. 
  



 

 

  



 

GMM-08 
Distribución de mutaciones en el gen DMD y su relación con indicadores 
de obesidad, metabólicos e inflamatorios en pacientes con distrofia 
muscular de Duchenne 

José Hilario Martínez Méndez, Departamento de Genética, UMAE Hospital General, CMN La Raza | Maricela Rodríguez Cruz, Laboratorio de Nutrición 

Molecular, UIM, Hospital de Pediatría, CMN Siglo XXI | Eugenia Dolores Ruíz Cruz, Departamento de Genética, UMAE Hospital General, CMN La Raza 
| Tomas Almeida Becerril, Laboratorio de Nutrición Molecular, UIM, Hospital de Pediatría, CMN Siglo XXI | Alan Cárdenas Conejo, Departamento de 

Genética, Hospital de Pediatría, CMN Siglo XXI, IMSS | Christian Ricardo Sánchez Mendoza, Departamento de Genética, UMAE Hospital General, CMN 

La Raza | Sthephanie Yannin Hernández de la Cruz, Laboratorio de Nutrición Molecular, UIM, Hospital de Pediatría, CMN Siglo XXI | 
joshilario.25@gmail.com 
 
Introducción: En la distrofia muscular de Duchenne (DMD), estudios recientes señalan que la pérdida de distrofina 
también impacta en el desarrollo de obesidad, talla baja, alteraciones metabólicas e inflamatorias, sin embargo, con 
escasa evidencia de una correlación genotipo-fenotipo. Resultando necesario conocer si existe asociación entre la 
distribución de las mutaciones en el gen DMD con indicadores antropométricos, metabólicos e inflamatorios que agraven 
el curso clínico y planteen estrategias médicas específicas. 
 
Objetivo(s): Describir la asociación entre las mutaciones en el gen DMD con indicadores de obesidad, metabólicos e 
inflamatorios en pacientes con DMD. 
 
Material(es) y Método(s): Entre 2007 y 2020, obtuvimos indicadores de obesidad, metabólicos e inflamatorios de 138 
pacientes con diagnóstico molecular de DMD y sin tratamiento glucocorticoide, que se agruparon según el sitio de 
mutación y el estado del ORF del gen DMD. Cada grupo se analizó según la presencia o ausencia de silla de ruedas, 
hiperinsulinemia o resistencia a la insulina (RI). 
 
Resultado(s): El peso e índice de masa corporal (IMC) fueron mayores (p<0.05) en los pacientes con mutación en el 
hot spot menor comparado con aquellos con mutación en el hot spot mayor. En este último, la concentración de 
transaminasas fue mayor (p<0.05) comparado con el hot spot menor. Al afectarse el hot spot mayor, y presentar silla de 
ruedas, hiperinsulinemia o RI, tienen mayor (p<0.05) edad, peso, IMC, masa magra, masa grasa, insulina y leptina, 
menor DMO (z-score) y transaminasas que aquellos con ausencia de estas variables. Al conservar el ORF tuvieron 
menor talla (p=0.004) y mayor IL-1 (p=0.009) comparado con quienes lo perdieron. 
 
Conclusión(es): Algunas variables analizadas están alteradas dependiendo del sitio de la mutación o del estado del 
ORF en el gen DMD. Si la mutación ocurre en el hot spot mayor, los pacientes con silla de ruedas, hiperinsulinemia o 
RI tienen mayores alteraciones en los indicadores de obesidad o metabólicos. 
  



 

 

  



 

GMM-09 Efecto de los repetidos CTG de la Distrofia Miotónica tipo 1 en un 
modelo celular inducible de origen glial 

Cuauhtli Nacxitl Azotla Vilchis, CINVESTAV | Daniel Sánchez Celis, CINVESTAV | Luis Enrique Agonizantes Juárez, Instituto Politécnico Nacional 
| Rocío Suárez Sánchez, Instituto Nacional de Rehabilitación « Luis Guillermo Ibarra Ibarra » | José Manuel Hernández Hernández, CINVESTAV | 
Jorge Peña , Instituto Nacional de Rehabilitación « Luis Guillermo Ibarra Ibarra » | Karla Vazquez Santillán, Instituto Nacional de Medicina Genómica | 
Norberto Leyva García, Instituto Nacional de Rehabilitación « Luis Guillermo Ibarra Ibarra » | Arturo Ortega Soto, CINVESTAV | Vilma Maldonado , 
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Introducción: La distrofia miotónica tipo 1 (DM1) es causada por expansión de repetidos CTG en la región 3’-UTR del 
gen DMPK, se caracteriza por miotonía y debilidad muscular, pero también es una enfermedad neurodegenerativa que 
incluye hipersomnia, cambios en personalidad y discapacidad intelectual (forma congénita). Las células gliales son las 
más abundantes del SNC. El estudio de alteraciones provocadas por la expansión de repetidos CTG en células gliales 
es fundamental para mayor entendimiento del mecanismo patogénico de DM1 en SNC.  
 
Objetivo(s): Identificar alteraciones en el transcriptoma causadas por la expansión de repetidos CTG de la DM1 en un 
modelo inducible de células gliales. 
 
Material(es) y Método(s): Se clonó un segmento del gen DMPK conteniendo 0 (control) y 648 repeticiones CTG en el 
plásmido responsivo pTRE3G del sistema de expresión inducible Tet-On. El sistema fue transfectado establemente en 
la línea celular MIO-M1 (origen glial). El modelo fue validado con marcadores moleculares de DM1, como son formación 
de agregados de RNA mutante, secuestro nuclear de proteínas MBNL1 y MBNL2 y defectos de splicing alternativo. El 
modelo celular MIO-M1-CTG(648) y la línea control MIO-M1-CTG(0) fueron evaluados en condiciones de inducción (1 
µg/ml de doxiciclina) y sin inducción, en cada condición se realizó microarreglo Clariom-D (Thermo Fisher Scientific) por 
triplicado. Los datos se analizaron con los softwares GSEA, DAVID, KPA, IPA y MetaCore. 
 
Resultado(s): Entre las vías funcionales más afectadas destacaron la vía de respuesta inflamatoria, la señalización de 
TNF alfa a través de NFκB, la señalización mediada por quimiocinas, la actividad de quimiocinas, y la vía NFκB. 
 
Conclusión(es): La mutación causante de DM1 afecta particularmente genes inflamatorios, lo cual puede impactar 
funciones neuronales y contribuir al desarrollo de patogénesis del SNC. De esta manera, es probable que varias 
manifestaciones del SNC de la DM1 puedan ser explicadas a través de la activación en glía de la vía de 
neuroinflamación. 
  



 

 

  



 

GMM-10 Estudio de asociación de epigenoma amplio en pacientes con 
enfermedad de Parkinson 

Sergio Manuel Salas Pacheco, Instituto de Investigación Científica | Jose Manuel Salas Pacheco, Instituto de Investigación Científica | Francisco 
Castellanos Juárez, Instituto de Investigación Científica | Edna Méndez Hernández, Instituto de Investigación Científica | Osmel La Llave León, 
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Introducción: La enfermedad de Parkinson (EP) es una enfermedad degenerativa del sistema nervioso central 
caracterizada por pérdida neuronal y disminución de dopamina la cual se manifiesta como una desregulación en el 
control del movimiento. Diversos mecanismos epigenéticos subyacentes a la EP han sido descritos, incluyendo la 
metilación. Estudios sobre metilación en EP desde un enfoque omico han sido desarrollados a nivel mundial, sin 
embargo, a la fecha no existen reportes de este tipo en población mexicana 
 
Objetivo(s): Determinar mediante estudio de epigenoma amplio (EWAS) los perfiles de metilación en pacientes con EP 
y un grupo control 
 
Material(es) y Método(s): Estudio de 16 casos (pacientes con EP) y 16 controles (individuos sin EP) pareados por 
edad, sexo y comorbilidades. El EWAS se realizó por microarreglos utilizando el Infinium Methylation EPIC Kit (850K). 
El análisis de los datos se realizó con R 
 
Resultado(s): De los sitios CpG diferencialmente metilados (p<1x10-5), el 32% presento un estado de hipometilación 
y el 68% de hipermetilación; entre las regiones diferencialmente metiladas se encontraron RP11-944L7.4, RP11-
84E24.3, RPL13AP3, BIN1, LMF1, NTM, THBS1, SEMA6B, PPIF, KB-1568E2.1, FAM124A, CER1, CAMKV, GDE1, 
DLGAP4, RP11-415A20.1, ESRRB, C2CD4A, INPP5A y HOXD3. De estos, BIN1, NTM, SEMA6B, CAMKV y INPP5A 
han sido previamente asociados a enfermedades neurodegenerativas, incluyendo EP. Finalmente, un análisis 
multivariado de agrupación por mapa de calor considerando los sitios CpG con mayor diferencia de metilación, mostró 
una clara separación entre casos (se agruparon 14 de los 16) y controles (se agruparon 15 de los 16) 
 
Conclusión(es): Por primera vez se describe en población mexicana los perfiles de metilación de pacientes con EP, lo 
cual nos permitió identificar un grupo de genes que potencialmente pueden estar involucrados en la fisiopatología de la 
enfermedad. Además, nuestros resultados sugieren que los perfiles de metilación tienen un futuro prometedor en la 
búsqueda de biomarcadores para el diagnóstico de la EP 
  



 

 

  



 

GMM-11 Exitoso enfoque multiómico mejora el rendimiento diagnóstico en los 
errores innatos del metabolismo: Experiencia en Latinoamérica 

Carlos Manuel Juaristi Manrique, Centogene GmbH | Yeinny Pilar Guatibonza Moreno, Centogene GmbH | Alethia Villaseñor , Centogene GmbH 
| Arndt Rolfs , Centogene GmbH | carlos.manrique@centogene.com 
 
Introducción: El diagnóstico de los errores innatos del metabolismo (EIM) es complejo y requiere estrategias de 
abordaje seriadas que son costosas, consumen tiempo importante y, a menudo, no son concluyentes. La realización de 
pruebas genéticas con pruebas bioquímicas complementarias optimiza el rendimiento diagnóstico de los EIM. A partir 
del 2019, propusimos una estrategia de diagnóstico multiómico (CentoMetabolic®) diseñando un panel que incluía 
pruebas genéticas para 166 genes seleccionados complementadas con el análisis de actividad de 25 enzimas y 4 
biomarcadores. 
 
Objetivo(s): Determinar la tasa de diagnóstico obtenida con este enfoque multiómico (CentoMetabolic®) y caracterizar 
la cohorte: los datos demográficos, clínicos, genéticos y bioquímicos fueron cuantitativamente analizados. 
 
Material(es) y Método(s): Se reportan las muestras recibidas de Latinoamérica durante marzo a diciembre del 2019, 
con indicación para CentoMetabolic® y que contaran con consentimiento para el uso de los datos en investigación. Se 
realizó secuenciación de siguiente generación (NGS) dirigida a 166 genes, analizando variantes identificadas con la 
información clínica y pruebas bioquímicas complementarias disponibles, para determinar su causalidad. 
 
Resultado(s): 39 muestras correspondieron a pacientes con sospecha de EIM. Tras la secuenciación se obtuvo un 
diagnóstico genético en 51%, un resultado probable en 28%. En 35% de los casos se implementaron análisis 
bioquímicos, incrementando la tasa de éxito diagnostica a 54%. Los análisis bioquímicos permitieron descartar el 
diagnóstico de sospecha en 2 casos y en 9 casos corroboraron el resultado molecular positivo. Adicionalmente se 
recibieron 2 muestras de pacientes asintomáticos con antecedentes familiares de EIM, en ambos se confirmó el estado 
de portador. 
 
Conclusión(es): El enfoque multiómico utilizado en CentoMetabolic®, aumentó la tasa diagnóstica en pacientes con 
sospecha de EIM, alcanzando un rendimiento diagnóstico del 54%, además de permitir descartar diagnósticos de 
sospecha tras un resultado negativo. El panel también fue eficaz para detección de portadores asintomáticos y por tanto 
podría ser de utilidad en los programas de cribado familiar. 
  



 

 

  



 

GMM-12 Los miomiRNAs circulantes se asocian con la función muscular en la 
distrofia muscular de Duchenne (DMD) 

Christian Ricardo Sánchez Mendoza, HG Dr. Gaudencio Garza CMN La Raza, IMSS | Maricela Rodríguez Cruz, UMAE Hospital de Pediatría Silvestre 
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Introducción: La DMD es causada por la ausencia de la distrofina, secundaria a mutaciones en el gen DMD lo que 
conduce a un deterioro progresivo de la función muscular. A pesar del amplio conocimiento sobre los mecanismos 
fisiopatológicos de esta entidad, los métodos de monitoreo y control de la función muscular son limitados. Actualmente, 
los miomiRNAs (miR-1, miR-133 y miR-206) podrían representar una propuesta útil para apoyar en el manejo de estas 
limitaciones. 
 
Objetivo(s): Demostrar si existe asociación entre la expresión de los miomiRNAs circulantes con la función muscular 
en pacientes con DMD. 
 
Material(es) y Método(s): 24 pacientes con DMD (3 a 17 años) fueron seleccionados. Se tomaron medidas 
antropométricas, se evaluó la función muscular mediante la escala de Vignos y se clasificaron en un grupo ambulatorio 
y no ambulatorio. En una muestra de sangre se extrajo el RNA total sérico, se sintetizó el cDNA, se cuantificaron los 
niveles de expresión de los miomiRNAs mediante qRT-PCR y se compararon con el U6 snRNA control de expresión. 
 
Resultado(s): La edad, talla y peso corporal fueron significativamente mayores en el grupo no ambulatorio (p <0.05) en 
comparación con los pacientes ambulatorios. En el grupo ambulatorio observamos un mayor nivel de expresión de miR-
206 y miR-31 (p <0.05), mientras que miR-1 sólo mostró una tendencia (p = 0.066) en comparación con los pacientes 
no ambulatorios. Encontramos una correlación entre la expresión de miR-206 (r =-0.469, p = 0.010) y miR- 31 (r = -
0.399, p = 0.027) con el puntaje de la escala de Vignos. 
 
Conclusión(es): La expresión de los miomiRNAs circulantes es más elevada en los pacientes ambulatorios con DMD, 
lo que demuestra que sí existe una asociación positiva entre los miomiRNAs y la función muscular. Los miRNAs podrían 
ser considerados como una alternativa para el monitoreo, progreso y posiblemente respuesta al tratamiento en pacientes 
con DMD.  
  



 

 

  



 

GMM-13 Utilidad de la secuenciación del exoma completo: Síndrome de Segawa 
y Enfermedad de Wilson en un paciente masculino de 1 año de edad 

Gabriela Azucena Arenas Pérez, nidad de Genética. Hospital Ángeles Lomas | Dora Gilda Mayén Molina, nidad de Genética. Hospital Ángeles Lomas 
| Saúl Garza Morales, Unidad de Neurodesarrollo, Hospital Español | Eva Ramírez Arroyo, nidad de Genética. Hospital Ángeles Lomas | 
gabyazucena4@gmail.com 
 
Introducción: Masculino de un año de edad, producto de la Gesta I de padres jóvenes no consanguíneos. Embarazo 
planeado, normoevolutivo, estudios prenatales normales. Obtenido vía abdominal a las 40.3 SDG, Apgar 9. A los seis 
meses de edad, posterior a infección de vías áreas superiores inició con movimientos tónicos en pie derecho que 
progresaron a ambas extremidades, se estableció diagnóstico de ataxia post-infecciosa. Se realizó secuenciación de 
exoma completo para descartar causas metabólicas de Síndrome Regresivo. 
 
Objetivo(s): Presentación de caso clínico con diagnóstico de Síndrome de Segawa asociado a dos variantes de 
significado clínico incierto en heterocigosis y hallazgo incidental de Enfermedad de Wilson. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó secuenciación del exoma completo. 
 
Resultado(s): Propositus: Se detectaron dos variantes de significado clínico incierto en heterocigosis: TH c.739G>A 
p.(Gly247Ser) y c.1370_1372del p.(Thr457_Tyr458delinsAsn) y una variante patogénica en homocigosis ATP7B: 
c.1934T>G p.(Met645Arg).  
Se realizó exoma completo en ambos progenitores. Padre: ATP7B c.1934T>G p.(Met645Arg) en heterocigosis y TH 
c.739G>A p.(Gly 247Ser) en heterocigosis. Madre: ATP7B c.1934T>G p.(Met645Arg) en heterocigosis y TH 
c.1370_1372del p.(Thr457_Tyr458delinsAsn) en heterocigosis.  
Se realizó prueba terapéutica con levodopa por un mes con respuesta favorable, actualmente se encuentra en 
tratamiento con carbidopa-levodopa y levodopa, tiene dos años de edad y camina sin ayuda.  
En relación al hallazgo incidental de Enfermedad de Wilson, cobre sérico: 4.0 ug/d (3.0-45.0 ug/d), cobre en orina de 24 
horas: cobre/Cr: 150 ug/g (10.0-45.0 ug/g CRT), las pruebas de función hepática y ultrasonido abdominal fueron 
normales. 
 
Conclusión(es): El presente caso revela la importancia de la correlación clínica ante los hallazgos en el estudio de 
exoma completo en el caso de Segawa y la posibilidad de un diagnóstico temprano ante el hallazgo de enfermedad de 
Wilson que amerita seguimiento. El asesoramiento genético relacionado con el futuro reproductivo se deberá integrar 
igualmente en el contexto de los hallazgos clínicos con el estudio realizado. 
  



 

 

  



 

GMM-14 Variante (106329183_106736911)x3 en el gen INF2 en un paciente con 
Charcot-Marie-Tooth con afectación de extremidades superiores 

Víctor Ulises Rodríguez Machuca, Centro Universitario de Ciencias de la Salud, Universidad de Guadalajara | Mireya Orozco Vela, Unidad de 
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Citogenética, Nuevo Hospital Civil Dr. Juan I. Menchaca | Lucina Bobadilla Morales, Unidad de Citogenética, Nuevo Hospital Civil Dr. Juan I. Menchaca | 
vu.rodriguez11@gmail.com 
 
Introducción: La Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT) engloba un grupo de trastornos hereditarios 
caracterizados por polineuropatía de tipo motor y sensitivo (1). La mayoría de estos trastornos exhibe un patrón de 
herencia autosómico dominante y se clasifican respecto a estudios de neuro conducción en 3 grandes grupos: CMT-1 
o desmielinizante, CMT-2 o axonal y CMT-DI o intermedia desmielinizante-axonal. (1–3). La enfermedad de CMT 
intermedia dominante tipo E (CMTDIE) se define por las características neurológicas de CMT, que incluyen debilidad y 
atrofia de los músculos distales y pérdida sensorial distal con, junto a las características de la glomeruloesclerosis 
segmentaria y focal (GESF), incluida la proteinuria y la progresión a enfermedad renal crónica terminal temprana (4–6). 
Es característico además de la deformidad en miembros pélvicos y el involucramiento de las manos (4). 
 
Objetivo(s): Presentar un paciente con CMTDIE e involucramiento de las extremidades superiores y la variante 
14q32.33(106329183_106736911)x3. 
 
Material(es) y Método(s): Resumen Clínico. Paciente masculino de 32 años de edad. Padres no consanguíneos, no 
existe historia familiar de malformaciones o síndromes a excepción de hermano gemelo similarmente afectado. 
Desarrollo psicomotor de evolución normal hasta los 5 años, donde inicia con marcha inestable con múltiples caídas y 
posterior deterioro neuromuscular. A la exploración física no presenta dismorfias faciales características. Presencia de 
lesiones tipo angioqueratomas en frente y tórax antero-posterior. Extremidades superiores con fuerza disminuida e 
hiporreflexia, manos en garra. Arreflexia y abolición de fuerza en miembros inferiores, pie cavo. Atrofia muscular 
generalizada.  
Material y métodos. Estudios paraclínicos muestran afectación neuromuscular. Pruebas de función renal normales. Se 
realiza cariotipo, determinación de STRs y microarreglos. 
 
Resultado(s): Cariotipo: 46,XY. Resultado microarreglos arr[GRCh37]14q32.33(106329183_106736911)x3 compatible 
con la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo E. 
 
Conclusión(es): Son pocos los casos de CMTDIE. Es infrecuente encontrar manos en garra como lo presenta el 
paciente, aunque está descrito (4). Algunas fuentes reportan que existe proteinuria y desarrollo de enfermedad renal 
crónica temprana, sin embargo nuestro paciente no presentaba mayor afectación renal (6,7).  
  



 

 

  



 

GMM-15 Variante c.8143C>T en el gen ATM en una paciente con Linfoma no 
Hodgkin. Reporte de caso 

Idalid Cuero Quezada, Universidad de Guadalajara | Lucina Bobadilla Morales, Nuevo Hospital Civil “Dr. Juan I. Menchaca” | Mireya Orozco Vela, 
Nuevo Hospital Civil “Dr. Juan I. Menchaca” | S. Alejandro Brukman Jiménez, Nuevo Hospital Civil “Dr. Juan I. Menchaca” | Román Corona Rivera, 
Nuevo Hospital Civil “Dr. Juan I. Menchaca” | Alfredo Corona Rivera, Nuevo Hospital Civil “Dr. Juan I. Menchaca” | M. Donovan Martín Albarrán, 
Nuevo Hospital Civil “Dr. Juan I. Menchaca” | Felipe Bustos , Nuevo Hospital Civil “Dr. Juan I. Menchaca” | idalidcuero95@gmail.com 
 
Introducción: Los linfomas son neoplasias linfoides, su pronóstico depende del tipo histológico, factores clínicos y 
características moleculares. El Linfoma no Hodgkin es una neoplasia maligna de células B, T o NK. El Linfoma de 
Hodgkin, neoplasia de ganglio linfático de células B que presenta células de Reed-Sternberg. 
 
Objetivo(s): Presentar un caso con diagnóstico inicial de Linfoma no Hodgkin y recaída Linfoma de Hodgkin que 
presenta la variante c.8143C>T del gen ATM.  
 
Material(es) y Método(s): Reporte clínico. Femenino de 18 años, antecedentes familiares de cáncer de SNC. Inicia con 
síntomas a los 14 años con cuadros de vías respiratorias superiores, fiebre, tos, dolor en mandíbula, se realiza 
extracción de piezas dentales, se diagnostica como histiocitoma; a los 15 años presenta adinamia, pérdida de peso, 
ganglios cervicales incrementados, se toma biopsia obteniendo el resultado de Linfoma no Hodgkin de células T CD20(–
), CD3(+), CD30(+), CD15(+), LMP-1(–), Langerginas(–), MUM-1(-). Inicia con protocolo BFM-90, por falla de función 
renal se cambió al protocolo CHOP. La evolución fue estable y permaneció en mantenimiento hasta los 17 años cuando 
presenta disnea, síntomas B y palidez generalizada, se corrobora recaída por medio de biopsia de masa mediastinal 
con resultado de Linfoma de Hodgkin de celularidad mixta CD20(+) en el 80% de las celulas Reed-Sternberg. Cariotipo 
por bandeo GTG de médula ósea resultó normal, se buscan mutaciones en genes de cáncer familiar mediante el panel 
CentoCancer®.  
 
Resultado(s): La secuenciación identificó la variante en el gen ATM c.8143C>T p.(Leu2715Phe), variante de significado 
incierto.  
 
Conclusión(es): Mutaciones en ATM se han relacionado con riesgo de cáncer, las variantes patogénicas se han 
reportado en células tumorales y germinales de diversos tipos de leucemia y linfomas. La búsqueda de variantes es 
importante para la estratificación del riesgo de los pacientes. Este trabajo permite sumar la variante del gen ATM 
c.8143C>T como clasificación patogénica.  
  



 

 

  



 

GRP-01 Proteoma prenatal de trisomías 13, 18 y síndrome de Turner usando 
nano UPLC Q-TOF MS/MS 

Graciela Arelí López Uriarte, Facultad de Medicina UANL | Víctor Manuel Torres de la Cruz, Facultad de Medicina UANL | Carlos Horacio Burciaga 
Flores, Facultad de Medicina UANL | María Magdalena Medina Aguado, Hospital de Especialidades León | Gloria Beatriz García Castañeda, 
Facultad de Medicina UANL | Liliana Nayeli Romero Gutiérrez, Facultad de Medicina UANL | Laura Elia Martínez de Villarreal, Facultad de Medicina 

UANL | gracielini@hotmail.com 
 
Introducción: Las aneuploidías representan ~75% de las pérdidas de la primera mitad del embarazo. Su cálculo de 
riesgo se basa en: edad materna, marcadores bioquímicos, ecográficos y en el análisis del ADN libre fetal. Las nuevas 
tecnologías en proteómica detectan proteínas de origen placentario y fetal. La determinación del proteoma sérico 
materno es una herramienta prometedora para identificar potenciales biomarcadores en el diagnóstico prenatal. 
 
Objetivo(s): Caracterizar el proteoma del suero materno en el segundo trimestre del embarazo con trisomías (T) 13, 
T18 y Turner, y compararlo con el de embarazos sanos y mujeres no gestantes, para encontrar nuevos biomarcadores, 
utilizando nanocromatografía líquida de ultra rendimiento. 
 
Material(es) y Método(s): Se obtuvieron muestras de sangre de 31 mujeres: a) 12 no embarazadas, b) 10 embarazadas 
con feto sano por ultrasonido y c) 9 de fetos con alguna aneuploidía. Se depletaron de albúmina e IgG, luego fueron 
sometidas a desalado y digestión con tripsina; el procesamiento fue realizado por nanoUPLC MS/MS (Micromass Q-
TOF Waters®), el análisis de expresión de datos con Mass Lynx 4.1 y ProteinLynx Global Server 3.0, el reconocimiento 
de péptidos con algoritmo MASCOT y la base de datos UNIPROT-Swissprot. 
 
Resultado(s): Las 9 aneuploidías fueron: 4 casos con Turner, 2 casos con T13 y 3 con T18. Las proteínas del grupo 
Turner tienen un papel en la unión célula-célula y formación de la piel (p.ej.cadherina 4); las proteínas de control 
metabólico y tumorigénesis predominan en T13 y T18 (p.ej.brevican). Las proteínas destacadas en los grupos de 
embarazadas, fueron aquellas involucradas en la adhesión celular durante la hemostasia y regulación de la presión 
arterial (p.ej.vitronectina), encontrándose menos representadas en el suero de las no gestantes. 
 
Conclusión(es): Se identificaron diferentes perfiles proteómicos en los grupos estudiados; estos hallazgos podrían 
explicar la alta tasa de pérdidas de embarazos por aneuploidías de forma espontánea y permitirnos comprender la 
fisiopatología prenatal de estas condiciones.  
  



 

 

  



 

GYA-01 Hipertricosis Universalis Síndrome de Ambras en el Arte, reporte 
de una familia 

Mario Rene Romero Gonzalez, jubilado | quasipoeta@gmail.com 
 
Introducción: La Hipertricosis universal congénita tipo Ambras HTC1 cursa con hipertricosis en la cabeza, cara, 
pabellones auriculares, cuello, tronco y extremidades, respetando las palmas de las manos, las plantas de los pies y las 
mucosas; se puede acompañar de dismorfias faciales y orales. Como padecimiento raro le corresponde el número 1023 
del catálogo de las enfermedades raras, de una prevalencia muy baja <1 / 1 000 000. El primer caso conocido fue en el 
siglo XVI, en la isla Tenerife. En 1993 Baumeister hará el primer reporte de un caso de HTC1. En OMIM reportada como 
#145701, HTC1, 8q224.  
 
Objetivo(s): Presentar el fenotipo del material histórico de una familia, con rasgos clínicos de una HTC1. 
 
Material(es) y Método(s): Material fotográfico (retratos) del siglo XVI del Museo del Castillo de Ambras, Innsbruck, 
Austria y Árbol Genealógico. Método. Descriptivo: revisión por observación del fenotipo de los afectados. 
 
Resultado(s): Caso índice: propósito masculino, su esposa francesa, seis descendientes, de los cuales, solo tres 
presentarán manifestaciones clínicas semejantes a las del padre. Hallazgos clínicos: en el padre I-1: hipertricosis que 
abarca toda la región de la cara, manos y tercio distal de los antebrazos, respetando labios y párpados; en tres de sus 
hijos: II-1, II-2; II4, la hipertricosis solo está presente en la cara. 
 
Conclusión(es): El presente caso familiar de una HTC1 es una muestra de la expresión de un patrón autosómico 
dominante, siendo relevante la evidencia pictórica que permitió su reconocimiento. La búsqueda de entidades 
semejantes o afines en esta patología sigue abierta, pues la presencia de hipertricosis es de una expresión variable y 
sujeta a un correcto diagnóstico. Nos seguirá cautivando la búsqueda de casos como el presente. Debemos seguir 
cultivando en las nuevas generaciones del personal de la salud, el gusto por descubrir la estrecha relación de la medicina 
con el arte.  
  



 

 

  



 

OCG-01 Análisis de expresión de la proteína MLH1 en tejido prostático de 
pacientes del Hospital Civil de Culiacán 

Anna Guadalupe López Ceballos, Universidad Autónoma de Sinaloa | Diana Laura Cardoso Angulo, Universidad Autónoma de Sinaloa | Saúl 
Armando Beltrán Ontiveros, Universidad Autónoma de Sinaloa | José Geovanni Romero Quintana, Universidad Autónoma de Sinaloa | Efrén Rafael 
Ríos Burgueño, Hospital Civil de Culiacán | Verónica Judith Picos Cárdenas, Universidad Autónoma de Sinaloa | José Alfredo Contreras Gutiérrez, 
Hospital Civil de Culiacán | Fred Luque Ortega, Universidad Autónoma de Sinaloa | José Miguel Moreno Ortiz, Universidad de Guadalajara | Emir 
Adolfo Leal León, Universidad Autónoma de Sinaloa | Eliakym Arámbula Meraz, Universidad Autónoma de Sinaloa | anna.lopez.lbg@uas.edu.mx 
 
Introducción: El Cáncer de Próstata (CaP) es la neoplasia con mayor incidencia en hombres mayores de 55 años a 
nivel mundial. Existen mecanismos moleculares importantes que ayudan a disminuir los procesos oncogénicos, uno de 
ellos es el sistema de reparación de errores de apareamiento de ADN (MMR). Dentro de las proteínas de mayor 
importancia en este sistema se encuentra MLH1, asociándose su baja expresión con CaP. 
 
Objetivo(s): Determinar el nivel de expresión de la proteína MLH1 en pacientes con y sin CaP y relacionarlo con sus 
variables clínico-patológicas. 
 
Material(es) y Método(s): Se recolectaron muestras de tejido embebido en parafina de pacientes que acudieron al 
Hospital Civil de Culiacán por diagnóstico patológico de CaP o hiperplasia benigna. Se realizó un ensayo de 
inmunofluorescencia para identificar MLH1 por microscopía de fluorescencia. Para el análisis estadístico se empleó 
Statiscal Package for the Social Sciences (SPSS) versión 21. Un valor de p<0.05 se consideró estadísticamente 
significativo. 
 
Resultado(s): Las muestras recolectadas se clasificaron en dos grupos de estudio: grupo 1 con 6 muestras de CaP y 
6 en el grupo 2, sin CaP. La media del antígeno prostático específico (PSA) del grupo 1 fue de 28.96 ng/ml; mientras 
que en el grupo 2 de 3.05 ng/ml, encontrándose una diferencia estadísticamente significativa entre los grupos (p=0.012). 
Adicionalmente, se encontró una baja expresión de la proteína MLH1 en el 33.3% (2/6) del grupo 1, en el que el 50% 
(1/2) pertenecía al GG5 y un PSA de 38.4 ng/ml. 
 
Conclusión(es): Existe una disminución en la expresión de MLH1 en el 33.3% de las muestras analizadas. Sin 
embargo, no se encontró una diferencia estadísticamente significativa de la expresión de MLH1 entre los grupos. Se 
asoció una disminución en la expresión de MLH1 en pacientes con agresividad media y alta. Así mismo, se encontró 
asociación de PSA elevado y diagnóstico positivo a cáncer.  
  



 

 

  



 

OCG-02 Análisis digital de imagen de AgNORs en hiperplasia y 
adenocarcinoma de endometrio 

Catalina García Vielma, Centro de Investigación Biomédica del Noreste, Instituto Mexicano del Seguro Social | Martha Imelda Dávila Rodríguez, 
Facultad de Salud Pública y Nutrición, Universidad Autónoma de Nuevo León | Ricardo Martín Cerda Flores, Facultad de Enfermería, universidad Autónoma 

de Nuevo León | Francisco González Salazar, Centro de Investigación Biomédica del Noreste, Instituto Mexicano del Seguro Social | Elva Irene Cortés 
Gutiérrez, Facultad de Ciencias Biológicas, Universidad Autónoma de Nuevo León | katygarcia2@hotmail.com 
 
Introducción: Los AgNORs son bucles de ADN ubicados en brazos cortos de cromosomas acrocéntricos. Con tinción 
de plata se observan como manchas negras parduscas logrando analizar su número, tamaño y forma. El análisis digital 
de imagen (DIA) es una opción simple y económica para analizar cuantitativamente estos parámetros en los AgNORs. 
 
Objetivo(s): Analizar y comparar número, área y contorno del núcleo de AgNORs, por DIA, en muestras de tejido 
endometrial. 
 
Material(es) y Método(s): Se analizaron 42 muestras de tejido endometrial: normal (proliferativo y secretor), hiperplasia 
y adenocarcinoma en cortes de parafina teñidas con nitrato de plata. Se determinó el número de AgNORs por célula en 
el microscopio convencional. El área de AgNORs y contornos de núcleos fueron realizados en fotografías analizadas 
por DIA, empleando Image J, que proporciona valores en pixeles. Se utilizó ANOVA de una vía para comparar resultados 
entre los cuatro grupos de tejido endometrial, con p <0,05. 
 
Resultado(s): Encontramos 3 formas: esférica, común en proliferativo y secretor (53,9%), agrupada, en hiperplasias y 
adenocarcinomas (45,2%), alargada solo en hiperplasia y adenocarcinoma (0,9%). El número de AgNORs por célula 
fue: proliferativo (6,43 ± 5,1), secretor (5,3 ± 3,2), hiperplasia (12,1 ± 6,6) y adenocarcinoma (15,0 ± 5,2). El área de 
AgNORs fue: proliferativo (15,9 ± 9,6), secretor: (16,9 ± 1,8), hiperplasia: (29,2 ± 13,5) y adenocarcinoma (28,8 ± 8,7). 
Los contornos de los núcleos fueron: proliferativo (61,9 ± 2,5), secretor (58,7 ± 7,4), hiperplasia (78,2 ± 5,9) y 
adenocarcinoma (80,2 ± 3,9). Encontrando diferencias significativas en los 3 parámetros, entre los grupos 
proliferativo/secretor e hiperplasia/adenocarcinoma. 
 
Conclusión(es): Encontramos aumento en número, área de AgNORs y contorno de núcleo, conforme avanza la lesión 
neoplásica. La combinación de estas medidas podría mejorar el diagnóstico diferencial entre hiperplasia y 
adenocarcinoma con respecto a las fases normales del tejido endometrial. 
  



 

 

  



 

OCG-03 Asociación de los polimorfismos rs670 y rs5069 en el gen APOA1 con 
cáncer de mama en población mexicana de Occidente 

Laura Vargas Obieta, Universidad de Guadalajara | Kiabeth Robles Espinoza, Universidad de Guadalajara | Susan Andrea Gutiérrez Rubio, 
Universidad de Guadalajara | Alejandrina Muñoz Palomeque, Universidad de Guadalajara | Lidia Ariadna Rubio Chávez, Universidad de Guadalajara 
| Roberto Carlos Rosales Gómez, Universidad de Guadalajara | lau_obieta@hotmail.com 
 
Introducción: APOA1 es el gen que codifica para la apolipoproteína A1, está implicada en el transporte de lípidos y 
otras funciones. Los polimorfismos rs670 G/A y rs5069 C/T se han relacionado en estudios con otras poblaciones con 
cáncer de mama, sin embargo no se cuenta con investigaciones en población mexicana. 
 
Objetivo(s): Analizar la asociación de los polimorfismos rs670 y rs5069 en el gen APOA1 en mujeres mexicanas con 
cáncer de mama. 
 
Material(es) y Método(s): Se obtuvieron muestras de sangre de 140 mujeres con cáncer de mama (casos) y 40 de 
población general (controles). Se realizó extracción de ADN, posteriormente una PCR-RFLP con la enzima Mspl. Los 
fragmentos obtenidos se visualizaron por medio de electroforesis. Se realizó conteo génico y análisis de Finetti. Se 
determinaron las frecuencias de los genotipos. 
 
Resultado(s): En el polimorfismo rs670 las frecuencias de los genotipos para casos y controles fueron GG 22.86%, GA 
43.57%, AA 33.57%; y 22.5%, GA 72.5%, AA 5% respectivamente. Las frecuencias totales de los alelos en casos fueron 
44.64% G y 55.36% A; y en controles 41.25% A y 58.75% para el alelo G. Para el polimorfismo rs5069 las frecuencias 
de los casos y controles fueron CC 46.43%, CT 53.57%, TT 0%; y CC 22.5%, CT 72.5%, TT 5% respectivamente. Para 
casos las frecuencias totales fueron 73.21% C y 26.79% T; para el grupo control fueron de 58.75% y 41.25 %.  
 
Conclusión(es): Se encontró una asociación significativa de presentar cáncer de mama en rs670 para las portadoras 
del alelo A con OR de 1. 766 (CI.1.067-2.922, p=0.026). A su vez, también se encontró un riesgo de 6.609 (CI. 1.339-
32.627, p=0.01) veces mayor de presentar cáncer de mama para homocigotos AA. En rs5069 se encontró como factor 
protector al alelo T para no presentar cáncer de mama con OR de 0.521 (CI.0.310-0.875 p=0.01) y homocigotos TT con 
OR=0.029 (CI. 0.001-0.651, p=0.0005).  
  



 

 

  



 

OCG-04 Caracterización de variantes en el exón 4 del gen TP53 en pacientes 
con cáncer colorrectal 

Fernando Daniel García Ayala, Universidad de Guadalajara | Melva Gutiérrez Angulo, Universidad de Guadalajara | Jorge Peregrina Sandoval, 
Universidad de Guadalajara | María Teresa Magaña Torres, Universidad de Guadalajara | . José Miguel Moreno Ortiz, Universidad de Guadalajara 
| María de la Luz Ayala Madrigal, Universidad de Guadalajara | Víctor Manuel Maciel Gutiérrez, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca 
| Jesús Alonso Valenzuela Pérez, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | daniel5790@hotmail.com 
 
Introducción: El cáncer colorrectal (CCR) es el tercer cáncer más común y la cuarta causa de muerte por tumor maligno. 
La principal vía molecular involucrada es la de inestabilidad cromosómica. Dentro de esta vía, el gen TP53 se encuentra 
inactivo por deleción de 17p y/o por la presencia de variantes patogénicas. Este gen codifica para la proteína p53, un 
factor de transcripción que regula la expresión de genes relacionados con ciclo celular, reparación del DNA y apoptosis. 
El 90% de las variantes se localizan en los exones 4-8, región que codifica para el dominio de unión al DNA. 
 
Objetivo(s): Caracterizar las variantes del exón 4 del gen TP53 en pacientes mexicanos con cáncer colorrectal.  
 
Material(es) y Método(s): Previo consentimiento informado, se extrajo el DNA del tejido tumoral de 78 pacientes con 
CCR. Posteriormente, se amplificó por PCR el exón 4 y se identificaron las variantes por secuenciación Sanger. La 
frecuencia genotípica y alélica se estableció por conteo y el efecto se determinó in silico con PolyPhen-2 y Human 
Splicing Finder.  

 
Resultado(s): En este estudio se identificaron seis variantes en el exón 4 del gen TP53, dos missense (c.160T>C y 
c.215C>G) y cuatro sinónimas (c.207T>C, c.210T>C, c.213C>T y c.246G>A). Las frecuencias alélicas y genotípicas 
solo se determinaron para c.215C>G y se observó una frecuencia del genotipo CC de 0.19 y del alelo C de 0.35. El 
análisis in silico con PolyPhen-2 para las variantes missense mostró que éstas tienen un efecto benigno, mientras que 
el análisis con Human Splicing Finder mostró alteraciones solo para c.246G>A. 
 
Conclusión(es): El análisis del exón 4 del gen TP53 mostró seis variantes, la c.215C>G fue la más común con una 
frecuencia del alelo menor de 0.35. Además, el análisis in silico reveló que la variante c.246G>A altera el proceso de 
corte y empalme, lo que podría favorecer el desarrollo del tumor. 
  



 

 

  



 

OCG-05 Caracterización de variantes génicas en tejido tumoral de pacientes 
mexicanos con cáncer colorrectal 

Beatriz Armida Flores López, Doctorado en genética Humana, CUCS, Universidad de Guadalajara | María de la Luz Ayala Madrigal, Doctorado en 

genética Humana, CUCS, Universidad de Guadalajara | José Miguel Moreno Ortiz, Doctorado en genética Humana, CUCS, Universidad de Guadalajara 
| Miguel Ángel Trujillo Rojas, Doctorado en genética Humana, CUCS, Universidad de Guadalajara | Helen Aydee Ramírez Plascencia, Doctorado en 

genética Humana, CUCS, Universidad de Guadalajara | Melva Gutiérrez Angulo, Departamento de Ciencias de la Salud, Centro Universitario de los Altos, 

Universidad de Guadalajara | fl.beaa@gmail.com 
 
Introducción: El cáncer colorrectal (CCR) es la segunda causa de muerte por cáncer en el mundo, y el tercer tipo de 
cáncer más común en México. Es una enfermedad heterogénea con múltiples cambios moleculares, algunos con 
implicación en diagnóstico, pronóstico y tratamiento de los pacientes. El análisis de variantes en tejido tumoral permite 
conocer e identificar cambios moleculares exclusivos de los pacientes con CCR.  
 
Objetivo(s): Caracterizar las variantes génicas identificadas por secuenciación masiva en tejido tumoral de pacientes 
mexicanos con cáncer colorrectal. 
 
Material(es) y Método(s): Se analizaron 4,813 genes en cuatro muestras de DNA de tejido tumoral de pacientes con 
CCR (N=4), colectadas previo consentimiento informado. Se utilizó el panel exómico TruSight One (Illumina). La 
reacción de secuenciación se realizó en el equipo MiSeq. Las secuencias obtenidas se alinearon con el genoma de 
referencia NCBI 37/hg19 y el análisis de variantes se llevó acabo en la plataforma de BaseSpace. 
 
Resultado(s): Se identificaron 194 variantes clasificadas como patogénicas o probablemente patogénicas, 60% de tipo 
Indels y 40% SNVs. Las 194 variantes estuvieron distribuidas en 161 genes diferentes, 46 de éstas no tenían reportes 
previos y estuvieron distribuidas en 44 genes. Las principales vías y procesos celulares afectados fueron WNT, MAPK, 
PI3K, TGF- b, reparación del DNA, ciclo celular y regulación de la expresión génica. 
 
Conclusión(es): El análisis de exoma permitió conocer las distintas vías y genes alterados en tejido tumoral de 
pacientes mexicanos con CCR, en uno de ellos se pudo determinar alteraciones en APC y KRAS, afectados en la vía 
de inestabilidad cromosómica, y en MSH6, MSH3 y MLH3, involucrados en la vía de inestabilidad de microsatélites. 
Estos hallazgos evidencian la complejidad de los cambios moleculares que se presentan en CCR, y otorgan precedentes 
para entender la enfermedad e identificar posibles blancos para un diagnóstico y manejo preciso de los pacientes.  
  



 

 

  



 

OCG-
06 

Efecto de las variantes LEP rs7799039, LEPR rs1137101, VEGF-A 
rs699947, IGF-1 rs13387042, sobre los niveles de leptina, VEGF-A e IGF-
I en pacientes con cáncer de mama 

Gerardo Avila Butrón, Facultad de Ciencias Químicas, UJED | Alberto González Zamora, Facultad de Ciencias Biológicas, UJED | Claudia Muñoz 
Yañez, Facultad de Ciencias de la Salud, UJED | Janeth Oliva Guangorena Gómez, Facultad de Ciencias de la Salud, UJED | Alma Magdalena 
Astorga Ramos, UMAA N. 53. Instituto Mexicano del Seguro Social | Rebeca Pérez Morales, Facultad de Ciencias Químicas, UJED | 
lngerardobutron@gmail.com 
 
Introducción: El cáncer de mama es la neoplasia maligna con mayor incidencia en mujeres a nivel mundial; en México 
ocupa el primer lugar en mortalidad. Es una patología multifactorial en la que factores ambientales y genéticos 
contribuyen al riesgo, entre ellos se encuentran las variantes genéticas, exposición a estrógenos endógenos y exógenos, 
consumo de alcohol y tabaco. Recientemente la obesidad ha sido considerada un factor relevante en el desarrollo y 
pronostico del cáncer debido a la secreción de factores de crecimiento y angiogénicos 
 
Objetivo(s): Evaluar el efecto de las variantes LEP rs7799039, LEPR rs1137101, VEGF-A rs699947, IGF-1 rs13387042, 
sobre los niveles de leptina, IGF-1, y VEGF-A en pacientes con cáncer de mama. 
 
Material(es) y Método(s): Se incluyeron 127 mujeres con cáncer de mama, se cuantificaron los niveles de leptina, IGF-
I, y VEGF-A circulantes en suero, por ELISA; mientras que las variantes genéticas por PCR en tiempo real. 
 
Resultado(s): El 48.84 % de las pacientes tuvieron algún grado de obesidad y se encontraron altos niveles de leptina 
en estas pacientes (9.9 ± 3.5 ng/ml) versus la población sin obesidad (6.4 ± 3.4 ng/ml) (p= 0.001). Con respecto a las 
variantes genéticas se encontraron en equilibrio de Hardy-Weinberg, a excepción de IGF-1 rs13387042. Los genotipos 
que se asociaron a un cambio en el nivel de proteína fueron VEGF-A rs699947 AA = 53.41 (27.04 - 189.54 pg/ml), AC 
= 36.13 (14.58- 79.70 pg/ml), CC = 53.41(20.39 - 152.61 pg/ml) (p = 0.04). 
 
Conclusión(es): Existen altos niveles de leptina en pacientes obesas y el genotipo AC de VEGF rs699947 disminuye 
los niveles de la proteína; estos factores podrían afectar el pronóstico y la sobrevida de las pacientes.  
  



 

 

  



 

OCG-07 Estudio preliminar de aberraciones cromosómicas en pacientes con 
cáncer colorrectal esporádico mediante su detección por MLPA 

Jehú Rivera Vargas, Universidad de Guadalajara | Jennifer Santana Hernández, Universidad de Guadalajara | Lucina Bobadilla Morales, Hospital 

Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Víctor Maciel Gutiérrez, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Luis Iván Pozos Ochoa, 
Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Alfredo Corona Rivera, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | J. Román Corona 
Rivera, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | huje.rivevarg@gmail.com 
 
Introducción: El cáncer colorrectal (CCR) es una enfermedad compleja y heterogénea, a nivel mundial ocupa el tercer 
lugar en frecuencia y el cuarto lugar como causa de mortalidad. Dentro de los mecanismos moleculares para la 
carcinogénesis en CCR se encuentra la inestabilidad cromosómica (IC), la cual causa aberraciones cromosómicas. La 
determinación de la IC es de importancia para establecer la progresión tumoral, proponemos que su estudio se puede 
realizar con técnicas como la amplificación de sondas dependiente de ligación múltiple (MLPA). 
 
Objetivo(s): Presentar los datos preliminares de detección aberraciones cromosómicas presentes en diez muestras de 
pacientes con CCR esporádico mediante el uso de kits de sondas MLPA- subteloméricas: probemix P036 y P070. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio transversal descriptivo, ambispectivo y analítico de una cohorte de 101 pacientes 
con CCR esporádico. Preliminarmente se evaluaron diez pacientes con ambas sondas subteloméricas (P036 y P070). 
El análisis de los datos se hizo a través del software Coffalyser, mediante la evaluación de los picos relativos de altura 
de las sondas. 
 
Resultado(s): Se encontró IC estructural en seis muestras, IC numérica en cinco muestras, combinación de IC 
estructural/ IC numérica en tres muestras y en dos muestras no se encontró alteración. Dentro de las alteraciones 
estructurales se encontró la deleción 3p, 15q, 17q, 18q, 19q, 21q, Xp y Xq; ganancia en 7q, 12p, 13q y 20p. De las 
alteraciones numéricas, se infirió la perdida de los cromosomas 20,21 y 22 y ganancia del cromosoma 20. 
 
Conclusión(es): Con base en los resultados parciales sugerimos que la técnica MLPA podría ser una alternativa que 
permite detectar las aberraciones cromosómicas tanto numéricas como estructurales en pacientes con CCR esporádico. 
Las alteraciones estructurales detectadas hasta el momento por ambas sondas no muestran una moda. La ganancia y 
perdida numérica del cromosoma 20 fue la más frecuente, lo cual correlaciona con lo previamente reportado.  
  



 

 

  



 

OCG-08 Hepatoblastoma como primera manifestación en familias portadoras 
de variantes patogénicas en el gen APC 

Miguel Rodríguez Morales, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Leonardo Flores Lagunes, Laboratorio de Diagnóstico 

Genómico, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Carmen Alaez Verson, Laboratorio de Diagnóstico Genómico, Instituto Nacional de Medicina 

Genómica | Karol Carrillo Sánchez, Laboratorio de Diagnóstico Genómico, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Marco Jiménez Olivares, 
Laboratorio de Diagnóstico Genómico, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Carolina Molina Garay, Laboratorio de Diagnóstico Genómico, Instituto 

Nacional de Medicina Genómica | Victoria del Castillo Ruiz, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Camilo Villarroel 
Cortes, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | leugimroselarom@gmail.com 
 
Introducción: Dos tercios de los tumores hepáticos pediátricos son malignos y la mayoría de estos corresponden a 
hepatoblastoma. El hepatoblastoma típicamente se presenta en menores de tres años de edad, las causas genéticas 
incluyen varios síndromes de sobrecrecimiento y variantes patogénicas (VP) en los genes APC y TP53 causantes de 
las entidades poliposis adenomatosa familiar (PAF) y Li–Fraumeni, respectivamente. Los primeros síndromes pueden 
ser distinguibles fenotípicamente, y tanto en PAF como en Li-Fraumeni los antecedentes heredofamiliares son la clave 
para el diagnóstico. En ciertas familias los probandos suelen ser pacientes pediátricos con padres asintomáticos, por lo 
que, si se integra algún síndrome de predisposición al cáncer la evaluación, el seguimiento y el correcto asesoramiento 
de la familia se vuelve fundamental. 
 
Objetivo(s): Identificar las causas genéticas de hepatoblastoma en dos pacientes pediátricos no relacionados, sin 
dismorfias y con padres asintomáticos. 
 
Material(es) y Método(s): Previo consentimiento informado se realizó secuenciación de nueva generación con panel 
TruSigth Cancer. 
 
Resultado(s): Familia 1; se identificó variante heterocigota sin sentido en el gen APC en probando de 2 años y padre 
de 23 años, con antecedentes de dos tíos paternos con cáncer digestivo. Familia 2; se identificó otra variante 
heterocigota sin sentido en APC en probando de 5 años y padre de 35 años, tío paterno con cáncer de colon. 
 
Conclusión(es): Se integró en ambas familias PAF como entidad causal del hepatoblastoma, situación descrita en 10% 
de los casos. Hasta el momento del estudio los padres se encontraban asintomáticos, pero la identificación de VP 
heredada permitió evaluación dirigida en ellos. Se brindó asesoramiento genético como entidad autosómico dominante 
y se recalcó el seguimiento a la familia. Debido a la heterogeneidad genética y clínica del hepatoblastoma es importante 
el rol de la evaluación clínica integral y familiar y elegir el adecuado abordaje molecular para establecer la causa. 
  



 

 

  



 

OCG-09 Informe de caso: Síndrome de predisposición a cáncer de 
mama/ovario hereditario y linfedema distiquiasis 

Silvia Vidal Millán, Instituto Nacional de Cancerología | Coral Leyva Hernández, Facultad de Estudios Superiores Iztacala, UNAM | Miguel Ángel 
Ramírez Otero, Instituto Nacional de Cancerología | Verónica Fragoso Ontiveros, Instituto Nacional de Cancerología | Rodolfo Muñiz Mendoza, 
Universidad Cuauhtémoc Guadalajara | vidals02@yahoo.com 
 
Introducción: El síndrome de cáncer de mama ovario hereditario con herencia autosómico dominante por mutaciones 
en los genes BRCA1/2 locus 17q21 y 13q13 respectivamente, incrementan el riesgo para desarrollar cáncer de mama, 
ovario, próstata, páncreas y melanomas. El síndrome de Linfedema Distiquiasis es una patología autosómico dominante 
por mutaciones en el gen FOXC2 locus 16q24 presenta linfedema primario de predominio en extremidades inferiores, 
distiquiasis, ptosis, estrabismo, alteraciones renales y cardíacas, cuello alado e insuficiencia venosa. 
 
Objetivo(s): Análisis de paciente doble heterocigota para síndrome de cáncer de mama ovario hereditario y síndrome 
de Linfedema Distiquiasis. 
 
Material(es) y Método(s): Paciente femenino de 40 años con adenocarcinoma de tipo combinado seroso papilar de 
alto grado y endometrioide en ambos ovarios y salpinges; los antecedentes por rama materna: madre con cáncer de 
mama a los 64 años y linfedema de extremidades inferiores, tía con cáncer de mama a los 70 años, tía con cáncer de 
mama a los 60 años. Hermano de 38 años con linfedema de extremidades y distiquiasis. A la exploración presenta 
ptosis palpebral, distiquiasis, implantación baja de pabellones auriculares, cuello corto, alado, linfedema de 
extremidades inferiores. Considerando diagnóstico de cáncer hereditario, se proporcionó asesoramiento genético 
preprueba y carta de consentimiento informado para estudio molecular de BRCA1/2. Por los hallazgos en la exploración 
secuenciación de FOXC2 y estudio molecular de extensión familiar. 
 
Resultado(s): Se encontró variante patogénica en el gen BRCA1 deleción de los exones 18-19 y una variante 
patogénica en el gen FOXC2 c.510dupG (p.Lys171GlufsTer292). En el hermano la variante patogénica en FOXC2 y 
BRCA1. En la hermana en BRCA1. 
 
Conclusión(es): Se identificó una paciente doble heterocigota para BRCA1 y FOXC2. Los estudios moleculares fueron 
una herramienta importante para la confirmación del diagnóstico clínico de ambas patologías, permitiendo el tratamiento, 
seguimiento y asesoramiento genético adecuado para la paciente, así como de los familiares en riesgo. 
  



 

 

  



 

OCG-10 Mutaciones en MUTYH monoalélicas en pacientes colombianos con 
carcinomas extracolonicos. Una serie de casos 

Lisa Ximena Rodriguez Rojas, Fundación Valle del Lili | lixiro@gmail.com 
 
Introducción: La oncogénesis se desarrolla como resultado de mutaciones, cambios epigenéticos, amplificaciones 
génicas y otras aberraciones genéticas en oncogenes, genes supresores de tumores, genes de reparación del DNA y 
otros. MUTYH está implicado en la reparación del DNA. Mutaciones MUTYH están presentes en algunos casos de 
síndromes de cáncer colorrectal familiar y se ha relacionado con otros tipos de cáncer. Mutaciones patogénicas en 
MUTYH, causan poliposis adenomatosa familiar colorrectal autosómica recesiva, también denominada PAM, con riesgo 
18-100 veces mayor de cáncer colorrectal. Mutaciones monoalélicas en MUTYH, se han asociado con un riesgo 
moderadamente aumentado de cáncer colorrectal, gástrico, hepático, endometrial y de mama, aunque algunos estudios 
no han encontrado evidencia estadística de un mayor riesgo de cancer de mama.  
 
Objetivo(s): Describir 11 pacientes oncológicos portadores de mutaciones monoalélicas en MUTYH 
 
Material(es) y Método(s): Se revisó una serie de 11 pacientes colombianos con mutaciones monoalélicas en MUTYH 
que desarrollaron diferentes tumores donde el cáncer de mama fue el más prevalente, a todos se les realizó panel 
multigénico para cáncer hereditario. 
 
Resultado(s): Presentamos una serie de casos de 11 pacientes colombianos, que incluye 9 casos de cáncer de mama, 
1 con cáncer de vulva y uno con tumor fibroso solitario. La mayoría de los pacientes descritos desarrollaron tumores a 
una edad temprana lo que apoya la hipótesis de una mutación de origen germinal. El 81% mostró las variantes genéticas 
más habituales asociadas a PAM. 
 
Conclusión(es): En nuestra población, la presencia de mutaciones heterocigotas de MUTYH están presentes en casos 
de cáncer extracolónico familiar y podrían considerarse causales. En pacientes con cáncer de mama a temprana edad, 
se deben evaluar varios genes utilizando paneles en los que se incluya MUTYH. Este estudio sugiere que el 
comportamiento de las mutaciones MUTYH podría ser diferente en la población no caucásica, ya que los 
latinoamericanos presentan una de las mezclas genéticas más heterogéneas. 
  



 

 

  



 

OTR-01 Identificación de personas inhumadas en fosas clandestinas 
utilizando la tecnología del ADN 

Alma Lisset Rodríguez Barrón, Est. Químico Clínico Biólogo, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | María de Lourdes Chávez 
Briones, Departamento de Patología, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | Alberto Niderhauser García, Departamento de 

Patología, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | Esthefania Guadalupe Gutiérrez Arenas, Est. Biomedicina, Facultad de 

Biología, Universidad Autónoma de Sinaloa | Gilberto Jaramillo Rangel, Departamento de Patología, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de 

Nuevo León | Marta Graciela Ortega Martínez, Departamento de Patología, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | 
lis_set1999@hotmail.com 
 
Introducción: El hallazgo de fosas clandestinas se ha convertido en un hecho recurrente y extendido en el país durante 
los últimos años. El análisis científico es importante en la labor humanitaria de establecer la identidad de las personas 
inhumadas en dichas fosas, así como para contribuir a fincar responsabilidad en los victimarios correspondientes. 
 
Objetivo(s): Presentar, de manera general e ilustrada con ejemplos, la metodología de identificación mediante análisis 
de ADN de restos óseos encontrados en fosas clandestinas. 
 
Material(es) y Método(s): De cada uno de los fragmentos de hueso que ingresa al laboratorio, se obtiene ADN mediante 
una técnica de descalcificación y extracción orgánica. Se determinan los perfiles genéticos con los estuches AmpFLSTR 
Identifiler Plus para marcadores autosómicos y PowerPlex Y23 System para marcadores del cromosoma Y. Los datos 
obtenidos se integran al Registro de Piezas, Registro de Autopsias y Registro Nacional de Perfiles Genéticos. Por otra 
parte, cuando se presenta un presunto familiar, se extrae ADN de su saliva utilizando la técnica Chelex, y a partir de 
este se determinan los perfiles correspondientes con los sistemas anteriormente mencionados, los cuales se depositan 
en la Base de Datos Estatal de Familiares. Se buscan concordancias entre los perfiles depositados en las bases de 
datos mediante el programa M-FISys, y se calcula la probabilidad de parentesco con el software PATPCR versión 2.0. 
 
Resultado(s): Presentamos un ejemplo sencillo en el que bastó la comparación entre los perfiles de una sola pieza 
exhumada con los correspondientes al padre y a una hija, y otro caso en el que se tuvieron que analizar más de 80 
fragmentos de hueso y comparar sus perfiles con los de la madre, una hermana, y dos hermanos.  
 
Conclusión(es): La identificación de personas utilizando la tecnología del ADN es muy útil en la investigación de fosas 
clandestinas descubiertas en nuestro medio. 
  



 

 

  



 

TXG-01 Eritrocitos micronucleados en neonatos lactantes de ratas 
irradiadas con rayos-X 

Ramón Guillermo Ortiz García, Centro Universitario de Ciencias de la Salud (CUCS), Universidad de Guadalajara (UdeG); Laboratorio | Alejandro 
Solórzano Meléndez, UMAE-HE, CMNO, IMSS | Rodolfo Rodrigo Alarcón, Unidad Médica de Alta Especialidad del Hospital de Especialidades (UMAE-

HE), Centro Médico Nacional | Belinda Claudia Gómez Meda, Instituto de Genética Humana “Enrique Corona Rivera”, Departamento de Biología Molecular 

y Genómica, | Ana Lourdes Zamora Pérez, Instituto de Investigación en Odontología, Departamento de Clínicas Odontológicas Integrales, CUCS, | Luis 
Héctor Bayardo López, Servicio de Radio-Oncología, UMAE-HE, CMNO, IMSS | Roberto González Virgen, UMAE-HE, CMNO, IMSS. | Guillermo 
Moisés Zúñiga González, Laboratorio de Mutagénesis, División de Medicina Molecular, CIBO, IMSS. | guillermo_garcia_andk@hotmail.com 
 
Introducción: Mujeres con cáncer de mama embarazadas requerirán radioterapia y la lactancia no está contraindicada. 
Se ha demostrado inducción de especies reactivas de larga duración en proteínas, por radiación con rayos-X y daño al 
ADN de organismos no expuestos, al ingerir alimento irradiado. Objetivo: Determinar si exponer a rayos-X a ratas 
incrementa el número de eritrocitos micronucleados (EMN) en sangre periférica de sus crías lactantes no expuestas.  
 
Objetivo(s): Determinar si exponer a rayos-X a ratas incrementa el número de eritrocitos micronucleados (EMN) en 
sangre periférica de sus crías lactantes no expuestas 
 
Material(es) y Método(s): Estudio experimental. Se formaron 3 grupos con ratas hembra Wistar gestantes, Grupo 1: 
Control negativo; Grupo 2: Grupo Experimental, expuestas a rayos-X y Grupo 3: expuestas a rayos X más vitamina C. 
Las ratas de los grupos 2 y 3 fueron irradiadas por tres días consecutivos, posterior al nacimiento de las crías, 
regresándolas a sus jaulas para continuar con la lactancia. A madres y crías se les tomo muestra de sangre a las 0, 24 
y 48 horas. Los frotis sanguíneos se tiñeron con naranja de acridina y se analizaron al microscopio. 
 
Resultado(s): En ratas adultas y en neonatos los eritrocitos policromáticos micronucleados (EPCMN) incrementaron 
significativamente a las 24 y 48 horas en ambos grupos con radiación. Mientras los EMN incrementaron en neonatos 
en el grupo con radiación a las 24 horas y en el grupo radiación más vitamina C, a las 24 y 48 horas. No se observó 
efecto protector de la vitamina C. 
 
Conclusión(es): Se pudo observar genotoxicidad de forma indirecta en crías de rata que fueron lactadas por ratas 
irradiadas con rayos-X, posiblemente por efecto de especies reactivas de larga duración que se forman en la leche de 
la madre durante la irradiación. 
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