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BIENVENIDA
2020-2021

Muy estimadas y estimados congresistas virtuales y presenciales:

Bienvenidas y bienvenidos al XLVI Congreso Nacional de Genética Humana en su modalidad híbrida 
en nombre del Consejo Directivo 2019-2021 de la Asociación Mexicana de Genética Humana.

En el Congreso anterior deseamos vernos en 2021 en la cálida ciudad de La Paz y por ello 
trabajamos arduamente en diseñar un modelo híbrido para el XLVI Congreso Nacional. Estamos 
inmersos en una pandemia que nos ha obligado a modificar nuestros hábitos de vida, la forma de 
trabajar y el cuidado personal de la salud. Siguiendo las recomendaciones internacionales y de 
nuestro comité asesor, para disminuir las posibilidades de contagio, les hemos preparado un 
programa diferente, manteniendo las medidas de distancia social y limitando las actividades 
sociales, sin perder la calidad académica tradicional de nuestro magno evento; confiamos en que 
quienes participemos presencialmente recuperemos la alegría de saludarnos y vernos físicamente 
como en los tiempos pre-pandemia; para quienes nos acompañan a través del congreso virtual, 
deseamos que el programa cubra también sus expectativas y que, sobre todo, mantengan la 
comunicación interactiva en los espacios diseñados con ese fin; finalmente esperamos que todos 
aprovechemos las herramientas tecnológicas y participemos en los 5 cursos precongreso, el 
precongreso tradicional y en todos los simposios y sesiones plenarias del 8 al 13 de noviembre en el 
transcongreso. Estamos listos también para cerrar nuestro evento con la nueva edición del 
Genopardy Sr en la que nuestros residentes demostrarán sus conocimientos aprendidos durante su 
entrenamiento. Este año, los espacios para presentación de trabajos libres y la exhibición comercial 
seguirán siendo virtuales para evitar aglomeraciones y los eventos sociales han sido restringidos 
para disminuir riesgos de contagio.

Este año renovaremos también el Consejo Directivo con base en nuevos estatutos y tenemos la 
certeza de que lograremos dicho objetivo en la Asamblea Electiva virtual en la que participaremos 
quienes tenemos esa obligación, independientemente de nuestra asistencia al congreso, cerrando 
así las actividades del Consejo Directivo 2019-2021 que, a pesar de las adversidades impuestas por 
la pandemia, cumplió a cabalidad con las responsabilidades conferidas y a quienes, de todo corazón, 
agradezco su dedicación y entusiasmo.

Les invito a disfrutar de esta experiencia híbrida con la vehemencia y pasión intactas, con la certeza 
de que la Asociación Mexicana de Genética Humana A.C. ha sorteado las vicisitudes recientes y con 
la confianza de que tenemos frente a nosotros un futuro prometedor.

¡Bienvenidas y bienvenidos!

Dr. en C. José Elías García Ortiz

P R E S I D E N T E
Asociación Mexicana de Genética Humana A.C.
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09 de Octubre
Herramientas diagnósticas en estudios de 
imagenología para el genetista clínico en 
su práctica diaria.

CURSOS DE
ESPECIALIZACIÓN

PRECONGRESO

XLVI Congreso Nacional de Genética Humana - Modalidad Híbrida

Dr. Alejandro Gaviño Vergara. Coordinación:

23 de Octubre
Enfermedad de Fabry.

Dr. David Eduardo Cervantes Barragán. Coordinación:

30 de Octubre
Herramientas de Análisis de Variantes Génicas.

Dr. Coztli Ocelotl Azotla Vilchis.Coordinación:

08 de Noviembre
Evaluación y diagnóstico de alteraciones 
craneofaciales.

Med. Esp. Laura Rosa Cornejo Roldán. Coordinación:

16 de Octubre
Enfermedades lisosomales en México: 
lo que sabemos, lo nuevo y los retos por venir.

Dra. Lisette Arnaud López. 
Dr. Edwin Steven Vargas Cañas. Coordinación:



09 de Noviembre
Aplicaciones médicas y de 

laboratorio en Genética Humana.

CURSO
TRADICIONAL
PRECONGRESO

XLVI Congreso Nacional de Genética Humana - Modalidad Híbrida

Dr. José Elías García Ortiz. Coordinación:



09 de OctubreHorario CDMX
     

Herramientas diagnósticas 
en estudios de imagenología 
para el genetista clínico en 
su práctica diaria.
Curso de Especialización Precongreso 1 de 5

07:00 a 08:00     Examen: Inicial.

08:00 a 08:15     Conferencia: Introducción.
                                 Dr. Alejandro Gaviño Vergara | CRIT-Quintana Roo. Cancún, Q. Roo.

08:15 a 09:05     Conferencia: Anatomía básica para el genetista clínico 
                              en el análisis de RM y TAC cerebral.
                            Dra. Anke P Kleinert Altamirano | Neurología CRIT Chiapas. 
                                         Grupo Integra. Centro Médico Esperanza; Tuxtla Gutiérrez, Chiapas. 

09:05 a 09:55     Conferencia: Interpretación y análisis de la resonancia 
                              magnética cerebral y TAC cerebral como ejemplo 
                              enfermedades neurogenéticas.
                            Dra. Elizabeth Ramos Raudry | ODRY Neurogenética 
                                     y Genética Clínica; Durango, Durango. 

09:55 a 10:45     Conferencia: GPI-anchor deficiencies.
                                 Dr. Juan Francisco Cabello Andrade | Dir. Centro de Diagnóstico, 
                                    CEDINTA; Macul, Chile.
                                    Dra. Barbara Oliva Ulloa | Neuroradiólogo, Hospital Carlos Van Buren, 
                                    Valparaiso. Universidad de Valparaiso. 

10:45 a 11:00     Receso: Mitad de curso.

11:00 a 11:50     Conferencia: Estudios de imagen en síndromes dismórficos.
                                 Dra. Adriana Ruiz Herrera | Medio Genetista, Médica Campestre; 
                                     León, Guanajuato.
                                    Dr. Oziel Jahel Valles Pérez | Médico Radiologo. Médica Campestre; 
                                    León, Guanajuato.

11:50 a 12:40     Conferencia: Interpretación clínico-radiológica de la 
                              serie ósea en el abordaje de displasias óseas. 
                                 Dra. María Hortensia Valdéz de la Torre | Médico Genetista Hospital 
                                    Shriners.
                                    Dr. Sergio Saldaña Pimentel | Jefatura Radiología Hospital Shriners. 
                                    Dalinde Centro Médico; Ciudad de México. 

12:40 a 13:30     Conferencia: Marcadores y hallazgos ultrasonográficos 
                              de primero y segundo trimestre y su abordaje genético 
                              perinatal.
                                 Dr. Samuel Gómez Carmona | Medico Genetista CRIT Chiapas, 
                                     Alta especialización diagnóstico prenatal.
                                     Dra. Mónica Villar Castillo | Medicina fetal, Hospital Materno 
                                     Infantil Chiapas.
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09 de OctubreHorario CDMX
     

Herramientas diagnósticas 
en estudios de imagenología 
para el genetista clínico en 
su práctica diaria.
Curso de Especialización Precongreso 1 de 5

13:30 a 14:20     Conferencia: Estudios de imagenología y su correlación 
                              clínico-radiológica en las alteraciones de la diferenciación 
                              sexual.
                                 Dr. Jorge Acosta León | Clínica. Nuevo Hospital Civil de Guadalajara 
                                     “Dr. Juan I. Menchaca”; Guadalajara, Jalisco.
                                     Dr. Eloy Norberto López Marure | Radiología. Unidad de Patología 
                                     Clínica en Guadalajara, Jalisco.

14:20 a 15:00     Interacción: Sesión de preguntas y respuestas.
                                 Dr. Alejandro Gaviño Vergara | CRIT-Quintana Roo. Cancún, Q. Roo.

15:00 a 23:00     Examen: Final

XLVI Congreso Nacional de Genética Humana - Modalidad Híbrida



          

Enfermedades lisosomales en 
México: lo que sabemos, lo nuevo 
y los retos por venir.
Curso de Especialización Precongreso 2 de 5

07:00 a 08:00     Examen: Inicial.

08:00 a 08:05     Conferencia: Panorama de enfermedades lisosomales 
                              en México; lo que sabemos, lo nuevo y los retos por venir.
                                 Dr. Pablo Francisco Radillo Díaz | Sanofi Genzyme México.

08:05 a 08:10     Conferencia: Enfermedad de Pompe. Retos clínicos de 
                              diagnóstico en México.
                            Dr. Edwin Steven Vargas Cañas | Clínica de Nervio y Músculo, 
                                         "Manuel Velasco Suárez".

08:10 a 08:25     Conferencia: ¿Qué debemos aprender sobre el 
                              diagnóstico de Enfermedad de Pompe de inicio tardío 
                              en México?. Presentación de caso clínico.
                           Dr. Ishar Solís Sánchez | Centro Neurológico del Hospital Español 
                                    de Veracruz.

08:25 a 08:35     Conferencia: Discusión entre expertos 1.
                                 Dr. Ishar Solís Sánchez | Centro Ne 

08:50 a 09:00     Conferencia: Discusión entre expertos 2.
                                 Dra. Diana Mónica Anaya Castro | Hospital San José de Hermosillo.
                                     Dr. Alberto Hidalgo Bravo | Departamento de Medicina Genómica. 
                                     Instituto Nacional de Rehabilitación, Ciudad de México.

09:00 a 09:15     Conferencia: Qué sabemos de las alteraciones genéticas 
                              en pacientes mexicanos con Enfermedad de Pompe 
                              de inicio tardío.
                                 Dra. Valentina Martínez Montoya | Sanofi Genzyme México.

09:15 a 09:25     Conferencia: Discusión entre expertos 3.
                                 Dra. Valentina Martínez Montoya | Sanofi Genzyme México.
                                     Dr. José Elías García Ortiz | División de Genética - Centro de 
                                     Investigación Biomédica de Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco.

09:25 a 09:40     Conferencia: ¿Y el pulmón en Pompe qué?. Tips para 
                              una evaluación integral en pacientes con LOPD e 
                              importancia de la valoración por Neumología.
                                 Dra. Bertha Nachelly Orozco González | Hospital Santa Ana Zapopan, Jalisco.

09:40 a 09:55     Receso: Primer descanso.

09:55 a 10:10     Conferencia: Particularidades de la miopatía y la 
                              HiperCKemia en Enfermedad de Pompe. ¿Qué hemos 
                              aprendido en los últimos años?
                                 Dr. Benjamín Torres Octavo | Instituto Nacional de Ciencias Médicas y
                                     y Nutrición "Salvador Zubirán".

                           

16 de OctubreHorario CDMX
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10:10 a 10:25     Conferencia: Perlas clínicas para el diagnóstico de 
                              Síndromes Neuromusculares como diagnósticos 
                              diferenciales de Enfermedad de Pompe.
                                 Dra. Ekaterina Kazakova | Sanofi Genzyme México.

10:25 a 10:40     Conferencia: Evolución clínica de la marcha en pacientes 
                              con Enfermedad de Pompe de inicio tardío.
                            Dra. Elizabeth León Manríquez | Instituto Nacional de Neurología 
                                         y Neurocirugía "Manuel Velasco Suárez".

10:40 a 11:15     Interacción: Sesión de preguntas y respuestas 1.
                           Dr. Edwin Steven Vargas Cañas | Clínica de Nervio y Músculo, 
                                    "Manuel Velasco Suárez".

11:15 a 11:30     Receso: Segundo descanso.
                                
11:30 a 11:50     Conferencia: Enfermedad de Gaucher: respuesta a 
                              tratamiento de reemplazo enzimático, experiencia en 
                              un Hospital de tercer nivel.
                                 Dra. Magdalena Cerón Rodriguez | Pediatría - Hospital Infantil de México 
                                     "Federico Gómez", Ciudad de México.

11:50 a 12:10     Conferencia: Calidad de vida en pacientes mexicanos 
                              con Enfermedad de Gaucher en TRE.
                                 Dra. Magdalena Cerón Rodriguez | Pediatría - Hospital Infantil de México 
                                     "Federico Gómez", Ciudad de México.

12:10 a 12:30     Conferencia: Estudio de poblaciones de riesgo para el 
                              diagnóstico de pacientes con Enfermedad de Fabry, 
                              experiencia en México.
                                 Dra. Marisol González González | Hospital Ángeles del Pedregal.

12:30 a 12:50     Conferencia: Manifestaciones nefrológicas en la 
                              Enfermedad de Fabry.
                                 Dr. Luis Filadelfo Budar Fernández | Centro Médico Nacional de 
                                     Veracruz UMAE 14 IMSS.

12:50 a 13:10     Conferencia: Claves en el diagnóstico de las formas 
                              atenuadas en MPS I.
                                 Dra. Carmen Araceli Arellano Valdéz | UMAE Hospital de Pediatría, 
                                    CMNO, Guadalajara, Jalisco.

13:10 a 13:25     Conferencia: El futuro en el manejo de ASMD.
                                    Dr. Pablo Francisco Radillo Díaz | Sanofi Genzyme México.

13:25 a 14:00     Interacción: Sesión de preguntas y respuestas 2 y cierre.
                                 Dra. Lisette Arnaud López | Nuevo Hospital Civil de Guadalajara 
                                     “Dr. Juan I. Menchaca”, Guadalajara, Jalisco.

14:00 a 23:00     Examen: Final

                           
                           

Enfermedades lisosomales en 
México: lo que sabemos, lo nuevo 
y los retos por venir.
Curso de Especialización Precongreso 2 de 5

16 de OctubreHorario CDMX
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Enfermedad de Fabry.
Curso de Especialización Precongreso 3 de 5

07:00 a 08:00     Examen: Inicial.

08:00 a 08:30     Conferencia: Introducción.
                                 Dr. David Eduardo Cervantes Barragán | Hospital Central Sur de 
                                         Alta Especialidad – PEMEX. Ciudad de México.

08:30 a 09:00     Conferencia: Biomarcadores para diagnóstico y 
                              estadificación de la enfermedad de Fabry.
                            Dr. Luis Eduardo Figuera Villanueva | División de Genética - Centro de 
                                         Investigación Biomédica de Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco.

09:00 a 09:30     Conferencia: Interpretación de variantes genéticas 
                              de significado incierto (VUS).
                           Dra. Alejandra Camacho Molina | ISSSTE.

09:30 a 10:00     Conferencia: Queratopatía Fabry, manifestaciones 
                              y cambios.
                                 Dra. Ericka Gabriela Vizzuett Mendoza | Hospital Central Sur de Alta 
                                    Especialidad – PEMEX; Ciudad de México.

10:00 a 10:30     Conferencia: Nefropatía y trasplante renal.
                                 Dr. Alfonso Huante Anaya | Hospital Médica Sur; Ciudad de México.

10:30 a 11:00     Receso: RECESO.

11:00 a 11:30     Conferencia: Manifestaciones cardiacas en pacientes 
                              con formas clásicas o subtipos cardiacos.
                                 Dr. Enrique Alexander Berríos Bárcenas | Hospital Español; 
                                     Ciudad de México.

11:30 a 12:00     Conferencia: Enfermedad de Fabry-una causa rara 
                              de parkinsonismo de inicio temprano.
                                 Dr. Javier Ibarra Hernández | Nefrología Integral de Los Mochis; 
                                     Los Mochis, Sinaloa.

12:00 a 12:30     Conferencia: Evaluación integral del paciente Fabry.
                                 Dr. Javier Ibarra Hernández | Nefrología Integral de Los Mochis; 
                                     Los Mochis, Sinaloa.

12:30 a 13:00     Conferencia: Enfermedad de Fabry manejo y seguimiento 
                               durante la pandemia por virus SARs-CoV2.
                                 Dr. Luis Francisco Pineda Galindo | UMAE Especialidades del CMN 
                                    La Raza IMSS; Ciudad de México.

13:00 a 13:30     Interacción: Sesión de preguntas y respuestas.

13:30 a 23:00     Examen: Final.

23 de OctubreHorario CDMX
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Herramientas de Análisis 
de Variantes Génicas.
Curso de Especialización Precongreso 4 de 5

08:00 a 08:15     Conferencia: Introducción.
                                 Dr. Coztli Ocelotl Azotla Vilchis. 

08:15 a 09:05     Conferencia: Estructura y función de genes y proteínas, 
                              tipos de variantes génicas y su efecto en las proteínas. 
                              Mecanismos de dominancia.
                                 MC Kasandra Aguilar Cázarez. 

09:05 a 09:55     Conferencia: Análisis de datos de Secuenciación Masiva.
                            MC Aurora Labastida Martínez | Omics Analysis.

09:55 a 10:45     Conferencia: Análisis in silico de variantes génicas
                           MC Jairo Hurtado Cortés. 

10:45 a 11:00     Receso: Mitad de curso.

11:00 a 11:50     Conferencia: Revisión de variantes para diagnóstico clínico.
                                 Dr. Coztli Ocelotl Azotla Vilchis. 

11:50 a 12:40     Conferencia: Modelamiento de proteínas y predicción 
                              de cambios en estructura por efecto de variantes génicas.
                                 Dr. en C. Otoniel Maya Lucas. 

12:40 a 13:30     Conferencia: Mutagénesis dirigida.
                                 MC Ulises Omar García Lepe. 

13:30 a 14:20     Conferencia: Estudio de variantes génicas en modelos 
                              celulares y animales.
                                 Dr. en C. Lennon Meléndez Aranda.

14:20 a 15:00     Interacción: Preguntas y comentarios.

30 de OctubreHorario CDMX
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Evaluación y diagnóstico de 
alteraciones craneofaciales.
Curso de Especialización Precongreso 5 de 5

07:00 a 08:00     Examen: Inicial.

08:00 a 08:30     Conferencia: Embriología craneofacial y sus bases 
                              moleculares.
                                 Med. Esp. Laura Rosa Cornejo Roldán. 

08:30 a 09:00     Conferencia: Craneosinostosis.
                            Dra. Laura Gabriela Flores Peña .

09:00 a 09:30     Conferencia: Fisuras faciales.
                           Med. Esp. Laura Rosa Cornejo Roldán.

09:30 a 10:00     Conferencia: Labio y paladar hendido.
                                 Dra. Yuritzi Santillán Hernández |.

10:00 a 10:30     Conferencia: Genética asociada a la patología audiológica.
                                 Dr. Guillermo Jesús Sauza Moreno.

10:30 a 11:00     Conferencia: Deformaciones por enfermedades metabólicas.
                                 Dra. Carmen Amor Avila Rejón | UMAE Hospital de Especialidades 
                                    No. 14 IMSS, Facultad de Medicina Región Veracruz - Universidad 
                                    Veracruzana. Veracruz, Ver.

11:00 a 11:15     Receso: Mitad de curso.

11:15 a 11:45     Conferencia: Síndrome de Treacher Collins.
                                 Dra. María Del Carmen Chima Galán | Centro Médico Nacional 
                                     20 de Noviembre. ISSSTE. Ciudad de México.

11:45 a 12:15     Conferencia: Manejo quirúrgico de las malformaciones 
                              craneofaciales.
                                 Dr. Fernando Quintanilla Vargas. 

12:15 a 12:45     Conferencia: Genética del oído y síndromes asociados.
                                 Dra. Beatriz Elizabeth De la Fuente Cortez | Facultad de Medicina, 
                                    UANL. Monterrey, N.L.

12:45 a 13:15     Conferencia: Genética del diente.
                                 Dra. Beatriz Elizabeth De la Fuente Cortez | Facultad de Medicina, 
                                    UANL. Monterrey, N.L.

13:15 a 13:45     Interacción: Sesión de preguntas y respuestas.

13:45 a 23:00     Examen: Final.

08 de NoviembreHorario CDMX
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Aplicaciones médicas y de
laboratorio en genética Humana.
Curso Tradicional Precongreso

07:00 a 08:00     Examen: Inicial.

08:00 a 08:30     Conferencia: Bases moleculares de la herencia.
                                 Dra. Melva Gutiérrez Angulo | Centro Universitario de los Altos, 
                                        UdeG, Tepatitlán, Jalisco.

08:30 a 09:00     Conferencia: Herencia mendeliana.
                            Dra. Yuritzi Santillán Hernández |.

09:00 a 09:30     Conferencia: Citogenómica aplicada al diagnóstico clínico.
                           QFB Luz María Garduño Zarazúa | Hospital de Pediatría, 
                                    CMN SXXI-IMSS. Ciudad de México.

09:30 a 10:00     Conferencia: NGS aplicado a la práctica clínica.
                                 Dra. Marcela Fragoso Benitez | GD Technologies, CDMX.

10:00 a 10:30     Conferencia: Tamiz metabólico en el recién nacido.
                                 Dra. Juana Inés Navarrete Martínez | Vicepresidenta AMGH.

10:30 a 11:00     Conferencia: Enfermedades raras.
                                 Dra. Lisette Arnaud López | Nuevo Hospital Civil de Guadalajara “
                                    Dr. Juan I. Menchaca”, Guadalajara, Jalisco.

11:00 a 11:30     Receso: Mitad de curso.

11:30 a 12:00     Conferencia: Genodermatosis frecuentes en la 
                              práctica clínica.
                                 Dr. Francisco Gabino Zúñiga Rodríguez | Médico Cirujano 
                                     y Partero. Médico Especialista en Genética Médica.

12:00 a 12:30     Conferencia: Datos clínicos clave para el diagnóstico 
                              de enfermedades genéticas en el recién nacido.
                                 Dr. Jaime Asael López Valdéz | Centenario Hospital Miguel Hidalgo, 
                                     Aguascalientes, Ags.

12:30 a 13:00     Conferencia: Trastornos por expansión de microsatélites.
                                 Dr. Alejandro Gaviño Vergara | CRIT-Quintana Roo. Cancún, Q. Roo.

13:00 a 13:30     Conferencia: Síndromes de predisposición a cáncer: 
                              claves en el diagnóstico y asesoramiento genético.
                                 Dra. Jazmín Arteaga Vázquez | Departamento de Genética, Instituto 
                                     Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán, Ciudad 
                                     de México.

13:30 a 14:00     Conferencia: Asesoramiento genético.
                                 Dra. Beatriz Elizabeth De la Fuente Cortez | Facultad de Medicina, 
                                     UANL. Monterrey, N.L.

14:00 a 14:30     Interacción: Sesión de preguntas y respuestas.
                                 Dr. José Elías García Ortiz | División de Genética - Centro de 
                                     Investigación Biomédica de Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco.

14:30 a 23:30     Examen: Final.

09 de NoviembreHorario CDMX
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18:00 a 12:00     Inauguración.   

          

Miércoles 10 de Noviembre
08:00 a 10:00    Simposio 1: Nuevas estrategias terapéuticas en errores innatos del metabolismo.   
08:00 a 10:00    Simposio 2: Mosaicismo en la era de la Citogenómica: más allá de la interpretación 
                           clínica.   
08:00 a 10:00    Simposio 3: Embriología molecular de corazón.   
08:00 a 10:00    Simposio 4: Abordajes ómicos en medicina traslacional.   
10:00 a 12:00    Expo comercial.
12:00 a 14:00    Conferencias magistrales.   
14:00 a 16:00    Simposio BIOMARIN: Caracterización clínica de Enfermedades Lisosomales 
                           Específicas.   
14:00 a 15:45    Simposio JANSSEN.   
14:00 a 15:50    Simposio PFIZER: Análisis Fenotípico de las Enfermedades Raras.   
16:00 a 19:00    Trabajos libres.   
20:00 a 22:00    Cultural.

Programa 
General

Actividad Social: Un exquisito coctel de bienvenida,
nos dió el momento perfecto para 
compartir experiencias y dar inicio

a este evento.

Actividad Social: Conocer nuevos lugares,
paisajes y acontecimientos,

para poder conservar 
un recuerdo de La Paz.

Martes 09 de NoviembreHorario CDMX

Horario CDMX
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Programa 
General

08:00 a 10:00    Simposio 5: Diagnóstico Prenatal y Cirugía Fetal de las malformaciones del 
                           sistema nervioso, un abordaje multidisciplinario de un problema de salud 
                           en México.   
08:00 a 10:00    Simposio 6: Síndrome de cáncer hereditario: patogénesis y diagnóstico.   
08:00 a 09:55    Simposio 7: Una Mirada a las RASopatías: Dismorfología, Cáncer y Tratamiento.   
08:00 a 10:00    Simposio 8: Acondroplasia: Nuevos horizontes en un camino conocido.   
10:00 a 12:00    Expo comercial.   
12:00 a 13:00    Conferencias magistrales.   
14:00 a 15:00    Simposio CHIESI: Alfa-manosidosis: Un vistazo a la prueba genética.   
14:00 a 15:00    Simposio TAKEDA: Infusión modular en pacientes con Enfermedades Lisosomales.    
14:00 a 16:00    Simposio BIOGEN.  
16:00 a 19:00    Trabajos libres. 
20:00 a 22:00    Asamblea CMG.

08:00 a 10:00    Simposio 9: La genética del síndrome de Down a 21 años de la secuenciación 
                           del cromosoma 21.   
08:00 a 10:00    Simposio 10: Genómica clínica de ataxias hereditarias.   
08:00 a 10:00    Simposio 11: Síndromes de Ehlers Danlos y trastornos del espectro hipermóvil.   
08:00 a 10:00    Simposio 12: Validación de métodos de hibridación in situ con fluorescencia 
                           para laboratorios clínicos.
10:00 a 12:00    Expo comercial.   
12:00 a 14:00    Conferencias magistrales.   
14:00 a 16:00    Simposio GDT, NGS, ¿Qué, cómo, cuándo, dónde y por qué?.   
14:00 a 16:00    Simposio PFIZER: Panel Multidiciplinario BRCA .  
14:00 a 16:00    Simposio QIAGEN.   
16:00 a 18:00    Mesa de debate: ¿Es hora de crear un Colegio Mexicano de Genética?.   
16:00 a 19:00    Trabajos libres.   
20:00 a 22:00    Asamblea AMGH.

          

Jueves 11 de NoviembreHorario CDMX

Viernes 12 de NoviembreHorario CDMX

XLVI Congreso Nacional de Genética Humana - Modalidad Híbrida



Programa 
General

XLVI Congreso Nacional de Genética Humana - Modalidad Híbrida

08:00 a 12:00    Genopardy Sr.   
12:00 a 14:00    Clausura.   

Sábado 13 de NoviembreHorario CDMX

Actividad Social: Nuestra tradicional actividad cobra fuerza
en este evento y nos permite pasar un
momento de diversión y conocimiento.

Actividad Social: Así fue nuestra convocatoria para fomentar las
actividades deportivas en esta nueva modalidad híbrida.

El esfuerzo y constancia se vió reflejado en nuestras
categorías de 3 y 5 Km



 

Dra. Clair A. Francomano 
I  Universidad de Indiana EUA 

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

Dra. Isabel Alvarado Cabrero 
I  Centro Médico Nacional, Siglo XXI, Ciudad de México. 

Prof. Mathieu Anheim 
I  Institut de Génétique et de Biologie Moléculaire et Cellulaire 

Dra. Amelia Eva Aránega Jiménez 
I  Universidad de Jaén. 

Dr. Manuel Arteaga Martínez 

Dra. Carmen Amor Avila Rejón 
I  UMAE Hospital de Especialidades No. 14 IMSS, Facultad de Medicina Región Veracruz - Universidad Veracruzana. Veracruz, Ver. 

Dr. Cuauhtli Nacxitl Azotla Vilchis 
I  Genos Médica. Ciudad de México. 

Dra. Adriana Ballescá Estrada 
I  ThermoFisher, España 

Lic. Víctor Hugo Caballero Gutiérrez 
I  Director General del Instituto Sudcaliforniano de Cultura 

Dra. Alejandra Camacho Molina 
I  ISSSTE 

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

José Manuel Carranza 
I  Sales Application Specialist. QIAGEN Cd Mx 

Dra. Denise Cavalcanti 
I  Professora Associada de Genética Médica Facultad de Ciencias Medicas, Universidad Estadual de Campinas (UNICAMP). Campinas, 

Sao Paulo, Brasil. 

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

MC Alicia Beatriz Cervantes Peredo 
I  Servicio de Genética, Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga; Facultad de Medicina, UNAM. Ciudad de México. 

Dra. Verónica Cornejo Espinoza 
I  Instituto de Nutrición y Tecnología de los Alimentos de la Universidad de Chile. 

Dra. Lourdes Cecilia Correa Gonzalez 
I  Hospital General de Zona No. 1, IMSS, San Luis Potosí, S.L.P. 

Dr. David José Dávila Ortiz de Montellano 
I  Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía. Ciudad de México. 

Dra. Joanna Lucía Delgado Falcón Cooper 
I  Laboratorio AKRIVIA, CDMX 

Dr. Sinhué Díaz Cuéllar 



 

 

Dra. Mev Domínguez Valentín 
I  Institute for Cancer Research,Oslo University Hospital. 

Dr. Salvador Espino y Sosa 
I  Instituto Nacional de Perinatología 

Dr. Alejandro Fainboim 

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

Dr. Luis Leonardo Flores Lagunes 
I  Instituto Nacional de Medicina Genómica. Ciudad de México. 

Dra. Marcela Fragoso Benitez 
I  GD Technologies, CDMX 

Dra. Carmen Julia Gaona Tapia 
I  Centro Médico Nacional “La Raza”, IMSS 

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

Dra. Isabel García Peláez 
I  Universidad Panamericana. 

QFB Luz María Garduño Zarazúa 
I  Hospital de Pediatría, CMN SXXI-IMSS. Ciudad de México. 

Dr. Roberto Francisco Garibaldi Covarrubias 
I  Médico adscrito; Hospital de Pediatría, Zapopan, Jalisco. 

Dr. Saúl Jesús Garza Morales 
I  Hospital Español 

Dra. Leslie B. Gordon 
I  Medical Director, The Progeria Research Foundation. 

Dra. Patricia Grether González 
I  Centro Médico ABC, Colegio de Bioética. Ciudad de México. 

Dra. Karen Gripp 
I  Genetics, Division of Genetics, Department of Pediatrics, Nemours/Alfred. duPont Hospital for Children 

Dr. Andrea Gross 
I  Pediatric Oncology Branch, NCI 

Dr. Alan Hakim 
I  Sociedad de Ehlers Danlos, Reino Unido. 

Dr. Alvaro Hermida Ameijeiras 
I  Especialista en Medicina Interna, Unidad de Enfermedades Metabólicas Congénitas. 

Dr. Alberto Hidalgo Bravo 
I  Departamento de Medicina Genómica. Instituto Nacional de Rehabilitación, Ciudad de México. 

Dr. Alfredo Hidalgo Miranda 
I  Instituto Nacional de Medicina Genómica. 



 

 

M.Sc. Ph.D. Brynn Levy 
I  Professor of Pathology & Cell Biology at CUMC. 

Dra. Marisol López López 
I  Departamento de Sistemas Biológicos, UAM Xochimilco. Ciudad de México. 

Dr. Jaime Asael López Valdéz 
I  Centenario Hospital Miguel Hidalgo, Aguascalientes, Ags. 

Dra. Fransiska Malfait 
I  Universidad de Ghent, Bélgica. 

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

Dra. Dora Gilda Mayén Molina 
I  Unidad de Genética, Hospital Ángeles Lomas 

QFB Estefanía Mejía Cauich 

MD, PhD Nicolle Miller 
I  Executive Director, Molecular Diagnostics Global Medical Affairs, Ultragenyx Pharmaceutical Inc, California, EUA 

Dr. José Humberto Nicolini Sánchez 
I  Instituto Nacional de Medicina Genómica 

Biól. Karem Nieto Martínez 
I  Facultad de Medicina, UNAM. Ciudad de México. 

Dra. Maria Fernanda Noriega Iriondo 
I  Hospital Universitario, Nuevo León. 

Dr. Miguel Ángel Noriega Juárez 
I  GD Technologies, CDMX 

Dr. Guillermo Pacheco Cuellar 
I  Médico Genetista adscrito al Servicio de Oncología Médica, Estado de México.  

Biol. David Palencia Céspedes 
I  CARPERMOR 

Dr. Leonardo Perez Mejia 

Dra. Alejandra María Pérez Sastre 
I  Sistemas Genómicos, España 

MD FACMG Daniel Pineda Alvarez 
I  Director Médico Invitae. West Palm Beach, Fl, USA 

Dr. Adrian R. Krainer 
I  Fundación St. Giles, Centro Oncológico Cold Spring Harbor Laboratory. Laurel Hollow, NY, USA. 

Dr. Miguel Ángel Ramírez García 
I  Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía. Ciudad de México. 

Dr. Jorge Ramírez Zenteno 

MD David Rodriguez Buritica 
I  Associate Professor, Division of Genetics, Department of Pediatrics McGovern Medical School. The University of Texas Health Science 

Center at Houston. Houston, TX, USA. 



 

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

Dra. Consuelo Salas Labadía 
I  Instituto Nacional de Pediatría. 

Dr. Roberto Sandoval 

Dr. Douglas Stewart 
I  Clinical Genetics Branch, NCI 

Dra. Keiko Taniguchi Ponciano 
I  Centro Médico Nacional Siglo XXI, IMSS. 

Dr. Felipe Vaca Paniagua 
I  Facultad de Estudios Superiores Iztacala, UNAM. 

Dra. Silvia Vidal Millán 
I  Investigador en Ciencias Médicas C, Clínica de Cáncer Hereditario del Instituto Nacional de Cancerología, Ciudad de México. 

Dr. Gildardo Zafra De La Rosa 

 



 

CIG-01 Análisis clínico y citogénetico-molecular en una paciente con síndrome de emanuel asociado a 
hiperpigmentacion y defecto transverso 

CIG-02 Deleción intersticial del brazo largo del cromosoma 13 en un paciente con retinoblastoma unilateral y 
dismorfias craneofaciales. Caracterización clínica y citogenómica 

CIG-03 Expansión del fenotipo de Síndrome de deleción 1q21.1, a propósito de un caso. 
CIG-04 Síndrome 48, XXYY y su asociación con pubertad rápidamente progresiva: presentación de un caso y revisión 

de la literatura 
CIG-05 Síndrome de inversión duplicación 15q. Caracterización citogenética y descripción clínica de un paciente con 

cromosoma psu idic(15)(q12) 
CIG-06 Variación del número de copias en la región 15q11-q13.3 en dos pacientes con retraso global del desarrollo. 
EPG-01 Identificación de restos humanos de un adulto mediante el análisis de ADN aislado de sus dientes deciduos.  
EPG-02 Identificación de Variantes Patogénicas Responsables de Errores Innatos del Metabolismo en Población 

Mexicana: Frecuencia de Portadores y Estimación de Prevalencia 
EPG-03 Programa de Tamizaje Auditivo 2009-2020: Frecuencia de variantes genéticas dentro del abordaje diagnóstico 

de pacientes con sospecha para hipoacusia en México. 
EPG-04 Variantes MTHFR 677C>T (rs1801133) y 1298A>C (rs1801131) en pacientes con cardiopatías congénitas no 

síndrómicas del occidente de México 
FFG-01 Impacto del tratamiento de VPA sobre los marcadores de envejecimiento longitud telomérica y CN-DNAmt en 

pacientes con epilepsia. 
GBQ-01 Análisis bioquímico y molecular de quitotriosidasa en poblacion mexicana. 
GBQ-03 Caracterización clínica y molecular de la variante homocigota (p.a216p) en cyp27a1 en una familia mexicana 

con xantomatosis cerebrotendinosa. 
GBQ-04 Diagnóstico bioquímico del sindrome de inmunodeficiencia combinada severa en un centro de referencia 

mexicano. 
GBQ-05 Encefalopatia aguda fatal en dos hermanos con deficiencia de otc causada por la variante (p.r277w). 
GBQ-06 Experiencia en el análisis de ácidos orgánicos en orina del laboratorio de genética bioquímica del Hospital 

Universitario José E. González. 
GBQ-07 Reporte de caso de una familia mexicana con alfa manosidosis y una nueva variante probablemente patogénica 

en el gen MAN2B1. 
GEC-01 Alta tasa diagnóstica en anomalías oculares complejas y alteraciones sistémicas de etiología desconocida 

mediante el uso de secuenciación de exoma completo 
GEC-02 Haplotipo de PPARG con evidencia de selección positiva en población mexicana modifican el perfil 

transcripcional de tejido adiposo 
GEC-03 Identificación de variantes genéticas asociadas a resistencia a la insulina en niños Mayas 
GEC-04 Identificación de variantes genéticas asociadas al desarrollo de diabetes en la población mestiza mexicana 
GEC-05 Mielomeningocele: Caracterización de variantes génicas de riesgo en una muestra de casos de familias 

mexicanas. 
GEC-06 Variantes en los genes linc00871 y slc28a2 con huellas de selección positiva se asocian con enfermedad arterial 

coronaria y parámetros cardiometabólicos en población mexicana 



 

GEM-01 Abordaje clinico y estudios de imagen en familias con espectro facio-auriculo-vertebral para brindar un 
asesoramiento genético más certero 

GEM-02 ADS XX testicular; hallazgo imprevisto en un paciente con síndrome de Noonan. 
GEM-03 Análisis clínico de una cohorte de 51 pacientes del Hospital Infantil de México Federico Gómez con complejo 

OEIS  
GEM-04 Análisis de factores ambientales asociados a la presencia de cardiopatías congénitas en pacientes con trisomía 

21 en el Hospital Infantil de México Federico Gómez (HIMFG) 
GEM-05 Angioqueratomas difusos congénitos: ¿Marcadores tempranos de enfermedad lisosomal? 
GEM-06 Anomalías nefrourológicas por ultrasonografía en recién nacidos con síndrome Down: estudio de casos y 

controles 
GEM-07 Anomalías oculares en cámara anterior, síndrome nefrótico de inicio infantil y glomeruloesclerosis focal y 

segmentaria asociados a variantes en LAMB2 compatibles con síndrome de Pierson: reporte de un caso. 
GEM-08 Aplicación práctica de la bioinformática clínica en el campo de la genética médica. 
GEM-09 Ataxia-Telangiectasia con presencia de variantes biálelicas en ATM y elevación de oncofetoproteína.  
GEM-10 Atrofia Muscular Espinal tipo 3b. Reporte de un caso 
GEM-11 Características Fenotípicas y Genotípicas de Pacientes Mexicanos con Defectos Congénitos de la Glicosilación 
GEM-12 Caso clinico: sindrome de fibromatosis hialina, una enfermedad ultra-rara 
GEM-13 Coloboma ocular en un paciente con síndrome schuurs-hoeijmakers 
GEM-14 Conexión anómala total de venas pulmonares con diagnóstico de microdeleción 15q11.2 que coexiste con 

microdeleción 22q11.2 en mosaico. 
GEM-15 Cutis verticis gyrata congénito en una paciente con sindrome Turner 
GEM-16 Deficiencia de fructosa-1,6-bisfosfatasa: reporte de un caso 
GEM-17 Deleción 15q26.3 en una paciente con talla baja atribuible a haploinsuficiencia del gen igf1r 
GEM-18 Descripción epidemiológica de una serie de casos de pacientes pediátricos con diagnóstico de ataxia crónica en 

el servicio de Genética Médica de la UMAE Hospital General "Dr. Gaudencio González Garza" del Centro 
Médico Nacional La Raza en el periodo de 2015 a 2020. 

GEM-19 Descripción fenotípica de tres pacientes con diferentes cariotipos de monosomía 21 
GEM-20 Detección de síndrome de Peutz-Jeghers en paciente de 4 años y análisis de segregación familiar: reporte de 

caso 
GEM-21 Diagnóstico clínico-radiológico y molecular de exostosis múltiple relacionado a una variante nueva en ext1 

asociado a crisis epilépticas por posible implicación de casr. 
GEM-22 Diagnóstico molecular en las enfermedades neuromusculares (ENM). Serie de casos 
GEM-23 Diarrea Sindromica. Síndrome Trico – Hepato – Enterico: Reporte de caso clínico. 
GEM-24 Displasia acromandibular: reporte de un caso de presentación temprana 
GEM-25 Displasia Metafisaria sin Hipotricosis en una paciente con dos variantes nuevas Heterocigotas(n.97_98dup y 

n.221T>C) en RMRP. 
GEM-26 Doble heterocigosidad de variantes patogénicas BRCA1 y BRCA2 en una paciente mexicana con cáncer de 

mama bilateral sincrónico 
GEM-27 El análisis molecular en portadores de alelos intermedios del gen HTT, devela otras fenocopias de enfermedad 

de Huntington.  



 

GEM-28 Enfermedad de Danon: Reporte caso y revisión de la literatura. 
GEM-29 Enfermedad de Pompe de Inicio Tardío que Simula Enfermedad de Motoraneurona Inferior Reporte de 1 Caso 

de Presentación Atípica 
GEM-30 Enfermedad de sustancia blanca evanescente: Reporte de 2 casos de pacientes mexicanos. 
GEM-31 Enfermedad por retención de quilomicrón: Reporte de caso con nueva variante en SAR1B  
GEM-32 Evolución y respuesta al tratamiento enzimático de tres pacientes con Enfermedad de Pompe de inicio tardío. 
GEM-33 Expansión del Fenotipo del Síndrome de NOONAN-LIKE con cabello Anágeno Suelto-1 asociado a la variante 

p.(S2G) En SHOC2. 
GEM-34 Genotipo y características clínicas de 7 niños mexicanos con Pompe infantil clásico y no clásico.  
GEM-35 Hernia diafragmática congénita en el Hospital Universitario de la Universidad Autónoma de Nuevo León. 
GEM-36 Heterogeneidad alélica e impronta genómica en el gen GNAS: reporte de un caso con osteodistrofía hereditaria 

de Albright.  
GEM-37 Identificacion de dos variantes nuevas en el Gen Phex de Novo en pacientes mexicanas con Hipofosfatemia 

ligada Al X. 
GEM-38 Identificación de nueva variante patogénica en el gen TGM1, en pacientes con ictiosis laminar en la región de 

las Altas Montañas de Veracruz: Análisis clínico y molecular. 
GEM-39 Identificación de trastornos de la N-glicosilación en pacientes adultos con afectación del SNC de etiología 

desconocida mediante el estudio de Isoelectroenfoque de Transferrina. 
GEM-40 Insulinoma como presentación clínica en una familia con Síndrome de Neoplasia Endocrina Múltiple tipo 1. 
GEM-41 Leucoencefalopatía hereditaria difusa con esferoides axonales y glía pigmentada: presentación de dos casos 
GEM-42 Monosomía parcial 18p y trisomía parcial 17q: segundo caso reportado en la literatura, heredado y con ausencia 

unilateral de arteria pulmonar derecha 
GEM-43 Mosaicismo cromosómico y su implicación en la caracterización clínica de pacientes con mosaico pigmentario 
GEM-44 Paciente del Norte de México con Síndrome de Weiss-Kruzka por deleción 9q31.2q-31.3 
GEM-45 Perfil de la consulta de genética en un hospital de tercer nivel 
GEM-46 Primera familia de origen Hispano con mutación germinal en el gen PDGFRA y fenotipo asociado. 
GEM-47 Reporte de dos pacientes con displasia ósea, afectación renal y variantes nuevas en los genes ciliares IFT142 e 

IFT140 en el Hospital Infantil de México Federico Gómez. 
GEM-48 Reporte de un paciente con fenotipo severo del Síndrome MOWAT-WILSON. 
GEM-49 Reporte de un paciente con síndrome de Johanson-Blizzard y síndrome colestásico: una asociación poco 

frecuente 
GEM-50 Reporte de una familia mexicana con diagnóstico de exostosis múltiple e hipoacusia. 
GEM-51 Síndrome auriculo condilar reporte de caso. 
GEM-52 Síndrome Bannayan-Riley-Ruvalcaba. Reporte de un caso y revisón de la literatura.  
GEM-54 Síndrome de Duplicación distal 4q: Reporte de caso 
GEM-55 Síndrome de duplicación/deleción de 21q por cromosoma en anillo: Descripción clínica y caracterización de la 

estructura del anillo mediante FISH. 
GEM-56 Síndrome de Ehlers-Danlos Vascular, reporte de caso y revisión de la literatura. 
GEM-57 Síndrome de Giuffre–Tsukahara: reporte de caso clínico 



 

GEM-58 Síndrome de Loeys – Dietz tipo 2. Reporte de un caso 
GEM-59 Síndrome de Microdeleción 20q11.2. Reporte de caso. 
GEM-60 Síndrome de osteogénesis imperfecta/Ehlers-Danlos: Reporte de caso en un paciente mexicano. 
GEM-61 Síndrome de Pearson: La utilidad de la determinación de ácidos orgánicos en el abordaje diagnóstico. 
GEM-62 Síndrome de Wildervanck: reporte de un caso 
GEM-63 Síndrome del Cromosoma 21 en anillo, mosaico: reporte de caso. 
GEM-64 Síndrome Treacher-Collins: Panorama actual en México 
GEM-65 Síndrome Waardenburg tipo I en asociación con Síndrome de Down: reporte de un caso como síndromes co-

existentes. 
GEM-66 Trisomía parcial del cromosoma 12, Reporte de 1 caso 
GEM-67 Uso de inhibidor de mTOR en un paciente con rabdomiomas cardíacos detectados prenatalmente 
GEM-68 Epilepsia refractaria en un paciente con gangliosidosis GM1 del norte de México 
GMM-01 Asociación de variantes de un solo nucleótido en los genes de interleucinas 1 Y 6, y el receptor de IL6 con 

fractura de cadera en mujeres mexicanas postmenopáusicas.  
GMM-02 Coexistencia de Esferocitosis Hereditaria y Talasemia en pacientes mexicanos 
GMM-03 Descripción Clínico-epidemiológica de la Ataxia Espinocerebelosa tipo 7 (SCA7) en la región central de 

Veracruz, México.  
GMM-04 Enfermedad de Kawasaki asociada a variante no descrita en STAT3  
GMM-05 Identificación De Características Extrahematológicas Sugestivas De Neutropenia Congénita Grave Tipo 4 
GMM-06 Identificación de nueva variante homocigota del gen NKX6-2 en un caso de leucodistrofia hipomielinizante  
GMM-07 Impacto de la clozapina sobre la reducción de la edad epigenética mediante la hipometilación de genes que 

intervienen en la vía de la longevidad. 
GMM-08 Marcadores genéticos predictivos asociados con el metabolismo óseo en la enfermedad de Legg-Calvé-Perthes 

(ELCP) en pacientes mexicanos 
GMM-09 Medicina personalizada en síndromes miasténicos congénitos, importancia del diagnóstico molecular a 

propósito de 2 casos del HIMFG. 
GMM-10 Microcefalia primaria autosómico recesiva tipo 5: presentación de un caso secundario a variante patogénica en 

estado homocigoto en el gen ASPM. 
GMM-11 Miopía patológica como manifestación principal en el hallazgo de variantes genéticas responsables de 

vitreorretinopatías hereditarias. 
GMM-12 Nueva variante patogénica de miopatía nemalínica tipo 2. 
GMM-13 Paciente con enfermedad de Pompe de inicio tardío con Fenotipo Atípico atendida en hospital general del 

Estado de Sonora. 
GMM-14 Reinterpretación clínica de una variante de sentido erróneo en ASXL1 causante del síndrome de Bohring-Opitz. 
GMM-15 Riesgo cardiovascular en pacientes con glucosuria renal familiar con una variante no descrita en el Gen 

SLC5A2. 
GMM-16 Variantes alélicas de dos genes implicados en esferocitosis hereditaria y su asociación con el Fenotipo 

Hematológico: SPTA1 rs857725 c.5077A>C y PIEZO1 rs1803382 c.6793C>T. 
GRP-01 Detección de SARS-CoV-2 en líquido amniótico de pacientes asintomáticas con diagnóstico de COVID y 

transmisión vertical. 



 

GRP-02 Experiencia a través de los años del Tamiz Prenatal No Invasivo (cfDNA) metodología de SNPs. 
GRP-03 Experiencia de un laboratorio privado en México sobre el Diagnóstico de Aneuplodías por NGS en embriones 

obtenidos por fertilización in vitro. 
GRP-04 Frecuencia del haplotipo M2 del gen ANXA5 en pacientes con pérdida gestacional recurrente del Instituto 

Nacional de Perinatología (INPer). 
GRP-05 Impacto de la infección por SARS-CoV2 en el crecimiento fetal como potencial agente trofógeno. 
GRP-06 Microcefalia y malformaciones mayores del Sistema Nervioso Central: hallazgos en hijos de pacientes 

embarazadas con infección por SARS-CoV-2. 
GYA-01 Esculturas olmecas, un modelo clínico de dismorfias y craneosinostosis. 
GYA-02 Gemelos unidos (siameses) en el arte, su representación en esculturas de la civilización de Tlatilco. 
OCG-01 Identificación y análisis de variantes en el GEN HOXB13 de pacientes mexicanas con cáncer cervica. 
OCG-02 Aplicación de un Screening Genético para identificar pacientes con Síndrome Lynch en Cáncer Colorrectal de 

inicio temprano: Primera etapa.  
OCG-03 Asociación de variantes de los genes CASP8 (rs3834129) y CTGF (rs6918698) en pacientes mexicanos con 

cáncer colorrectal. 
OCG-04 Conocimiento de riesgo genético entre portadores de variantes patogénicas asociadas a cáncer de mama en 

México. 
OCG-05 Arreglos cromosómicos atípicos en dos pacientes pediátricos con leucemia aguda y t(9;22)(q34;q11). 
OCG-06 Espectro fenotípico de ATM en una familia mexicana: dominancia, recesividad y abordaje multidisciplinario. 
OCG-07 Evolución clonal en pacientes con Leucemia Aguda Linfoblástica positivos para la fusión génica 

ETV6/RUNX1. 
OCG-08 Fenotipos predominantes en síndrome de Lynch y espectro de variantes patogénicas en un hospital de tercer 

nivel de la Ciudad de México. 
OCG-09 Identificación de Inestabilidad de Microsatélites en pacientes con cáncer de próstata: un biomarcador para la 

administración de pembrolizumab. 
OCG-10 Isoderivativo 17(q10) en dos pacientes con leucemia promielocítica aguda positivos para la fusión PML/RARA. 
OCG-11 La importancia del estudio citogenético y molecular en el pronóstico de la leucemia linfoblastica aguda en un 

paciente pediátrico de diagnóstico reciente. 
OCG-12 Metilación del GEN MLH1 en pacientes mexicanos con cáncer colorrectal: un evento epigenético en mujeres.  
OCG-13 Síndromes de Predisposición a Cáncer "Análisis de factores condicionantes de la referencia y asistencia de los 

pacientes a la Consulta de Genética y Utilidad de Pruebas Moleculares". 
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CIG-01 Análisis clínico y citogénetico-molecular en una paciente con síndrome de 
emanuel asociado a hiperpigmentacion y defecto transverso 

Christian Zuriel Martínez Arano, Servicio de Genética Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | Adriana Carolina Ramirez Riveros, Servicio de Genética 

Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | Adriana Del Castillo Moreno, Servicio de Genética Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | Georgina 
González Monfil, Servicio de Genética Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | Fernando Fernández Ramírez, Servicio de Genética Hospital General de 

México Dr. Eduardo Liceaga | Laura Eréndida Contreras Ortiz, Servicio de Genética Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | Carlos Alberto Venegas 
Vega, Servicio de Genética Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga, Facultad de Medicina, UNAM. | zurielarano92@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome de Emanuel (SE) o síndrome supernumerario der(22)t(11;22) es producto de una translocación 
cromosómica desbalanceada, derivada de una translocación balanceada t(11;22)(q23;q11) parental. El SE presentan datos clínicos 
similares a la Tetrasomía 12p en mosaico/síndrome de Pallister-Killian (SP-K) como discapacidad intelectual (DI) y anomalías 
congénitas múltiples. Uno de los rasgos distintivos del SP-K es la presencia de hiperpigmentación lineal cutánea. Si bien se han 
reportado ~400 casos con SE; solo 4 pacientes han sido caracterizados mediante Microarreglos Cromosómicos (MAC). 
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas y cito-genómicas de una paciente con SE asociada con hiperpigmentación lineal y 
defecto transverso terminal de extremidades inferiores.  
 
Material(es) y Método(s): Paciente femenina de 4 años de edad, referida por presentar retraso del desarrollo psicomotor, dismorfias 
faciales y defecto transverso. Sin antecedentes heredo familiares de importancia. Se realizó valoración multidisciplinaria, MAC 
CytoScan-HD (Affymetrix®) y cariotipo con bandas GTG en sangre periférica a la paciente y madre. Estudios realizados bajo 
consentimiento informado. 
 
Resultado(s): Somatometría: talla (perc75), peso y PC (perc 
 
Conclusión(es): Reportamos un caso de SE caracterizada mediante MAC, que presentó características clínicas atípicas 
(hiperpigmentación lineal y defecto transverso terminal de miembros inferiores); las cuales no han sido previamente reportadas en la 
literatura.  
 



 

 

  



 

CIG-02 
Deleción intersticial del brazo largo del cromosoma 13 en un paciente con 
retinoblastoma unilateral y dismorfias craneofaciales. Caracterización clínica y 
citogenómica 

David Antonio Carreño Bolaños, Departamento Genética Médica, Hospital De Pediatría, Centro Médico Nacional Siglo XXI IMSS | Luz María Garduño Zarazúa, 
Unidad de Investigación Médica en Genética Humana, Centro Médico Nacional Siglo XXI IMSS | Alan Cárdenas Conejo, Departamento Genética Médica, Hospital De 

Pediatría, Centro Médico Nacional Siglo XXI IMSS | Haydeé Rosas Vargas, Unidad de Investigación Médica en Genética Humana, Centro Médico Nacional Siglo XXI 

IMSS | Alejandra María Alvarado Hernández, Unidad de Investigación Médica en Genética Humana, Centro Médico Nacional Siglo XXI IMSS | 
davidcb2324@gmail.com 
 
Introducción: El retinoblastoma es la neoplasia intraocular pediátrica más común y tiene una incidencia de 1:20,000. Es el resultado 
de la inactivación bialélica del gen supresor de tumor RB1, ubicado en 13q14.2. Se estima que del 5 a 15% de los pacientes con 
Retinoblastoma tienen una deleción citogenética que incluye a RB1, los pacientes presentan características clínicas adicionales en 
función de los genes implicados en la eliminación 
 
Objetivo(s): Realizar la caracterización clínica y citogenómica de un paciente con retinoblastoma unilateral y deleción intersticial en 
13q 
 
Material(es) y Método(s): Cariotipo bandas GTG en el probando y su madre. Microarreglos de DNA CytoScan 750K Affymetrix 
para el paciente 
 
Resultado(s): Paciente: 46,XY,t(10;12)(p14;q12),del(13)(q13.3q21.3)[25].arr[GRCh37] 13q13.3q21.33(37594573_72679280)x1. El 
cariotipo de la madre 46,XX,inv(9)(p12q13)[25] 
 
Conclusión(es): Se describe un paciente con 2 años de edad que presenta retinoblastoma unilateral, antecedente de hipotonía, retraso 
del desarrollo psicomotor, déficit auditivo y dismorfias craneofaciales. El paciente presenta una translocación recíproca balanceada 
entre los cromosomas 10 y 12 sin desbalances genómicos en los puntos de ruptura detectados por el microarreglo. La deleción 
intersticial de 13q13.3 a 13q21.33 es de 35,085 kb, incluye a RB1 y otros 356 genes como FOXO1, KBTBD6, TSC22D1, NUFIP1 y 
MED4 que están involucrados en el fenotipo observado en el paciente y que son concordantes con la literatura. Se ha descrito que la 
deleción contigua que produce haploinsuficiencia de MED4 en las células de la retina con genotipo RB1 -/- causaría menor 
sobrevivencia de ellas, lo que podría explicar la presentación de retinoblastoma unilateral, e incluso una presentación menos 
agresiva. Aunque la madre no sea la portadora de la translocación no se puede confirmar que los hallazgos sean de novo ya que no se 
cuenta con muestra del padre. Se planea realizar la secuenciación de RB1 para detectar alguna SNV patogénica, lo que permitiría el 
seguimiento y asesoramiento adecuado en el paciente.  
 



 

 

  



 

CIG-03 Expansión del fenotipo de Síndrome de deleción 1q21.1, a propósito de un 
caso. 

Yanen Zaneli Rios Lozano, UNAM | Alejadra del Pilar Reyes De la Rosa, UNAM | Rodrigo Moreno Salgado, UNAM | Linda Beatriz Muñoz Martinez, 
UNAM | yanenrios@gmail.com 
 
Introducción: En los individuos con microdeleción 1q21.1 las manifestaciones clínicas son muy heterogéneas, aún en individuos de 
la misma familia con dicha microdeleción. La microdeleción recurrente puede tener un patrón de herencia autosómico dominante, 
del 50-82% se heredan de los padres. Hasta ahora no hay una correlación genotipo-fenotipo establecida. A nivel nacional no existen 
a la fecha reportes de casos de pacientes con esta alteración. 
 
Objetivo(s): Describir el reporte de caso de un paciente con una deleción intersticial en la región cromosómica 1q21.1q21.2 y 
comparar con la literatura internacional. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó una evaluación clínica detallada. Estudio de cariotipo con bandas GTG y estudio Array46 de 
alta densidad de SNPs en sangre periférica del paciente. Estudio de cariotipo con bandas GTG en ambos padres y abuela materna. 
 
Resultado(s): Masculino con atresia intestinal IIIA, enfermedad de Hirschprung, hipoplasia del arco aórtico transverso y rama 
pulmonar izquierda, hemivértebras torácicas y lumbares, alteraciones costales. Implantación capilar anterior alta, frente amplia e 
inclinada, cejas escasas en tercio proximal, puente nasal largo, filtrum marcado y largo, paladar alto, pabellones auriculares 
dismórficos. Cariotipo: 46,XY [50]. Array46: arr[GRCh38] 1q21.1q21.2(146206063_148456994)x1. Antecedente de madre y abuela 
materna con talla baja, braquidactilia y dismorfias menores en cara. Cariotipo de madre y abuela materna: 46,XX,1qh+,?del(1)(q21). 
 
Conclusión(es): Este caso resulta interesante ya que a nivel nacional no existen reportes de pacientes con Síndrome de deleción 
1q21.1 y a nivel internacional no se han reportado junto con enfermedad de Hirschprung, atresia intestinal y fusión costal. Lo más 
frecuente es que la herencia de la deleción sea por vía paterna, sin embargo, es nuestro paciente, probablemente fue heredado vía 
materna por el fenotipo materno y cariotipo sugerente, aunque no contamos con la confirmación por microarreglos. Con el reporte de 
este caso se amplía el fenotipo y se confirma la expresividad variable. 
 



 

 

  



 

CIG-04 Síndrome 48, XXYY y su asociación con pubertad rápidamente progresiva: 
presentación de un caso y revisión de la literatura 

Maura Robledo Cayetano, Hospital Regional de Alta Especialidad de Ixtapaluca | Luis Rodrigo Macias Kauffer, Hospital Regional de Alta Especialidad de Ixtapaluca 
| Eunice Rut Rodríguez Cornejo, Hospital Regional de Alta Especialidad de Ixtapaluca | mrobledoc@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome 48, XXYY es una aneuploidía de los cromosomas sexuales causado por la no disyunción meiótica y 
mitótica. Se asocia principalmente con alteraciones del desarrollo neurológico, talla alta, dismorfias craneofaciales discretas, 
alteraciones musculares y esqueléticas. La mayoría de los casos presentan hipogonadismo hipergonadotrópico y pubertad tardía. 
Informamos de un caso con malformaciones del sistema nervioso central y pubertad rápidamente progresiva. 
 
Objetivo(s): Complementar la caracterización del síndrome 48, XXYY mediante el estudio del paciente presentado y su 
comparación con casos clínicos reportados que presentan el mismo cariotipo. 
 
Material(es) y Método(s): Paciente del que bajo protocolo de estudio de discapacidad intelectual y pubertad precoz se obtuvo perfil 
hormonal masculino, perfil tiroideo, resonancia magnética de cráneo y cariotipo. Se compararon los datos del paciente con sujetos 
con la misma alteración cromosómica detectados mediante búsqueda en PubMed. 
 
Resultado(s): Paciente masculino de 19 años de 1.82 m, madurez sexual (Tanner IV) a los 10 años y discapacidad intelectual 
moderada. Presenta testosterona de 2.04 ng/ml, LH de 14.36 mU/ml y FSH de 23.04 mU/ml con lo que se integra actividad 
gonadotrófica aumentada, además hipertiroidismo de origen probablemente central. Trastorno de la migración neuronal e hipoplasia 
de cuerpo calloso por resonancia magnética. Cariotipo 48, XXYY en 20 metafases. Los casos 48, XXYY reportados presentan 
hipogonadismo hipergonadotrópico (90%), talla alta (70%) y disminución del coeficiente intelectual (70%). Existe un reporte previo 
de síndrome 48, XXYY con pubertad precoz. 
 
Conclusión(es): El paciente coincide en la mayoría de las características reportadas para el síndrome 48, XXYY salvo el patrón de 
desarrollo puberal, para el cual sólo se encontró un caso similar. A pesar de ser apenas el segundo caso de paciente 48, XXYY con 
pubertad rápidamente progresiva, proponemos que esta característica se relaciona con parálisis cerebral e hipoplasia del cuerpo 
calloso.  
 



 

 

  



 

CIG-05 Síndrome de inversión duplicación 15q. Caracterización citogenética y 
descripción clínica de un paciente con cromosoma psu idic(15)(q12) 

Natalia Olivera Cruz, Instituto Nacional de Pediatría | Victoria Del Castillo Ruiz, Instituto Nacional de Pediatría | Daniel Martínez Ayala, Instituto Nacional de 

Pediatría | Camilo E. Villaroel Cortés, Instituto Nacional de Pediatría | dra.olivera.cruz@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome de inversión duplicación 15q (inv dup(15)) puede condicionar discapacidad intelectual (DI), ausencia de 
lenguaje, hipotonía, epilepsia y características del espectro autista(TEA). Su incidencia es 1:30000 nacidos vivos, el 60-80% de los 
casos muestran tetrasomía parcial 15q por cromosoma isodicéntrico supernumerario de origen materno.  
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas y citogenéticas de un paciente con inv dup(15) y revisar la literatura. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó: Análisis citogenético en sangre periférica con bandas GTG, NOR y CBG; FISH con sonda 
LSI Prader Willi/Angelman; Descripción clínica del paciente;Revisión de literatura. 
 
Resultado(s): Masculino de 6 años, padres con edad avanzada. G3, embarazo interrumpido por síndrome de HELLP (38 SDG), peso 
2.400g (Z-2.09), talla 48 cm (Z-1.35). Hipotonía neonatal. Actualmente dismorfias faciales menores, retraso en el neurodesarrollo, 
ausencia de lenguaje y conductas del TEA.  
Cariotipo inicial: 47,XY,+ mar en 20 metafases de 450-550B. Bandas NOR y CBG mostraron una región NOR y un centrómero 
activos. El FISH reveló la duplicación de la región PW/AS, el cariotipo fue reinterpretado como 47,XY,+mar.ish psu idic(15) 
(DI5Z1X2, SNRPNX2,PMLX0)[15].Indicando una tetrasomía parcial 15q por cromosoma pseudo- isodicéntrico supernumerario. 
 
Conclusión(es): Los marcadores cromosómicos supernumerarios tienen una frecuencia de 0.043% en nacidos vivos, siendo la 
invdup(15) el más prevalente (30.5%). Las características clínicas asociadas incluyen DI, crisis convulsivas, así como dismorfias 
faciales menores. La duplicación de genes con impronta materna provoca diferentes fenotipos neuropsiquiátricos. Los genes NIPA1, 
NIPA2 y CYFIP1 están involucrados en alteraciones de SNC, MKRN3, MAGEL2, NDN y SNRPN implicados en el TEA; el retraso 
en el lenguaje, hiperactividad, DI. Nuestro paciente presenta un fenotipo acorde con lo descrito en la literatura.  
La caracterización mediante citogenética clásica y molecular permitió realizar la correlación genotipo-fenotipo y brindar 
asesoramiento genético. 
 



 

 

  



 

CIG-06 Variación del número de copias en la región 15q11-q13.3 en dos pacientes 
con retraso global del desarrollo. 

Catalina García Vielma, Departamento de Citogenética. Centro de Investigación Biomédica del Noreste, I.M.S.S., Monterrey, N.L. | María Teresa Sabino Martínez, 
Departamento de Neuropediatría. Hospital Dr. Hospital, Monterrey, N.L. | Beatriz Elizabeth De la Fuente Cortez, Departamento de Genética. Facultad de Medicina, 

Universidad Autonoma de Nuevo León, Monterrey, N.L. | katygarcia2@hotmail.com 
 
Introducción: Las CNV son variaciones en el número de copias en la estructura del genoma humano. Son fragmentos mayores a 1 
kb formados por diferentes rearreglos del material genómico que afectan genes cercanos y modifican su expresión a nivel del RNAm 
y proteína. Se considera que al menos 12% del genoma humano contiene CNV. La región 15q11-q13 es proclive a sufrir alteraciones 
genéticas debido a que presenta 5 puntos de quiebre canónicos. Algunos genes de la región, presentan expresión parental diferencial 
monoalélica regulada por imprinting y disomías uniparentales. Las enfermedades más frecuentes asociadas en esta región 
cromosómica son el síndrome de Prader-Willi (SPW), el síndrome de Angelman (SA) y el síndrome de microduplicación 15q11-q13. 
 
Objetivo(s): Analizar los CNV en la región 15q11-q13 de dos pacientes con retraso global del desarrollo, sin fenotipo de SPW ni SA 
y corroborar los resultados con la historia clínica.  
 
Material(es) y Método(s): Se realizó historia clínica, análisis de MLPA y CGH de dos pacientes: Caso 1: Mujer de 1 año, gemela 2 
dicigota, hipotonía generalizada, crisis convulsivas y desfase del desarrollo. Caso 2: hombre de 3 años, gemelo 1, monocigoto, 
trastorno global del desarrollo y obsesión por comer.  
 
Resultado(s): En el caso 1 se encontró microduplicación con ganancia de cuarto copias de los genes: UBE3A, ATP10A, GABRB3 y 
OCA2 (variable de significado incierto). En el caso 2, se encontró microdeleción con pérdida de una copia de aproximadamente 
3498 bases en la región 15q13.1q13.3 con afectación en 36 genes (variante patogénica).  
 
Conclusión(es): El análisis de las CNV es importante ya que su variabilidad representa la base para las características fenotípicas 
asociadas, ya que afectan regiones importantes del genoma implicadas en vías de señalización y metabólicas. La comprensión de sus 
mecanismos de acción es requisito previo para considerar posibles estrategias pronósticas, preventivas y de tratamiento para algunas 
enfermedades. 
 



 

 

  



 

EPG-01 Identificación de restos humanos de un adulto mediante el análisis de ADN 
aislado de sus dientes deciduos.  

Jessica Kareny Cortés Núñez, Departamento de Patología, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | Esthefania Gutiérrez Arenas, Departamento 

de Patología, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | María de Lourdes Chávez Briones, Departamento de Patología, Facultad de Medicina, 

Universidad Autónoma de Nuevo León | Gilberto Jaramillo Rangel, Departamento de Patología, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | Marta 
Ortega Martínez, Departamento de Patología, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | jessica_cortes@hotmail.es 
 
Introducción: La tipificación del ADN se usa ampliamente para identificar restos humanos. Sin embargo, a veces es difícil obtener 
material biológico adecuado para el análisis genético, principalmente por las condiciones en que se encuentra a la víctima, pero en 
ocasiones también por la falta o deficiencia del material de referencia contra el cual se compara el ADN de la misma. 
 
Objetivo(s): Reportar la identificación de una víctima adulta en un caso criminal, mediante la comparación de su perfil genético con 
el proveniente de sus dientes deciduos. 
 
Material(es) y Método(s): Se encontró un cadáver severamente quemado; se logró extraer ADN de cuatro fragmentos de sus 
huesos. Por otra parte, se extrajo ADN de la saliva de una mujer que buscaba a su hijo desaparecido varios años antes; además, ella 
presentó tres dientes deciduos que conservó de su hijo, y de los cuales también se obtuvo material genético. Se obtuvieron perfiles de 
secuencias cortas repetidas en tándem autosómicas de estas muestras, y perfiles de marcadores del cromosoma Y de los huesos y 
dientes. Se calculó la probabilidad de paternidad y la probabilidad de coincidencia al azar (RMP), y se realizó análisis estadístico del 
haplotipo del cromosoma Y. 
 
Resultado(s): La probabilidad de paternidad fue de 99.99%. El perfil genético autosómico de los huesos mostró un RMP de 1 en 7.8 
x 10^16, mientras que el de los dientes fue de 1 en 2.70 x 10^21. La frecuencia del haplotipo del cromosoma Y en la población 
mexicana es de 1 en 7,824 individuos. 
 
Conclusión(es): El análisis de ADN aislado de dientes deciduos guardados por más de 30 años permitió corroborar la identidad de la 
víctima. Este trabajo nos presenta un ejemplo de muestra no convencional que podría ser utilizada en genética forense cuando la 
extracción de ADN de otras fuentes no sea posible. 
 



 

 

  



 

EPG-02 
Identificación de Variantes Patogénicas Responsables de Errores Innatos del 
Metabolismo en Población Mexicana: Frecuencia de Portadores y Estimación de 
Prevalencia 

Elvia Cristina Mendoza Caamal, Instituto Nacional de Medicina Genómica/ Universidad Nacional Autónoma de México | Humberto García Ortiz, Instituto Nacional de 

Medicina Genómica | Francisco Barajas Olmos, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Isabel Cicerón Arellano, Instituto Nacional de Medicina Genómica | 
Adriana Reséndiz Rodríguez, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Angélica Martínez Hernández, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Cecilia 
Contreras Cubas, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Federico Centeno Cruz, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Emilio Córdova Alarcón, Instituto 

Nacional de Medicina Genómica | Juan Luis Jiménez Ruíz, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Guadalupe Salas Martínez, Instituto Nacional de Medicina 

Genómica | Yolanda Saldaña Álvarez, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Lorena Orozco Orozco, Instituto Nacional de Medicina Genómica | 
emendoza@inmegen.gob.mx 
 
Introducción: Los errores innatos del metabolismo (EIMs) son un grupo de desórdenes genéticos causados por deficiencias 
enzimáticas en vías metabólicas, heredados en su mayoría con un patrón autosómico recesivo. Su heterogeneidad clínica dificulta su 
diagnóstico, por ello se han diseñado tamices para su detección temprana. En México existe una gran variabilidad en el número de 
EIMs que se tamizan, resultando en una inequidad de los recién nacidos para ser diagnosticados y tratados oportunamente. 
Actualmente, mediante el uso de la secuenciación de nueva generación, es posible identificar a los individuos portadores de variantes 
patogénicas y con ello estimar la prevalencia de trastornos recesivos. 
 
Objetivo(s): Identificar la frecuencia de portadores de variantes patogénicas en los genes responsables de los principales EIMs y 
estimar la prevalencia de estas patologías en población mexicana. 
 
Material(es) y Método(s): Se analizaron las secuencias de los exones de 65 genes responsables de 59 EIMs mediante Sure-Select 
Human All Exon v2.0 (Illumina) en 2217 individuos mexicanos: 1111 mestizos y 1106 indígenas. La caracterización de las variantes 
se realizó explorando las bases de datos ClinVar, gnomAD e InterVar y su anotación funcional con VEP. Las variantes patogénicas y 
probablemente patogénicas se incluyeron para estimar la prevalencia de los EIMs siguiendo el método Bayesiano propuesto por 
Schrodi y cols.  
 
Resultado(s): Los 10 EIMs más prevalentes fueron: aciduria metilmalónica y malónica combinada (AMMC), deficiencia de 
biotinidasa (DB), fenilcetonuria clásica (FC), aciduria alfa-metilcetoacética (AAM), deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de 
cadena media (DMCA), deficiencia de malonyl-CoA decarboxilasa, enfermedad de Gaucher, enfermedad de Pompe, deficiencia de 
acil-CoA deshidrogenasa de cadena corta y homocistinuria. En mestizos los EIMs más frecuentes fueron FC, AMMC y AAM 
mientras que en indígenas fueron AMMC, DB y DMCA. No se encontraron variantes patogénicas en 28 genes analizados.  
 
Conclusión(es): Los EIMs encontrados con mayor frecuencia coinciden con los resultados reportados de tamizaje en mexicanos. 
Algunos EIMs podrían estar subdiagnosticados debido a que no están incluidos en el tamiz. Existen diferencias entre mestizos e 
indígenas. 
 



 

 

  



 

EPG-03 
Programa de Tamizaje Auditivo 2009-2020: Frecuencia de variantes genéticas 
dentro del abordaje diagnóstico de pacientes con sospecha para hipoacusia en 
México. 

Gilberto Carlos Marines Esquivel, gilbertocmarines@gmail.com | gilbertocmarines@gmail.com 
 
Introducción: La hipoacusia afecta 2-3:1,000 recién nacidos (RN) en México y la etiología en aproximadamente el 50% es de 
origen genético. A su vez, el gen GJB2 (Conexina 26) es responsable mundialmente del 50% de los casos de hipoacusia no 
sindrómica; siendo la variante c.35delG la más prevalente. La detección de la hipoacusia neonatal se realiza mediante el tamizaje 
auditivo neonatal (TAN); sin embargo, la falta de cobertura, estandarización en la tecnología y confianza en el registro de datos 
limita la información epidemiológica.  
 
Objetivo(s): Estimar la frecuencia alélica de variantes genéticas identificadas en RN referidos por sospecha para hipoacusia en un 
programa de tamizaje en México. 
 
Material(es) y Método(s): Se revisaron 101,714 reportes de TAN (2009-2020). De los cuales, 105 casos fueron sospechosos para 
hipoacusia por PEATC superior a 40 dB y a quienes se les indicó un análisis por PCR alelo-específica de 9 variantes patogénicas 
presentes en los genes GJB2, GJB6 y SLC26A4 de un panel comercial.  
 
Resultado(s): De los 105 casos, 17 resultaron con un hallazgo molecular (23 variantes genéticas), en 69 no se identificaron variantes 
del panel y 19 no se estudiaron. Las variantes en el gen GJB2 fueron las más comunes (c.35delG, n=17 alelos; c.101T>C, n=3 alelos; 
c.235delC, n=2 alelos). Además, se encontró un alelo con una deleción de ~309-kb en el gen GJB6 (Conexina 30). En consecuencia, 
las variantes en el gen GJB2 correspondieron al 12.8% de los alelos estudiados, mientras que la variante en GJB6 se presentó en 
0.6% de los alelos. 
 
Conclusión(es): En esta investigación, la variante genética más prevalente en los pacientes estudiados fue la c.35delG en el gen 
GJB2 (9.9% de los alelos estudiados). Estos hallazgos se convierten en un punto de referencia para nuevos estudios moleculares 
relacionados con pacientes con sospecha para hipoacusia. 
 



 

 

  



 

EPG-04 Variantes MTHFR 677C>T (rs1801133) y 1298A>C (rs1801131) en pacientes 
con cardiopatías congénitas no síndrómicas del occidente de México 

Alejandra Baldomero Lopez, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca. | abaldomero@uabc.edu.mx 
 
Introducción: La enzima 5,10-metileno-tetrahidrofolato reductasa (MTHFR) participa en el metabolismo de folatos y homocísteina, 
Las variantes MTHFR:c.677C>T y c.1298A>C reducen su actividad y se han implicado en la ocurrencia de cardiopatías congénitas 
(CCs). 
 
Objetivo(s): Evaluar la asociación y posibles interacciones de las variantes MTHFR:c.677C>T y c.1298A>C en recién nacidos (RN) 
con CCs del occidente de México. 
 
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 103 RN con CCs no sindrómicas (casos) y en 252 RN no 
malformados (controles), todos nacidos en el HCG JIM durante el periodo 2009-2020. Las frecuencias alélicas y el equilibrio de 
Hardy-Weinberg (EHW) entre los grupos fueron evaluadas por X2. La asociación se midió con odds ratios (OR) y sus intervalos de 
confianza (IC) del 95%. Se realizó análisis de regresión logística multivariado para evaluar posibles interacciones con factores como 
la historia familiar de CCs (HFCCs), o la severidad de las CCs, entre otros, calculando sus OR ajustados (ORa). 
 
Resultado(s): No encontramos asociación entre las variantes estudiadas de la MTHFR y la ocurrencia de CCs. Por el contrario, el 
genotipo MTHFR 1298AC y el haplotipo 677CT/1298AC resultaron protectores. Las distribuciones alélicas y genotípicas estuvieron 
en EHW en ambos grupos. En el análisis multivariado, el genotipo MTHFR 1298CC mostró asociación con CCs (ORa= 3.0, IC 
95%: 1.0-8.9), incrementando dicho riesgo al comparar solo los casos con HFCCs positiva vs. negativa (ORa= 6.3, IC 95%: 1.4-
28.1). 
 
Conclusión(es): Solo la variante MTHFR 1298CC aumentó tres veces el riesgo de presentar CCs. El incremento de riesgo fue seis 
veces mayor para la variante MTHFR 1298AC en el subgrupo de casos con HFCCs positiva, lo que evidenció la existencia de 
interacciones, atribuibles probablemente al efecto de la agregación familiar. 
 



 

 

  



 

FFG-01 Impacto del tratamiento de VPA sobre los marcadores de envejecimiento 
longitud telomérica y CN-DNAmt en pacientes con epilepsia. 

Salvador Sánchez Badajos, Universidad Autónoma Metropolitana Unidad Xochimilco | Alberto Ortega Vázquez, Universidad Autónoma Metropolitana Unidad 

Xochimilco | Iris E. Martínez Juárez, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía Manuel Velazco Suárez | Marisol López López, Universidad Autónoma 

Metropolitana Unidad Xochimilco | Nancy Monroy Jaramillo, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía Manuel Velazco Suárez | salsb0889@gmail.com 
 
Introducción: El acortamiento telomérico y la disfunción mitocondrial son biomarcadores biológicos del envejecimiento que se han 
asociado con riesgo-pronóstico en diversas enfermedades neurológicas. Sin embargo, no existen reportes en epilepsia. 
Adicionalmente, algunos fármacos antiepilépticos (FAE) tienen efecto geroprotector. La epilepsia es el trastorno neurológico crónico 
más común y, aunque puede presentarse a cualquier edad, es altamente prevalente en adultos mayores. Dos de los FAE más 
utilizados en el INNNMVS son ácido valproico (VPA) y lamotrigina (LTG). En este trabajo investigamos la asociación de la 
longitud telomérica (LT) y el número de copias de DNA mitocondrial (CN-DNAmt) en pacientes tratados con VPA o LTG y en 
controles. 
 
Objetivo(s): Evaluar el impacto del FAE sobre la LT y el CN-DNAmt en pacientes con epilepsia.  
 
Material(es) y Método(s): Siguiendo todas las consideraciones éticas (INNN_38/19) incluimos 36 pacientes con epilepsia tratados 
con LTG o VPA en monoterapia y 36 controles pareados por edad y sexo. La LT y las CN-DNAmt se cuantificaron mediante qPCR 
por método comparativo en leucocitos de sangre periférica. La normalidad de los datos se verificó mediante prueba de Shapiro-Wilk. 
Se registraron datos clínicos de los pacientes. Las comparaciones entre los grupos se hicieron con prueba de T y Mann-Whitney.  
 
Resultado(s): La LT y CN-DNAmt entre pacientes tratados con LTG o VPA y los controles fueron similares, sin encontrar 
diferencias significativas. Sin embargo, al comparar entre grupos de pacientes por tratamiento FAE, se encontró que aquellos 
tratados con LTG mostraron LT más corta que los tratados con VPA (1.89±0.76 vs. 2.56±0.96 p=0.026). Al categorizar los datos, se 
observó que los pacientes tratados con VPA tuvieron menor riesgo de presentar LT corta vs. aquellos tratados con LTG (OR=4).  
 
Conclusión(es): La diferencia en LT entre los grupos de pacientes podría deberse al efecto anti-envejecimiento del VPA. Al 
respecto, existen reportes de VPA favoreciendo longevidad y como inductor de la telomerasa.  
 



 

 

  



 

GBQ-01 Análisis bioquímico y molecular de quitotriosidasa en poblacion 
mexicana. 

Sandra Del Carmen Mendoza Ruvalcaba, IMSS | Jose Elias Garcia Ortiz, IMSS | Leticia Belmont Martinez, INP | Victor Eduardo Garcia Arias, IMSS | 
Jesus Alejandro Juarez Osuna, IMSS | qfbmendosan@outlook.com 
 
Introducción: La quitotriosidasa (CHIT, E.C.3.2.1.14) es una hidrolasa codificada por el gen CHIT1 (OMIM600031) (1q31-1q32). 
La variante polimórfica más frecuente es la duplicación de 24-pb (NM_001256125.1:c.992_1015dup, rs3831317) que en estado 
homocigoto inactiva la enzima, en estado heterocigoto reduce la actividad enzimática hasta un 52%. CHIT es un biomarcador para la 
enfermedad de Gaucher (EG).  
 
Objetivo(s): Determinar los valores de la actividad enzimática de quitotriosidasa e identificar la variante polimorfica rs3831317 en 
pacientes con EG, cistinosis y población sana mexicana 
 
Material(es) y Método(s): Se analizaron 531 muestras de septiembre del 2016 a julio 2021, la actividad residual fue medida por 
fluorometría (Turner 450). En cada ensayo se realizó una curva de 4MU como control de calidad3. Se extrajo ADN del papel filtro 
(DBS) para identificar la presencia de la variante rs3831317 con PCR punto final y electroforesis en gel de poliacrilamida 8% con 
tinción de plata 
 
Resultado(s): Las 531 muestras analizadas, fueron distribuidas por grupos: EG (71/531), cistinosis (15/531) y población sana 
(445/531). Las frecuencias génicas (FG) y alélicas (FA) de rs3831317 fueron: EG: 28 Wt/Wt (0.39) CHIT promedio 114.93 nmol/ml 
sangre/hr, 39 Wt/Dup (0.55) CHIT promedio 94.9 nmol/ml sangre/hr y 4 Dup/Dup (0.06) CHIT promedio 0 nmol/ml sangre/, FA: 
Wt 0.67, Dup 0.33; cistinosis 10 Wt/Wt (0.67), CHIT promedio 81.90 nmol/ml sangre/hr, 5 Wt/Dup (0.33) CHIT promedio 62.26 
nmol/ml sangre/hr, FA Wt 0.83, Dup 0.17; población sana 219 Wt/Wt (0.49), CHIT promedio 29.81 nmol/ml sangre/hr, 201 Wt/Dup 
(0.45) CHIT promedio 19.27 nmol/ml sangre/hr, 25 Dup/Dup (0.06) CHIT promedio 0 nmol/ml sangre/hr, FA Wt 0.72, Dup 0.28. Se 
compararon los valores bioquímicos entre grupos, obteniendo una p= 0.0001 mediante T de student. 
 
Conclusión(es): El análisis bioquímico de CHIT discrimina los tres grupos analizados, El análisis molecular permite normalizar la 
actividad enzimática y robustece el análisis bioquímico. Las frecuencias génicas y alélicas, son iguales para los tres grupos 
 



 

 

  



 

GBQ-03 Caracterización clínica y molecular de la variante homocigota (p.a216p) en 
cyp27a1 en una familia mexicana con xantomatosis cerebrotendinosa. 

Daniela Zavaleta Carrillo, Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | Carlos Alberto Venegas Vega, Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | 
Jonathan Rosas Hernández, Hospital Ángeles Tampico | danielazavaletac@gmail.com 
 
Introducción: La Xantomatosis Cerebrotendinosa (XCT) es una enfermedad por depósito de lípidos con herencia autosómica 
recesiva, causada por variantes patogénicas bialélicas en el gen que codifica la enzima mitocondrial esterol 27-hidroxilasa 
(CYP27A1). El defecto enzimático ocasiona un incremento y depósito de colesterol y colestanol en diferentes tejidos. El cuadro 
clínico se caracteriza por: 1) diarrea crónica de inicio en la infancia, 2) cataratas juveniles, 3) xantomas tendinosos en la 2da-3era 
década de la vida, 4) osteoporosis prematura y 5) alteraciones neurológicas (discapacidad intelectual, espasticidad, ataxia, 
parkinsonismo, epilepsia y polineuropatía que inician en la 2da década de la vida).  
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas y moleculares de una familia mexicana con 2 hermanos afectados con XCT por la 
variante p.(A216P).  
 
Material(es) y Método(s): Masculinos de 30 y 25 años de edad (III-1 y III-2), originarios y residentes de Naranjos, Veracruz. Padres 
jóvenes, sanos y no consanguíneos. Ambos pacientes cursan con cataratas bilaterales, discapacidad intelectual, crisis convulsivas, 
xantomas en tendón de Aquiles, debilidad muscular, lordosis lumbar compensatoria y pie cavo. Se solicitó valoración por 
Neurología, se realizó RMN cerebral en III-1 y Panel-Multigén basado en Secuenciación de Nueva Generación (PMb-SNG) que 
incluye 3 genes relacionados a Xantomatosis hereditaria (INVITAE, Corp.), en ambos hermanos. Estudios realizados bajo 
consentimiento informado. 
 
Resultado(s): Neurología reportó datos de polineuropatía y ataxia. La RMN mostró hiperintensidad de la substancia blanca bilateral 
y prominencia de los espacios perivasculares de Virchow/Robin a nivel de núcleo dentado. Las características clínicas y radiológicas 
fueron compatibles con XCT. El PMb-SNG identificó solo una variante patogénica homocigota en el exón 3 del gen CYP27A1: 
NM_000784.4: c.646G>C(p.Ala216Pro)/(p.A216P) en ambos hermanos. La confirmación diagnóstica mediante PMb-SNG nos 
permitió ofrecer tratamiento con ácido quenodesoxicólico (AQDC) en ambos pacientes. 
 
Conclusión(es): Reportamos la primera familia mexicana no consanguínea con la variante p.(A201P) en el gen CYP27A1 y 
recurrencia de XCT. 
 



 

 

  



 

GBQ-04 Diagnóstico bioquímico del sindrome de inmunodeficiencia combinada 
severa en un centro de referencia mexicano. 

María Angélica Ramírez Hernández, Universidad de Guadalajara | José Elías García Ortiz, CIBO | Sandra del Carmen Mendoza Ruvalcaba, CIBO | 
angelicaramhdz@gmail.com 
 
Introducción: La adenosina desaminasa (ADA, OMIM*608958) es enzima del metabolismo de las purinas, contribuye a la 
regulación de citosinas y estimula la proliferación de linfocitos T por activación de CD45; codificada por el gen ADA, localizado en 
20q13.12. La deficiencia de ADA genera acumulación de metabolitos adenina y desoxiadenosina generando efectos tóxicos en 
linfocitos afectando la síntesis de DNA, produciendo síndrome de inmunodeficiencia combinada severa (SCID). Tiene una 
frecuencia de 1:1,000,000 nacidos, representa del 10-15% de los casos de inmunodeficiencias 
 
Objetivo(s): Determinar los valores de la actividad enzimática de ADA en pacientes con sospecha clínica de SCID. 
 
Material(es) y Método(s): Se analizaron 15 muestras de sangre periférica de pacientes con cuadro clínico sugestivo de SCID 
referido por médico tratante. Los eritrocitos lavados con solución salina 0.9%, se hemolizaron con solución estabilizadora (β-
mercaptoethanol+EDTA) y Buffer Tris HCl 1M + EDTA 5mM pH 8. Incubados a 37°C, con adenosina 4mM. La actividad 
enzimática residual se midió mediante espectrofotometría (Beckman coulter DU 730, a 265nm), tomándose cuatro lecturas en 30 
minutos. La hemoglobina se midió mediante espectrofotometría. La diferencia entre las absorbancias se promedia y correlaciona con 
los gramos de hemoglobina, el resultado de la actividad enzimática se expresó UI/gr Hb. Rango de referencia en leucocitos: μ±2σ= 
0,30- 1,58 UI/gr Hb. Cada corrida incluyó controles sanos. 
 
Resultado(s): De agosto/2018-agosto/2021 se recibieron 15 muestras de individuos con sospecha de SCID; 6/15 mujeres, 9/15 
varones; edad promedio 6 años (rango 2meses-25años). 88.8% (13/15) presentó actividad enzimática en rangos normales, 11.2% 
(2/15) mostró valores deficientes de ADA. 
 
Conclusión(es): Primer estudio en analizar la actividad enzimática como diagnóstico en individuos sospechosos en nuestro centro de 
referencia. Aunque la frecuencia encontrada pareciera elevada (11.2%) comparado con lo reportado, pudo deberse al tamaño de 
muestra obtenido, no necesariamente refleja la incidencia real en nuestra región. Las pruebas moleculares en los pacientes con 
deficiencia serán consideradas a futuro. 
 



 

 

  



 

GBQ-05 Encefalopatia aguda fatal en dos hermanos con deficiencia de otc causada 
por la variante (p.r277w). 

Libia Yolanda Andrade Morales, Hospital General de Mexico | Carlos Alberto Venegas Vega, Hospital General de Mexico/ UNAM | Veronica Moran Barroso, 
Hospital General de México/ UNAM | libia_07@outlook.com 
 
Introducción: La deficiencia de ornitina transcarbamilasa (D-OTC) es un error del metabolismo del ciclo de la urea (EM-CU) con 
herencia ligada al X; causada por variantes patogénicas (hemicigotas /heterocigotas) que afectan a la enzima Ornitina 
transcarbamilasa (OTC). La D-OTC conduce a hiperamonemia, alcalosis respiratoria y encefalopatía aguda; manifestándose por 
vómitos, convulsiones, edema cerebral y coma. Se presenta de forma neonatal, en varones desde el 2do día de vida; y post-neonatal, 
en varones y mujeres, desde la infancia a la edad adulta. Las crisis de hiperamonemia suelen ser precipitadas por factores estresantes 
y convertirse en un evento potencialmente fatal. 
 
Objetivo(s): Describir una familia mexicana con D-OTC causada por la variante p.R277W.  
 
Material(es) y Método(s): Acuden a consulta pareja (padre y madre; ambos de 44 años, sanos); que cuentan con el antecedente de 2 
hijos, fallecidos a los 14 años (IV-2) y 24 años (IV-1); previamente sanos. Ingresados a UCI: IV-2 (10/07/2020) y IV-1 (20/01/2021) 
con el antecedente de estrés por evento familiar; ambos por cuadro súbito de vómito, convulsiones, alcalosis respiratoria, edema 
cerebral y coma, falleciendo a los 13 días posteriores a su ingreso. Sin estudio de niveles de amonio y RT-PCR: SARS-CoV2 
(negativo). IV-1 contaba con estudios Post mortem. El diagnóstico orientaba a un EM-CU; por lo que se recabó tejido hepático para 
realizar WES y Panel-multigén basado en Secuenciación de Nueva Generación (PMb-SNG) para EM-CU (Invitae-Corp) a madre 
(III-2), hijos menores (IV-3 y IV-4) y tías maternas (III-3,4,5). Estudios realizados bajo consentimiento informado.  
 
Resultado(s): Patología reportó encefalopatía hepática. El análisis WES reveló una variante patogénica hemicigota en el gen OTC: 
NM_000531.5:c.829C>T(p.Arg277Trp)/p.R277W. El PMb-SNG identificó en III-2,3,4,5 y IV-3; la variante p.R277W heterocigota. 
Asesoramos sobre el diagnóstico, tratamiento y prevención. 
 
Conclusión(es): Se reporta la primera familia mexicana con D-OTC de inicio juvenil con la variante p.(R277W) en OTC y 
recurrencia de encefalopatía aguda fatal 
 



 

 

  



 

GBQ-06 Experiencia en el análisis de ácidos orgánicos en orina del laboratorio de 
genética bioquímica del Hospital Universitario José E. González. 

Brandon Javier Rodríguez Chavarría, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | Gabriela Anaís Madrid López, Facultad de Medicina, 

Universidad Autónoma de Nuevo León | Marcelo Raúl Rodríguez Rivera, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | Laura Elia Martínez de 
Villarreal, Facultad de Medicina, Universidad Autónoma de Nuevo León | javier.rodriguezchvrr@uanl.edu.mx 
 
Introducción: Los ácidos orgánicos (AO) son compuestos intermediarios del metabolismo cuyo análisis permiten el diagnóstico y 
seguimiento de pacientes con algún trastorno metabólico.  
 
Objetivo(s): Presentar las principales indicaciones, y correlación diagnóstica de la determinación de AO en orina, del laboratorio de 
Genética Bioquímica del departamento de Genética del Hospital Universitario “José Eleuterio González” (UANL). 
 
Material(es) y Método(s): Se analizaron los registros de pacientes (enero de 2016 a diciembre de 2020) enviados por resultado 
positivo del tamiz neonatal, sospecha de un EIM u otra patología. La muestra de orina se lleva a un volumen de 1ml (creatinina 
4,0mg/dl), se añaden estándares internos. Se extrae con acetato de etilo y se derivatiza con N,N-bis(trimethylsilyl)tri-fluoracetamide 
+ trimethylchlorosilane (99:1). La determinación se realiza mediante un CG/EM (Agilent) previa calibración (software), se añaden 
controles positivos y negativos. Los cromatogramas (TR 4´-25´) se analizan con la biblioteca Library Nist 2011.  
 
Resultado(s): Se recibieron 338 muestras: 65% normales, 28% anormales, 7% no concluyentes. Distribución por edad: 83 escolares, 
70 lactantes menores y preescolares, cada uno, 34 de 11 a 18 años, 32 lactantes mayores, 35 > 18 años, 12 neonatos, y 2 no 
especificado. En el 60% de los casos positivos se contó con datos clínicos para una correlación del 63%. Manifestaciones clínicas 
más frecuentes: TEA (23.5%), retraso del desarrollo psicomotor (15%), crisis convulsivas (11.8%), discapacidad intelectual (6.8%). 
Las sospechas clínicas fueron: EIM (21%), trastornos del neurodesarrollo (16%). En el 65.5% se identificaron metabolitos asociados 
a EIM, principalmente acidurias orgánicas, más frecuentemente deficiencia de 3-metilcrotonil CoA Carboxilasa y acidemia metil-
malónica. Se detectaron metabolitos bacterianos asociados a autismo (Ácido 3-3-Hidroxifenil-3-Hidroxipropiónico) y deficiencias 
vitamínicas. 
 
Conclusión(es): La determinación de AO es útil en el diagnóstico de patologías con síntomas inespecíficos como trastornos del 
comportamiento y discapacidad intelectual. Es importante tener información clínica para una mejor interpretación de los resultados.  
 



 

 

  



 

GBQ-07 Reporte de caso de una familia mexicana con alfa manosidosis y una nueva 
variante probablemente patogénica en el gen MAN2B1. 

Brissia Lazalde Medina, Unidad de Investigación Biomédica, IMSS, Durango. | Vanessa Velasco Lazalde, Dep. de Genética, Facultad de Medicina y Nutrición, UJED, 

Durango, Dgo. | Beatriz De la Fuente Cortéz, Dep. de Genética, Hospital Universitario Dr. José E. González, UANL, Monterrey N.L. | José Elías García Ortíz, 
División de Genética, Centro de Investigación Biomédica de Occidente, IMSS, Guadalajara, Jal. | brissial@hotmail.com 
 
Introducción: La alfa manosidosis (MIM: #248500) es una enfermedad lisosomal, AR, causada por variantes patogénicas en el gen 
MAN2B1(MIM: *609458) que codifica la enzima α-manosidasa lisosomal. Los individuos afectados presentan discapacidad 
intelectual, características faciales particulares y anormalidades esqueléticas.  
 
Objetivo(s): Describir un caso familiar de alfa-manosidosis desde el punto de vista clínico, bioquímico y molecular en una familia 
Mexicana con dos casos afectados. 
 
Material(es) y Método(s): Paciente masculino de 6 años de edad, madre de 34 años y padre de 39, no consanguineos. Hermana de 
11 años similarmente afectada. Obtenido por parto eutocico a las 35 SDG, peso al nac. de 2,800, talla de 52. Antecededente de hernia 
inguinal bilateral, retraso del desarrollo psicomotor, otitis de repetición y amigdalectomia. A la E.F. se observa somatometria en 
percentilas normales, retraso en el lenguaje, facies tosca, dolicocefalia, frente amplia con protuberancias frontales, nevo azul en 
escleras, punte nasal plano, telecanto, retrución medio facial, hipertricosis, manchas mongólicas, abdomen globoso, hepatomegalia y 
anomalías esqueléticas.  
 
Resultado(s): Se sospechó clinicamente de una alfa-manosidosis tipo 2 y se realizó determinación enzimática de alfa-manosidasa 
leucocitaria (E.C. 3.2.1.24) en el paciente y su hermana. La actividad enzimática residual se encontró disminuida (6%: 3.57 nMol/mg 
prot/h; ref: 56.53 – 200.42nMol/mg prot/). La secuenciación del gen MAN2B1, mostró en ambos, una duplicación en estado 
homocigoto de una citosina en la posición 89 (c.89dup, p.Pro31Thrfs*43) que causa un cambio en el marco de lectura a partir del 
codón 31 y un codón de terminación 42 posiciones adelante. 
 
Conclusión(es): Se confirma mediante estudio estandar de oro la deficiencia de alfa-manosidosis y estudio molecular. La variante 
MAN2B1:c.89dupC no cuenta con una designación clínica en bases de datos públicas, no obstante, con base en los lineamientos 
establecidos, se clasifica como variante probablemente patogénica al tratarse de una variante de pérdida de función no reportada 
previamente en ninguna población. 
 



 

 

  



 

GEC-01 Alta tasa diagnóstica en anomalías oculares complejas y alteraciones sistémicas 
de etiología desconocida mediante el uso de secuenciación de exoma completo 

Vianney Cortés González, Asociación para Evitar la Ceguera en México | David Apam Garduño, Asociación para Evitar la Ceguera en México | Aranza Guadalupe 
Estrada Mata, Asociación para Evitar la Ceguera en México | Liliana Fernández Hernádez, Instituto Nacional de Pediatría | Miriam E. Reyna Fabián, Instituto 

Nacional de Pediatría | vianney.cortes@hotmail.com 
 
Introducción: Las enfermedades hereditarias de la visión pueden ser complejas por su heterogeneidad clínica y genética. El uso de 
la secuenciación del exoma completo (WES) representa una estrategia ampliamente utilizada para la identificación de genotipos en 
entidades raras. Actualmente, WES es clave para el diagnóstico de padecimientos oftalmológicos como distrofias hereditarias de 
retina, pero poco ha sido explorado en asociación con malformaciones complejas. Debido a que el ojo es un blanco terapéutico 
exitoso para el desarrollo de terapia génica, es indispensable identificar variantes genéticas causales de alteraciones a este nivel. Las 
herramientas como WES permiten diagnósticos rápidos, certeros y económicos en pacientes con estas anomalías.  
 
Objetivo(s): Caracterizar el genotipo responsable de anomalías oftalmológicas y sistémicas en pacientes pediátricos mediante el 
estudio de WES. 
 
Material(es) y Método(s): Se incluyeron 10 pacientes atendidos en la Asociación para Evitar la Ceguera en México con anomalías 
oculares complejas y otras alteraciones sistémicas (discapacidad intelectual, crisis convulsivas, hipotonía, labio/paladar hendido, 
criptorquidia, entre otras) a quienes se les realizó WES (~22,000 genes).  
 
Resultado(s): En 5 de los 10 pacientes se identificó una variante patogénica (n=3/5), probablemente patogénica (n=1/5) o de 
significado incierto (n=1/5) responsables del fenotipo. Los genes asociados fueron: GZF1 (OMIM*613842), NFIX 
(OMIM*164005), TRRAP (OMIM*603015), FGFR2 (OMIM*176943) y PAX2 (OMIM*167409) causantes de los síndromes de 
Larsen (OMIM #617662), Sotos (OMIM #614753), discapacidad intelectual con/sin dismorfias y autismo (OMIM #618454), Ladd 
(OMIM #149730) y papilorenal (OMIM #120330) respectivamente. 
 
Conclusión(es): Mediante WES identificamos el genotipo causante de diversos síndromes en el 50% de los pacientes; índice de 
detección mayor a lo reportado en la literatura (20-30%). Esta aproximación molecular debe considerarse como estándar para el 
descubrimiento de genes causales de entidades sindromáticas y su posible estudio en futuras terapias génicas. Este es el segundo 
reporte conocido que analiza alteraciones oculares sindrómicas mediante WES.  
 



 

 

  



 

GEC-02 Haplotipo de PPARG con evidencia de selección positiva en población 
mexicana modifican el perfil transcripcional de tejido adiposo 

Tomas Alejandro López Escobar, UNAM, INMEGEN | Paulina Baca , UNAM, INMEGEN | Francisco Barajas Olmos, INMEGEN | Angélica Martínez 
Hernández, INMEGEN | Marlen Flores Huacuja, UNAM, INMEGEN | Cecilia Contreras Cubas, INMEGEN | Humberto García Ortiz, INMEGEN | Lorena 
Orozco , INMEGEN | t.ale.loes2@gmail.com 
 
Introducción: La detección de variantes con señales de selección (VSS) en el genoma humano ha supuesto una gran oportunidad 
para incrementar nuestro entendimiento de como la variación genética ha contribuido a nuestra adaptación a diversos ecosistemas y 
como en ambientes modernos estas VSS se han vuelto detrimentales. Para ello, además de identificar a las VSS, es importante 
determinar el fenotipo al que podrían asociarse. En un estudio previo, identificamos 4 VSS en PPARG que forman un haplotipo 
(rs9833097, rs7626560, rs6782475, rs13090265) en una cohorte indígena mexicana. El producto de PPARG es regulador clave de 
diferentes procesos relacionados a la adipogénesis y al metabolismo de lípidos. 
 
Objetivo(s): En el presente trabajo, evaluamos si las VSS en PPARG se asocian con perfiles transcripcionales específicos de tejido 
adiposo subcutáneo. 
 
Material(es) y Método(s): Se evaluó el perfil transcripcional de tejido adiposo subcutáneo entre homocigotos para el haplotipo 
silvestre (HS) y heterocigotos (HE) para el haplotipo bajo selección, utilizando el software Limma v3.13. Se consideraron 
diferencialmente expresados aquellos transcritos (TDE) con un FC > |1| y p < 0.05. Con aquellos TDE, se realizaron análisis de 
enriquecimiento en http://www.webgestalt.org/. 
 
Resultado(s): En comparación con los HS, los HE tuvieron niveles expresión más altos de PPARG. Se identificaron 281 TDE entre 
ambos grupos, dentro del top 20 se encontraron transcritos asociados a genes importantes para el metabolismo de lípidos, la 
proliferación celular y la homeostasis de la glucosa. Por último, el análisis de enriquecimiento mostró que los 281 TDE participan en 
diferentes procesos biológicos, funciones moleculares y rutas metabólicas relacionadas al metabolismo de lípidos. 
 
Conclusión(es): Ninguna de estas variantes ha sido asociada previamente a algún fenotipo relacionado al metabolismo energético o 
patología. Sin embargo, nuestros resultado sugieren que los portadores de estas VSS en población mexicana se asocian a una firma 
de expresión particular relacionado al manejo y almacenamiento de energía. 
 



 

 

  



 

GEC-03 Identificación de variantes genéticas asociadas a resistencia a la insulina 
en niños Mayas 

Barbara Itzel Peña Espinoza, UAY-FQ, UNAM | Guadalupe Ortiz López, Hospital Juárez de México | Marta Menjivar Iraheta, Facultad Química, UNAM | 
bitzel@comunidad.unam.mx 
 
Introducción: La resistencia a la insulina (RI) es una condición multifactorial que precede al síndrome metabólico (SM) y al 
desarrollo de diabetes tipo 2 (DT2). La RI a edades tempranas sugiere la presencia de un componente genético relevante. Yucatán es 
uno de los estados con mayor prevalencia de DT2 y obesidad (ENSANUT 2018/2019).  
 
Objetivo(s): Identificar variantes genéticas asociadas al desarrollo de RI en niños Mayas. 
 
Material(es) y Método(s): Se evaluaron 371 escolares de cuarto grado de cinco escuelas de la Península de Yucatán. Se 
determinaron parámetros somatométricos, bioquímicos y hormonales. Se cuenta con las cartas de consentimiento informado y la 
carta de asentimiento firmadas por el tutor y los niños respectivamente. El estudio fue aprobado por el Comité de Investigación del 
Hospital Juárez de México. Se seleccionaron cinco variantes genéticas rs4675095 (IRS1), rs780094 (GCKR), rs972283 (KLF14), 
rs2237895 (KCNQ1) y rs7903146 (TCF7L2). Se empleo estadística descriptiva, comparativa e inferencial.  
 
Resultado(s): El 54% de los escolares evaluados fueron niñas, se encontraron alteraciones somatométricas importantes: 38.3% con 
exceso de peso (16.3% sobrepeso y 22% obesidad), obesidad central en 44.2% y presión sistólica elevada en 31.3%, las alteraciones 
metabólicas encontradas fueron hiperglicemia (15.4%), hipertrigliceridemia (51.2%) e hipoalfalipoproteinemía (78.7%). Llama la 
atención la elevada frecuencia de RI (39.4%). Los resultados moleculares revelaron diferencias en las frecuencias alélicas con 
respecto a otras poblaciones (P<0.05). 
 
Conclusión(es): Los resultados encontrados evidencian la presencia de variantes genéticas implicadas en el desarrollo de RI en la 
población indígena mexicana a edades tempranas, es necesario realizar más estudios que permitan un diagnóstico temprano y el 
desarrollo de blancos terapéuticos a corto y largo plazo. 
 



 

 

  



 

 
 
 
 
 
 
 

GEC-04 Identificación de variantes genéticas asociadas al desarrollo de diabetes en 
la población mestiza mexicana 

Marta Menjivar Iraheta, Facultad Química, UNAM | Barbara Itzel Peña Espinoza, UAY, UNAM | Mónica Gómez Alonso, Facultad Química, UNAM | Ángeles 
Granados Silvestre, Facultad Química, UNAM | Guadalupe Ortiz López, Hospital Juárez de México | menjivar@unam.mx 
 
Introducción: La diabetes tipo 2 (DT2) es una enfermedad metabólica crónica caracterizada por disminución en la secreción de 
insulina o resistencia a la misma. México es uno de los países con la más alta prevalencia (>12%). La DT2 es una enfermedad 
compleja y multifactorial en la que coexisten factores ambientales y genéticos.  
 
Objetivo(s): Evaluar la participación de ocho variantes genéticas en el desarrollo de DT2 de inicio temprano en una población de 
migrantes nacionales en México. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio caso-control, se estratificó a la población en tres grupos: DT2 inicio temprano (n=75), DT2 
inicio tardío (n=64) y no diabéticos (n=79), el muestreo abarcó veinte entidades federativas y cinco lenguas indígenas. Se contó con 
la autorización del Comité de Ética del Hospital Juárez de México y con el consentimiento firmado de los participantes. Se evaluaron 
parámetros somatométricos, bioquímicos, hormonales y moleculares. Se llevó a cabo la genotipificación de las variantes genéticas 
seleccionadas rs1111875/HHEX, rs5219/KCNJ11, rs1801282/PPARγ, rs10811661/CDKN2A/2B, rs13266634/SLC30A8, 
rs12779790/CDC123/CAMK1D, rs7903146/TCF7L2, y rs13342692/SLC16A11. Se empleó estadística descriptiva, comparativa e 
inferencial. 
 
Resultado(s): Los parámetros bioquímicos evidencian el descontrol metabólico de los diabéticos tanto de inicio temprano como 
tardío en la glucosa, triglicéridos e insulina (P 
 
Conclusión(es): Los resultados evidencian la presencia de variantes genéticas implicadas en el desarrollo de DT2 de inicio temprano 
en la población mestiza mexicana. Estos resultados denotan la importancia de evaluar la susceptibilidad genética de los diferentes 
grupos étnicos en la búsqueda del fondo genético de la enfermedad en México.  
 



 

 

  



 

GEC-05 Mielomeningocele: Caracterización de variantes génicas de riesgo en una 
muestra de casos de familias mexicanas. 

Quetzally Medina Velázquez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Luis Muñoz Téllez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y 

Nutrición Salvador Zubirán | Yevgeniya Svyryd , Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Rosa Rebollar Vega, Universidad Nacional 

Autónoma de México | Leonora Luna Muñoz, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Adolfo Aguayo Gómez, Instituto Nacional de 

Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Osvaldo M. Mutchinick, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | 
quetzally.medina.velazquez@gmail.com 
 
Introducción: Los defectos de cierre de tubo neural son malformaciones congénitas graves, la más frecuente es la espina bífida y de 
éstas el mielomeningocele (MMC). En México su prevalencia es de ~1/1,000 RNV. Es de etiología multifactorial, con una 
heredabilidad de ~70%. Se conocen variantes génicas de riesgo (VGR); sin embargo, nuevas y propias de ciertas poblaciones 
contribuiría en definir perfiles de riesgo para las mismas. 
 
Objetivo(s): Identificar nuevas VGR mediante la secuenciación de 11 genes candidato (GC) que participan en el desarrollo del tubo 
neural en una muestra de familias nucleares mexicanas con un caso de MMC. 
 
Material(es) y Método(s): Se estudiaron 250 tríos reclutados de 16 CRITs, de diferentes estados. La secuenciación se realizó en un 
equipo NextSeq500-Illumina® dirigida al exoma de los GC: BMP4, FUZ, GLI3, GPR61, PTCH1, ITGB1, PLXNB2, NCAM1, 
ALX1, PAX1, TBXT. El llamado de variantes se realizó usando el programa DNA_Amplicon; la identificación, predicción del 
impacto y consecuencia, en el Variant-Effect_Predictor y la curación a mano mediante Integrative-Genomics-Viewer. 
 
Resultado(s): Identificamos 679 variantes que cumplieron con criterios de calidad: 426 se encontraron en casos, mientras que 253 
únicamente en los progenitores. De estas, 63 no tienen registro en bases de datos: 50 están en regiones intrónicas diferentes al sitio 
de splicing, 3 son de sentido erróneo (2 en IGBT1 y una en GLI3) y 3 son sinónimas en FUZ, PLXNB2 y PTCH1, respectivamente. 
Las variantes de GLI3, FUZ y PTCH1 y una de IGBT1 son heredadas. 
 
Conclusión(es): Se identificaron 56 variantes nuevas, de las cuales 3 tienen efecto patogénico potencial en la codificación de las 
proteínas IGBT1 que participa en la regulación del citoesqueleto, y GLI3 reguladora de la vía SHH, importantes durante el desarrollo 
del tubo neural. Son necesarios estudios funcionales para confirmar la patogenicidad de éstas y su contribución como variantes de 
riesgo para MMC en población mexicana. 
 



 

 

  



 

GEC-06 
Variantes en los genes linc00871 y slc28a2 con huellas de selección positiva se 
asocian con enfermedad arterial coronaria y parámetros cardiometabólicos en 
población mexicana 

Erika Vanessa Molina Murillo, UAM, INMEGEN | Sandra Romero Hidalgo, INMEGEN | Mayra Domínguez Pérez, INMEGEN | Leonor Jacobo Albavera, 
INMEGEN | José Guadalupe Guevara Chávez, INMEGEN | Rosalinda Posadas Sánchez, Instituto Nacional de Cardiología Ignacio Chávez | Gilberto Vargas 
Alarcón, Instituto Nacional de Cardiología Ignacio Chávez | Sandra Rosas Madrigal, INMEGEN | Alessandra Carnevale , INMEGEN | María Teresa Villarreal 
Molina, INMEGEN | evmm28@gmail.com 
 
Introducción: Los estudios de asociación de genoma completo han identificado con éxito variantes genéticas asociadas a diferentes 
enfermedades, que generalmente explican un porcentaje pequeño de la heredabilidad de éstas. Otra estrategia es buscar variantes con 
huellas de selección positiva, ya que, si éstas otorgaron alguna ventaja selectiva, al cambiar el ambiente podrían actualmente conferir 
susceptibilidad a enfermedades. En un estudio previo se identificaron en indígenas de México 103 variantes con valores de índice de 
fijación (FST) mayores a la percentila 99, sugiriendo selección positiva. 
 
Objetivo(s): Analizar la asociación de dos variantes con huellas de selección positiva por FST (rs2123129 en LINC00871 y 
rs4774550 en SLC28A2) a parámetros cardiometabólicos y enfermedad arterial coronaria (EAC) en la cohorte Genética de la 
Enfermedad Aterosclerosa (GEA). 
 
Material(es) y Método(s): GEA incluye 1200 pacientes con EAC y 1500 controles, con datos clínicos y bioquímicos. Ambas 
variantes fueron genotipadas utilizando sondas TaqMan. Se buscaron asociaciones con parámetros clínicos y bioquímicos en el 
grupo control usando modelos de regresión lineal, así como asociación a EAC utilizando modelos de regresión multinominal. 
 
Resultado(s): Ambas variantes se asociaron a mayores niveles séricos de fosfatasa alcalina, aspartato-aminotransferasa y menores 
niveles de creatinina (PAdd 
 
Conclusión(es): Ambas variantes se encuentran en genes altamente expresados en riñón, compatible con su asociación a creatinina y 
GFR. Las asociaciones con lípidos y enzimas hepáticas podrían ser compatibles con la teoría del gen ahorrador. Esta estrategia 
permitió identificar nuevas asociaciones de variantes genéticas con parámetros cardiometabólicos y EAC, que deberán ser replicadas 
en otros estudios. 
 



 

 

  



 

GEM-01 Abordaje clinico y estudios de imagen en familias con espectro facio-auriculo-
vertebral para brindar un asesoramiento genético más certero 

Bernardette Estandía Ortega, Instituto Nacional de Pediatría | bernsestandia@yahoo.com.mx 
 
Introducción: El diagnóstico de espectro facio-aurículo-vertebral (EFAV), de acuerdo a la literatura, se establece cuando la microtia 
está presente en asociación con hipoplasia hemifacial (HH) y/o malformaciones oculares, vertebrales y/o renales, sin embargo, no 
existe un consenso sobre los criterios diagnósticos mínimos. 
 
Objetivo(s): El objetivo de este trabajo fue proponer un abordaje clínico en familias con microtia/EFAV dado que tampoco existe 
suficiente evidencia sobre cuáles son los estudios de imagen que se deben realizar para descartar expresividad variable y distinguir a 
los casos aislados de los familiares. 
 
Material(es) y Método(s): Se incluyeron 51 pacientes mexicanos (32 hombres, 19 mujeres, 0-18 años) con microtia/EFAV junto 
con los progenitores disponibles. Se les realizó historia clínica, genealogía y exploración física, así como ortopantomografía, 
radiografía de columna completa, ecografía renal, tomografía computarizada (TC) de oído y evaluación audiológica (con excepción 
de los dos últimos en los progenitores). 
 
Resultado(s): Por genealogía, el 53% fueron clasificados como casos aislados (n= 27/51) y el 47% (n=24/51) como familiares. En al 
menos el 79.1% de los casos familiares se sugirió una herencia multifactorial. En los estudios de los progenitores se identificó: 
hipoplasia hemifacial (16.2%, n=14/86), alteraciones vertebrales (10.9%, n=10/91) y anomalías renales (2.2%, n=2/90), lo que 
permitió reclasificar a tres casos aislados a familiares (5.8%, n=3/51). 
 
Conclusión(es): Es importante realizar en pacientes con microtia/EFAV un abordaje clínico completo que incluya estudios de 
imagen en los progenitores para identificar expresividad variable y poder clasificar a los casos en aislados o familiares con la 
finalidad de brindar un asesoramiento genético más certero a estas familias. 
 



 

 

  



 

GEM-02 ADS XX testicular; hallazgo imprevisto en un paciente con síndrome 
de Noonan. 

Maria Paula Sofia Leal Anaya Valenzuela, Instituto Nacional de Pediatria | Lissette Arguinzoniz Valenzuela, Instituto Nacional de Pediatria | Victoria del 
Castillo Ruiz, Instituto Nacional de Pediatria | Oscar Castro , Instituto Nacional de Pediatria | Camilo Villarroel Cortes, | mapaulaleal@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome de Noonan (SN), es una entidad autosómica dominante reconocible clínicamente y asociado a 
heterogeneidad de locus. El síndrome XX testicular es parte del grupo de alteraciones de la diferenciación sexual (ADS), ocurre en 1 
de cada 20,000 nacimientos y se origina principalmente por translocación de SRY durante meiosis. Presentamos un paciente con 
ambos síndromes, enfatizando que el análisis de una exploración detallada juega un papel importante en el diagnóstico en casos de 
presentación compleja.  
 
Objetivo(s): Reportar el caso de ADS XX testicular y Síndrome de Noonan en un paciente con fenotipo genital masculino. 
 
Material(es) y Método(s): Descripción clínica, análisis citogenético y citogenético molecular, revisión de la literatura. 
 
Resultado(s): Masculino de 9 años, gesta 3 de padres sanos, madre 22 y padre 38 años, no consanguíneos, al nacimiento presentó 
criptorquidia bilateral y soplo cardiaco por estenosis pulmonar, posteriormente retraso del neurodesarrollo y talla baja (z:-3.54 a los 5 
años). Tuvo 5 criterios clínicos diagnósticos mayores para SN. Pero con talla muy baja, con pene pequeño (z: -0.7) y escroto 
hipoplasico. Por lo anterior se realizó cariotipo encontrando 46,XX. Se inció abordaje de ADS con prueba de reserva testicular 
positiva, US inguino-pélvico y RMN sin evidencia de gónadas o mullerianos, laparoscopia diagnóstica observando testículos 
intraabdominales. Se realizó FISH 46,XX.ish X(DXZ1x2,SRY+)[50] y estudio de panel de genes asociados a SN, reportando 
variante patogenica en SOS1:c.1300G>A (p.Gly434Arg). Pendiente realizar segundo tiempo quirúrgico. 
 
Conclusión(es): Una presentación atípica puede ser el resultado de la existencia de mas de una alteración genética, que debe ser 
investigada. El mecanismo por el cual se originó la condición de ADS XX testicular en el paciente es el más comúnmente descrito y 
no implicó dudas de asignación. No encontramos en la literatura algún otro caso de síndrome de Noonan con ADS XX testicular, por 
lo que esta condición es probablemente una coincidencia en nuestro paciente.  

 



 

 

  



 

GEM-03 Análisis clínico de una cohorte de 51 pacientes del Hospital Infantil de 
México Federico Gómez con complejo OEIS  

Teresa de Jesús Lincoln Strange Castro, Hospital Infantil de México Federico Gómez | Alejandra del Pilar Reyes De la Rosa, Hospital Infantil de México Federico 

Gómez | teresa_lincoln@hotmail.com 
 
Introducción: El complejo OEIS (onfalocele, extrofia cloacal/vesical, ano imperforado, defectos espinales) es una asociación de 
malformaciones congénitas, sin causa genética identificada. Puede presentarse con alteraciones a nivel cardiaco, médula espinal, 
entre otros. Tiene una prevalencia de 1 en 20,000-30,000 recién nacidos vivos, con una mayor proporción de varones. En México, en 
un estudio previo se estimó una prevalencia de 1 en 100,000.  
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas de pacientes del Hospital Infantil de México Federico Gómez (HIMFG) con 
complejo OEIS. 
 
Material(es) y Método(s): Se solicitó al Departamento de Bioestadística del HIMFG los registros de pacientes con OEIS del 2010-
2021. Se agregaron los casos en los que se interconsultó al Departamento de Genética. Se revisaron expedientes, se corroboró 
diagnóstico y se almacenaron datos clínicos. Se utilizaron medidas de tendencia central y de dispersión para la descripción de la 
información. 
 
Resultado(s): De los 57 expedientes revisados, 51 pacientes tuvieron diagnóstico de complejo OEIS, un 55% fueron masculinos. Un 
21% presentó onfalocele, un 84% extrofia vesical, un 33% epispadias, un 9% defectos espinales y solo 2 pacientes presentaron ano 
imperforado. Un 31% presentó otra alteración genital, al igual que gastrointestinal, un 18% renal, seguido por alteraciones en SNC y 
defectos cardíacos. A 20 pacientes (38%) se les realizó cariotipo, con resultado normal en 19 casos. Respecto a los antecedentes 
heredofamiliares, el 23% de los padres tenía edad parental avanzada, se reportó consanguinidad en dos familias. Tres madres 
cursaron con diabetes gestacional, dos con elevación de cifras tensionales y en 1 caso se confirmó infección por SARS-COV2. 
 
Conclusión(es): En esta serie se encontró un mayor número de casos en un menor periodo de tiempo, respecto lo previamente 
reportado en población mexicana. Esto se podría explicar porque el HIMFG es un centro nacional de referencia pediátrico. Los 
hallazgos concuerdan con lo reportado en la literatura.  
 



 

 

  



 

GEM-04 
Análisis de factores ambientales asociados a la presencia de cardiopatías 
congénitas en pacientes con trisomía 21 en el Hospital Infantil de México 
Federico Gómez (HIMFG) 

Aldo Zaragoza Fernández, Hospital Infantil de México Federico Gómez | Javier Tadeo Granados Riverón, Hospital Infantil de México Federico Gómez | Rodrigo 
Moreno Salgado, Hospital Infantil de México Federico Gómez | Eduardo Padilla González, INDRE | aldozaragoza_fdz@hotmail.com 
 
Introducción: Las cardiopatías congénitas (CCs) son malformaciones comunes con alto impacto en la morbimortalidad en población 
general y son atribuibles hasta en un 30% a factores ambientales potencialmente modificables. Sin embargo, existe poca evidencia 
del impacto de estos mismos factores ambientales en pacientes con trisomía 21 (T21), por lo que consideramos relevante identificar 
estos factores ya que la trisomía 21 es la cromosomopatía más frecuente a nivel mundial. 
 
Objetivo(s): Analizar factores ambientales asociados a la presencia de cardiopatías congénitas en pacientes mexicanos con trisomía 
21 en el HIMFG. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó un estudio observacional, retrospectivo y descriptivo de casos y controles en el que se 
incluyeron 144 pacientes con T21 corroborado por cariotipo, un grupo control de 45 pacientes sin CC y 99 con CC corroborado por 
ecocardiograma. Se realizó una encuesta las madres de los pacientes en la que se interroga exposición a 41 factores de riesgo 
conocidos para CC en población general. Se utilizó la razón de momios como modelo estadístico. 
 
Resultado(s): Las CCs complejas fueron más frecuentes que las CC simples. Se observó que la posibilidad de presentar CC es 6 
veces mayor en pacientes con T21 femeninos que en masculinos (p 
 
Conclusión(es): Se corroboraron los hallazgos de sexo femenino como factor de riesgo para CC y el ácido fólico prenatal como 
factor protector en T21 previamente descritos. Se resalta la importancia de considerar que las CCs en T21 suelen ser complejas de 
manera más frecuente que en presentación aislada. Este estudio forma parte de un protocolo que, en conjunto, evalúan los factores 
etiológicos genéticos y ambientales de CCs en T21. 
 



 

 

  



 

GEM-05 Angioqueratomas difusos congénitos: ¿Marcadores tempranos de 
enfermedad lisosomal? 

Diana Cristina Orozco Ávila, Instituto Nacional de Pediatría | Marian Rivas Calderón, Instituto Nacional de Pediatría | Victoria Del Castillo Ruiz, Instituto 

Nacional de Pediatría | Marimar Sáez de Ocariz, Instituto Nacional de Pediatría | Esther Lieberman Hernández, Instituto Nacional de Pediatría | 
DIANA_COA@HOTMAIL.COM 
 
Introducción: Los angioqueratomas son lesiones cutáneas benignas, comunes en la población de forma aislada, cuando se presentan 
de forma difusa, deben hacer sospechar en una enfermedad de depósito lisosomal(EDL). La Galactosialidosis(GS) es una EDL 
relacionada con la deficiencia de β-galactosidasa(GLB1) y Neuraminidasa 1(NEU1). El gen responsable es CTSA que codifica para 
la proteína protectora/catepsina A o PPCA. Existen tres clasificaciones clínicas: infantil temprana, infantil tardía y de inicio en la 
adultez. Las manifestaciones clínicas son multisistémicas, lentamente progresivas. En la GS se reportan angioqueratomas difusos que 
aparecen generalmente hasta la adultez. Presentamos un caso clínico con estas lesiones evidentes desde el nacimiento. 
 
Objetivo(s): Proponer con este reporte que estas lesiones cutáneas pueden ser un buen marcador de sospecha temprano de una 
(EDL). 
 
Material(es) y Método(s): Valoración clínica, estudio molecular y biopsia de lesiones cutáneas.  
 
Resultado(s): Femenino de 7 años, padres sanos, endogamia e isonimia positivas. Embarazo normoevolutivo, de término. Desde el 
nacimiento cursa con mancha mongólica dorsal extensa, giba lumbar y pequeñas pápulas de aspecto vascular, queratósicas, en región 
palmar y plantar de falanges distales de manos y pies. Actualmente presenta leve retraso en neurodesarrollo, macrocefalia relativa, 
facies infiltrada, mancha rojo cereza en fondo de ojo, hepatoesplenomegalia, contracturas articulares y disostosis múltiple. Las 
lesiones cutáneas de manos y pies no se han modificado ni disminuido en intensidad. Se identificó variante patogénica en estado 
homocigoto en CTSA c.884T>C (p.Leu295Pro) por panel de genes dirigido para EDL. La biopsia de las lesiones cutáneas reportó 
angioqueratoma difuso. 
 
Conclusión(es): Las (EDL) tienen un amplio espectro de manifestaciones clínicas, la mayoría de aparición progresiva. Al 
nacimiento son incipientes y pueden incluir fenotipo facial levemente infiltrado, hernias, mancha mongólica entre otras. Los reportes 
relacionados en la literatura describen que los angioqueratomas difusos son lesiones cutáneas de aparición tardía. Proponemos que 
los angioqueratomas difusos pueden ser un buen marcador temprano de EDL. 
 



 

 

  



 

 

GEM-06 Anomalías nefrourológicas por ultrasonografía en recién nacidos con 
síndrome Down: estudio de casos y controles 

Jorge Román Corona Rivera, Instituto de Genética Humana Dr. Enrique Corona Rivera, Centro Universitario de Ciencias de la Salud | Norma Adriana Segura 
Alvarado, Servicio de Genética, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Eloy López Marure, Servicio de Radiología, División de Pediatría, Hospital Civil 

de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Ana Alejandra Echeverría Solís, Servicio de Nefrología, División de Pediatría, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. 

Menchaca | Jorge Acosta León, Servicio de Urología, División de Pediatría, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Alfredo Corona Rivera, Servicio de 

Genética, División de Pediatría, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Christian Peña Padilla, Servicio de Genética, División de Pediatría, Hospital Civil 

de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca | Guadalupe Elena Morales Domínguez, Servicio de Genética, División de Pediatría, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I. 

Menchaca | rocorona@cucs.udg.mx 
 
Introducción: La frecuencia de anomalías nefrourológicas (ANU) en estudios poblacionales de pacientes con síndrome Down (SD) 
es del 2.2-3.2%, estimándose un riesgo 3.5 a 4.5 veces mayor que la población general. No encontramos estudios previos con un 
diseño analítico que incluyeran la búsqueda sistemática de ANU por ultrasonografía renal (USGR) en estos pacientes. 
 
Objetivo(s): Determinar si existe asociación entre ANU por USGR y SD en una población de recién nacidos (RN) del occidente de 
México.  
 
Material(es) y Método(s): Estudio de casos y controles basado en hospital. Previo consentimiento informado y firmado, se realizó 
de manera prospectiva una USGR para búsqueda de ANU en 149 RN con SD confirmado por cariotipo (casos) y también, en 188 RN 
sin malformaciones evidentes (controles). Las ANU se clasificaron en anomalías de número, tamaño, posición, dilatación y displasia. 
La asociación se midió calculando los odds ratio (OR) y sus intervalos de confianza del 95% (IC del 95%). Se contó con la 
aprobación de nuestros comites de ética e investigación. 
 
Resultado(s): La USGR mostró hallazgos positivos en 17 casos (11.4%) y en 4 controles (2.1%), P< 0.001, OR= 5.9 (IC 95%: 1.9-
18.0). En los casos, 11/17 (65%) presentaron ANU patológicas, predominando las dilataciones por valvas uretrales y la displasia 
renal; 6/17 (35%), mostraron pielectasias  
 
Conclusión(es): Los niños con SD tienen un riesgo seis veces mayor de presentar ANU, varias, susceptibles de progresar a daño 
renal crónico. Apoyamos el que la USGR debe ser incorporada a los cuidados anticipados a ofrecer a todo paciente con SD. 
 



 

 

  



 

GEM-
07 

Anomalías oculares en cámara anterior, síndrome nefrótico de inicio infantil y 
glomeruloesclerosis focal y segmentaria asociados a variantes en LAMB2 
compatibles con síndrome de Pierson: reporte de un caso. 

José de Jesús Dávila Sánchez, Departamento de Genética del Hospital Universitario de la UANL | Graciela Arelí López Uria, Departamento de Genética del Hospital 

Universitario de la UANL | Rocío Adriana Villafuerte de la Cruz, Escuela de Medicina y Ciencias de la Salud, Tecnológico de Monterrey | Dione Aguilar y Méndez, 
Escuela de Medicina y Ciencias de la Salud, Tecnológico de Monterrey | Laura Elia Martínez de Villarreal, Departamento de Genética del Hospital Universitario de la 

UANL | drjesusdavilas@gmail.com 
 
Introducción: Pierson y col. (1963) informaron de 2 hermanas con síndrome nefrótico congénito y anomalías oculares peculiares. 
En 2004 Zenker y col. informaron de 2 familias no relacionadas, 1 turca y 1 árabe, con síndrome nefrótico congénito y anomalías 
oculares distintas. El síndrome de Pierson es un trastorno autosómico recesivo que comprende síndrome nefrótico congénito difuso 
con esclerosis mesangial y diversas anomalías oculares. Es causado por mutaciones en el gen LAMB2. Se han reportado alrededor de 
50 mutaciones en 40 familias no relacionadas hasta ahora.   
 
Objetivo(s): 1. Descripción clínica del síndrome de Pierson. 
 
Material(es) y Método(s): Paciente mujer de 13 meses de vida la cual es llevada por sus padres a consulta de Genética Médica por 
antecedente de ascitis, presencia de anomalías oculares en cámara anterior, síndrome nefrótico y glomeruloesclerosis focal y 
segmentaria. Presentó aumento del perímetro abdominal, además de proteinuria e hipoalbuminuria, integrando el diagnóstico de 
síndrome nefrótico de inicio infantil. Estudio histopatológico de biopsia renal con glomeruloesclerosis focal y segmentaria. A nivel 
oftalmológico presenta megalocórnea, microcoria, catarata, hipoplasia de iris, nistagmo, miopía magna, y cambios pigmentarios en la 
retina. Cariotipo 46, XX. Se sospechó de síndrome de Pierson, por lo cual se solicitó exoma completo con CNVs.  
 
Resultado(s): En exoma completo con CNVs se identificó una variante de significado incierto y una variante probablemente 
patogénica en heterocigosis en el gen LAMB2, consistente con el diagnóstico genético de síndrome de Pierson. Adicionalmente se 
encontraron 2 variantes en CFTR y SEC23B. Se brindó asesoría genética y se llevó a cabo manejo multidisciplinario.  

 
Conclusión(es): El síndrome de Pierson, aunque raro, debe sospecharse en pacientes con síndrome nefrótico congénito y anomalías 
oculares. A la fecha menos de 70 casos se han descrito en la literatura. 
 



 

 

  



 

GEM-08 Aplicación práctica de la bioinformática clínica en el campo de la 
genética médica. 

Alicia Rivera Cameras, División de Genética CIBO - IMSS, Doctorado en Genética Humana, CUCS, UdeG | Andrea Virginia Ruiz Ramírez, División de Genética 

CIBO - IMSS, Doctorado en Genética Humana, CUCS, UdeG | Luis Eduardo Figuera Villanueva, 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 | alicia.rivera50@gmail.com 
 
Introducción: La bioinformática clínica proporciona información biológica y médica para permitir una atención médica 
individualizada, a través de la búsqueda en bases de datos biológicas y utilizar la información en la práctica médica. Seleccionar el 
software y/o la base de datos adecuada es crucial para la toma de decisiones en la práctica clínica. El proceso bioinformático clínico 
típico se puede dividir a grandes rasgos en análisis primario, secundario y terciario. Se entiende por análisis terciario en la 
bioinformática clínica, los pasos necesarios para interpretar correctamente las variantes de secuencia identificadas, e incluye anotar y 
filtrar las variantes identificadas para encontrar variaciones clínicamente relevantes. En este trabajo nos enfocaremos al análisis 
terciario, específicamente en cómo descubrir variaciones con relevancia clínica a partir de la realización de una práctica de las 
herramientas. 
 
Objetivo(s): Describir la utilidad de plataformas bioinformáticas para la aplicación clínica, mediante el descubrimiento de variantes 
de significado clínico. 
 
Material(es) y Método(s): Se utilizaron plataformas especificas (Mutalizer, VariantValidator, ClinVar, VarSome, PredictSNP y 
HOPE), para la verificación de nomenclatura, clasificación y predicción de la variante c.251C>G del gen TNF.  
 
Resultado(s): Se obtuvo a partir de este ejercicio datos relevantes de la variante c.251C>G del gen TNF, que aplicados en la práctica 
clínica podría dar un panorama al momento de realizar la asesoría genética. 
 
Conclusión(es): Creemos que la utilización de la bioinformática clínica aporta beneficios para mejorar la atención médica, 
prevención de enfermedades y mantenimiento de la salud. 
 



 

 

  



 

GEM-09 Ataxia-Telangiectasia con presencia de variantes biálelicas en ATM y 
elevación de oncofetoproteína.  

Isabel Alicia Loya Aguilar, CMN 20 DE NOVIEMBRE ISSSTE | Liliana García Ortíz, CMN 20 DE NOVIEMBRE ISSSTE | Maria Del Carmen Chima Galan, CMN 

20 DE NOVIEMBRE ISSSTE | Yuriitzi Santillán Hernández, CMN 20 DE NOVIEMBRE ISSSTE | isaloya.md@gmail.com 
 
Introducción: La Ataxia-Telangiectasia es un trastorno cerebelar degenerativo AR, con prevalencia de 1:40000-100000 RN. Se 
caracteriza por inicio temprano (1-4 años), telangiectasias oculocutáneas, apraxia oculomotora, coreoatetosis, error innato de la 
inmunidad y propensión a cáncer. Su etiología se asocia a variantes patogénicas bialélicas en ATM, gen regulador del ciclo celular y 
de la integridad del genoma. La detección temprana es importante para la calidad de vida y supervivencia, ya que el 25-30% de los 
pacientes desarrollan leucemia o linfoma durante su vida.  
 
Objetivo(s): Reporte de caso. 
 
Material(es) y Método(s): Historia clínica genética, estudios de laboratorio y gabinete. 
 
Resultado(s): Masculino de 7 años de edad, G:1, C:1, embarazo normoevolutivo 39 SDG, peso 2700g, talla 51cm. Retraso global 
del desarrollo. Inicia PA a los 3 años 2 meses con ataxia troncal, telangiectasias conjuntivales e infecciones de repetición. EF: peso: 
20.5kg (pCA(p.Trp2344Ter) variante patogénica heterocigota. NP_000042.3(ATM):c.985A>T(p.Arg329Ter) variante 
probablemente patogénica heterocigota. RM cerebro: disminución de volumen cortico-subcortical a nivel bifrontal y cerebelar 
bilateral.  
 
Conclusión(es): La asociación clínica de ataxia, telangiectasias, AFP elevada y estudio molecular positivo confirman el diagnóstico 
para un seguimiento dirigido y atención oportuna de las complicaciones que permitan mejorar la calidad de vida del paciente. En el 
95% de los casos, la AFP aumenta de manera continua con la edad lo cual se ha asociado a la falta de diferenciación hepática. Los 
errores innatos de la inmunidad humoral podrían causar disbiosis e incremento de la mortalidad.  
 



 

 

  



 

 
 
GEM-10 Atrofia Muscular Espinal tipo 3b. Reporte de un caso 
Ernesto Antonio Sierra López, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre ISSSTE | Martha Orozco Quiyono, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre ISSSTE | 
María del Carmen Chima Galán, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre ISSSTE | Liliana García Ortiz, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre ISSSTE | 
ernestoantoniosierralopez@gmail.com 
 
Introducción: La Atrofia Muscular Espinal (AME) es una enfermedad neuromuscular degenerativa AR, con incidencia de 1/11 000 
RN. Se clasifica en 5 tipos de acuerdo con la severidad de los síntomas y el genotipo. El 95% de los casos de AME están causados 
por deleciones homocigotas en el gen SMN1, mientras que SMN2 es un gen modificador de SMN1, por lo que la severidad de AME 
se correlaciona inversamente con el número de copias en SMN2. AME3 corresponde al 30% de los casos y existen 2 subtipos: AME 
3a que aparece antes de los 3 años y AME 3b que inicia después de los 3 años con caídas frecuentes, dificultad para subir escaleras y 
pérdida tardía de la deambulación (50%). Los pacientes con AME3b poseen 3-4 copias de SMN2. 
 
Objetivo(s): Presentación del caso clínico de paciente con AME3b. 
 
Material(es) y Método(s): Historia clínica genética, estudios de laboratorio y gabinete. 
 
Resultado(s): Masculino de 9 años, originario de León, Guanajuato, consanguinidad y endogamia negada, producto de gesta 2. 
Inicia padecimiento a los 3 años con caídas frecuentes, marcha en puntas, dificultad para subir escaleras, requiriendo de apoyo para 
incorporarse. EF: Sonometría: normal. Hiperlordosis lumbar, MS: SDP, MI: flexión de cadera izquierda 3/5 y derecha 4/5, fuerza a 
la flexión y extensión de pierna 4/5, pie cavo bilateral, marcha en estepaje, maniobra de Gowers positiva. CPK 204 mEq/dl (0-200). 
MLPA de los genes SMN1, SMN2 y NAIP (Kit Salsa P021): Número de copias para SMN1: 0, con deleción homocigota en exones 
7 y 8. Número de copias para SMN2: 3 Electromiografía: Miembros pélvicos con patrón miopático. 
 
Conclusión(es): La AME3b representa un reto por su similitud a las miopatías más frecuentes, el diagnóstico molecular resulta 
trascendental para su manejo y la oportunidad de recibir terapia dirigida que mejora la calidad de vida. 
 



 

 

  



 

GEM-11 Características Fenotípicas y Genotípicas de Pacientes Mexicanos con 
Defectos Congénitos de la Glicosilación 

M Rodríguez Morales, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría, Ciudad de México, México. | C Villarroel Cortes, Departamento de Genética 

Humana, Instituto Nacional de Pediatría, Ciudad de México, México. | J López Valdez, Departamento de Genética, Centenario Hospital Miguel Hidalgo, Aguascalientes, 

México. | A Raya Trigueros, Facultad de Medicina, Universidad Veracruzana, Campus Poza Rica-Tuxpan, Poza Rica de Hidalgo, México | S Gómez Carmona, Servicio 

de Genética, Centro de Rehabilitación e Inclusión Infantil Teletón, Tuxtla Gutiérrez, Méxic | V Del Castillo , Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de 

Pediatría, Ciudad de México, México. | C Alaez Verzon, Laboratorio de Diagnóstico Genómico, Instituto Nacional de Medicina Genómica, Secretaría de Salud, C | I 
Martínez Duncker, Laboratorio de Glicobiología Humana y Diagnóstico Molecular, UAEM, Cuernavaca, México. | Mo Fiesco Roa, Laboratorio de Citogenética, INP, 

México. Programa de Maestría y Doctorado en Ciencias Médicas, UNAM | leugim_018@hotmail.com 
 
Introducción: Los defectos congénitos de la glicosilación (CDG) son, al menos, 137 entidades genéticas causadas por alteraciones 
en la síntesis/unión de glicanos a proteínas, lípidos o ARN. Tienen una prevalencia estimada de 1/10,000. Los más frecuentes afectan 
la N-glicosilación. Presentan un espectro multisistémico de manifestaciones y gravedad variables. El isoelectroenfoque de 
transferrina (IEF-Tf) es un método bioquímico de tamizaje para defectos en la N-glicosilación. La genotipificación confirma la 
enfermedad y reduce la odisea diagnóstica, orientando el abordaje y manejo; existen CDG con tratamiento metabólico correctivo y/o 
guías de manejo específico. 
 
Objetivo(s): Describir las características demográficas, fenotípicas y genotípicas de pacientes mexicanos diagnosticados con CDG. 
 
Material(es) y Método(s): Se consignaron los datos fenotípicos y se realizó IEF-Tf en suero de pacientes con sospecha de CDG. En 
pacientes con patrón de IEF-Tf anormal, con base en el fenotipo, se secuenció exoma clínico o por Sanger el gen específico. 
 
Resultado(s): En 3/7 pacientes el patrón del IEF-Tf fue tipo I, se secuenció exoma clínico, identificando 2 PMM2-CDG 
(MIM#212065) y 1 ALG1-CDG (MIM#608540). En 4/7 pacientes el patrón del IEF-Tf fue tipo II y estuvo asociado a cutis laxa, tras 
secuenciación Sanger se confirmó ATP6V0A2-CDG (MIM#219200) en 3 de ellos. En 3 pacientes (un con PMM2-CDG, otro con 
ALG1-CDG y otro con ATP6V0A2-CDG) se caracterizaron variantes patogénicas asociadas a splicing alternativo no funcional. En 
4/7 casos el dato pivote de sospecha de CDG fue la cutis laxa y en 3/7 las manifestaciones neurológicas; aunque todos tuvieron 
alteración del neurodesarrollo. 
 
Conclusión(es): A la fecha, se han confirmado CDG en 7 pacientes mexicanos. El análisis transcripcional, permitió clasificar una 
variante como patogénica y 3 con patogenicidad asociados a splicing alternativo no funcional, todas previamente no reportadas. Los 
CDG son un reto diagnóstico y, aunque el IEF-Tf establece una sospecha bioquímica, la genotipificación es indispensable para 
dirigir el asesoramiento genético, abordaje y tratamiento específicos. 
 



 

 

  



 

GEM-12 Caso clinico: sindrome de fibromatosis hialina, una enfermedad ultra-
rara 

Beatriz De la Fuente Cortez, UANL | Josefina Navarrete Solís, | Ekaterina Sánchez Romero, | Luz María Sánchez Sánchez, | 
beatriz_delafuente_cortez@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome de fibromatosis hialina (SFH) es enfermedad ultra-rara debida a la mutación del gen ANTXR2 
localizado en el cromosoma 4q21. Se caracteriza por lesiones papulares y nodulares en piel, encías y articulaciones debido al 
acúmulo de material hialino en la dermis papilar y reticular. Anteriormente se clasificaba como hialinosis sistémica infantil y 
fibromatosis hialina juvenil, pero desde el 2009 se englobó en un solo término: síndrome de fibromatosis hialina, y se dividió en 
leve, moderada, grave y letal. 
 
Objetivo(s): Presentar el caso de un niño con SFH grave.  
 
Material(es) y Método(s): Caso clínico de una enfermedad ultra-rara. 
 
Resultado(s): Caso clínico: Niño de 3 años, producto de primer embarazo de padres jóvenes procedentes de una pequeña población 
del estado de Hidalgo. A los 2 meses de edad la madre nota nódulos en cabeza, cuello, pabellones auriculares, articulaciones, tórax y 
espalda, además de rigidez articular. Posteriormente empiezan a salir lesiones papulares descamativas en cuello y cabeza, hipertrofia 
gingival y nodulaciones en labios. Las nodulaciones fueron haciéndose mas grandes con el tiempo, algunas de ellas supurativas 
(fotos). El niño tenía peso y talla bajas, contracturas articulares, dolor a la movilización, sin retraso mental. Biopsia de piel de cuello: 
hialinización de la colágena y mastocitos. Biometría hemática normal. QS y PFH normales. CPK normal. Colesterol y triglicéridos 
normales. Estudio molecular: Gen ANTXR2 c.1069del p.(Ala357Profs*52) Homocigoto. Esta es una mutación patogénica para 
Síndrome de Fibromatosis Hialina. Estudio genético de la madre: Estado de portadora confirmado en el gen ANTXR2.  
 
Conclusión(es): Existen aproximadamente 18 casos reportados en Latinoamérica, y este es el segundo caso reportado en México 
pero el primero al que se le realiza estudio molecular y se identifica la variante patogénica. No hay hasta el momento tratamiento 
específico para esta enfermedad, la calidad y expectativa de vida en estos pacientes es muy pobre.  
 



 

 

  



 

 
 
GEM-13 Coloboma ocular en un paciente con síndrome schuurs-hoeijmakers 
Guadalupe Elena Morales Dominguez, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Juan Carlos Zenteno , Instituto de Oftalmología FAP Conde de 

Valenciana | Luz Consuelo Zepeda Romero, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Christian Peña Padilla, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. 

Juan I. Menchaca” | Lucina Bobadilla Morales, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Yaneris Maibeth Romero Bolaño, Hospital Civil de 

Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Jorge Román Corona Rivera, Hospital Civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | dra.elenamoralesd@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome Schuurs-Hoeijmakers (SSH, OMIM #615009) es un trastorno del neurodesarrollo (TND) autosómico 
dominante causado por variantes patogénicas del gen PACS1, denominado también TND-PACS1. Se caracteriza por discapacidad 
intelectual, facies característica (cejas arqueadas, hipertelorismo, fisuras palpebrales hacia abajo, tricomegalia de pestañas), defectos 
cardiacos, convulsiones y anomalías cerebrales. Hasta ahora, se han reportado 61 casos diagnosticados por secuenciación del exoma, 
ya sea clínica (SEC), o completa (SCE) 
 
Objetivo(s): Presentar el primer caso de SSH con coloboma ocular (CO) en México identificado por SEC. 
 
Material(es) y Método(s):  
 
Resultado(s): Propositus producto de G5 de madre de 37 años y padre de 42 años. Nació a término, peso 4200 g (>P97), talla 53 cm 
(P97) y Apgar de 8 y 10, al 1’ y 5’, respectivamente. Presentó retraso del desarrollo motor y del leguaje. A la exploración: cejas 
arqueadas, telecanto, coloboma inferior de iris bilateral, labio superior delgado, hernia umbilical e inguinal izquierda, escroto 
hipoplásico y criptorquidia. Se realizó orquidopexia bilateral y se ha intervenido en tres ocasiones por recurrencia de las hernias. 
Cardiología: corazón sano. Neurología: trastorno de espectro autista. Oftalmología: coloboma de iris bilateral que abarca hasta los 
nervios ópticos. TAC de cráneo: ventriculomegalia, colpocefalia, heterotopias e hipoplasia del cuerpo calloso y del nervio óptico y 
cristalino izquierdos. Cariotipo 46,XY. La SEC identificó la variante patogénica PACS1:c.607C>T (p.Arg203Trp) en heterocigosis, 
ausente en ambos padres. 
 
Conclusión(es): Los colobomas oculares se han reportado en 5/57 pacientes con SSH y su hallazgo puede contribuir a mejorar su 
identificación clínica, ya que hasta hoy solo se ha diagnósticado por SEC o SCE. El SSH se incluye en el espectro WDR37-PACS1-
PACS2, donde también confluyen los colobomas, junto a epilepsia, TND, atrofia cerebelar y facies disitntiva. La variante patogénica 
encontrada se ha reportado como recurrente, de origen paterno y como en esta familia con edad paterna avanzada, de novo. 
 



 

 

  



 

GEM-14 Conexión anómala total de venas pulmonares con diagnóstico de 
microdeleción 15q11.2 que coexiste con microdeleción 22q11.2 en mosaico. 

Daniel Torres Muñoz, Genética Médica IMSS CMN SXXI | Alan Cárdenas Conejo, Genética Médica IMSS CMN SXXI | Juan Carlos Huicochea Montiel, Genética 

Médica IMSS CMN SXXI | Luz María Garduño Zarazúa, Unidad de Investigación Médica en Genética Humana IMSS CMN SXXI | Haydeé Rosas Vargas, Unidad de 

Investigación Médica en Genética Humana IMSS CMN SXXI | Alejandra María Alvarado Hernández, Unidad de Investigación Médica en Genética Humana IMSS CMN 

SXXI | dan.torresug20@gmail.com 
 
Introducción: La conexión anómala de venas pulmonares (CAVP) tiene una incidencia de 7.1/100,000. 90% de los casos cursa sin 
un diagnóstico etiológico. Dentro de las causas genéticas esta la del22q11.2 con una incidencia de 1:4,000 RNV, el 60% de los 
pacientes presenta cardiopatías, siendo infrecuente la CAVP. Existen otras CNVs como la del15q11.2 que se ha asociado con 
cardiopatías y pabellones auriculares dismórficos. La coexisencia de del22q11.2 en mosaico y del15q11.2 en estado constitutivo no 
se encuentra descrita en la literatura. 
 
Objetivo(s): Caracterización clínica y citogenómica de un paciente con CAVP con microdeleción 15q11.2 y microdeleción 22q11.2 
en mosaico. 
 
Material(es) y Método(s): Cariotipo bandas GTG, FISH sonda N25 (Vysis) y microarreglos DNA Cytoscan 750K Affymetrix. En el 
análisis citogenómico se observó: 46,XY[25].nuc ish 22q11.2(N25x1)[13]/22q11.2(N25x2)[73].arr[GRCh37] 
15q11.2(22770422_23082237)x1. 
 
Resultado(s): Se describe un paciente masculino de 38 días de vida, madre de 35 años con diabetes mellitus tipo 2 pregestacional y 
descontrol metabólico durante el embarazo. Nace a las 33 semanas por preeclampsia. El Ecocardiograma reporta CAVP, calcio 
iónico en 3 ocasiones menor a 1, en exploración física se encuentran nariz de aspecto tubular, pabellones auriculares dismórficos. El 
microarreglo no detectó la del22q ya que se encuentra en un mosaico inferior al 15%, sin embargo, sí detecta una CNV patogénica 
de 265kb que incluye NIPA1, NIPA2, CYFIP1 y TUBGCP5, cuyos datos clínicos también son concordantes con los del paciente. 
Fallece a los 39 días por sepsis por lo que no fue posible tomar muestra de un segundo tejido para estudiar el mosaico. 
 
Conclusión(es): La CAVP es un reto diagnóstico al momento de establecer la etiología, en este caso fue posible atribuir la causa a la 
coexistencia de dos desórdenes genómicos. Con este trabajo resaltamos la importancia de realizar una buena exploración clínica y el 
uso adecuado de las herramientas de citogenética molecular para dar un diagnóstico y asesoramiento apropiado. 
 



 

 

  



 

GEM-15 Cutis verticis gyrata congénito en una paciente con sindrome Turner 
Jessica Paola Cruz Cruz, Instituto de Genética Humana | Christian Peña Padilla, Centro de Registro e Investigación sobre Anomalías Congénitas (CRIAC), Servicio de 

Genética HCJIM | Laura Leticia Vega Silva, Centro de Registro e Investigación sobre Anomalías Congénitas (CRIAC), Servicio de Genética HCJIM | Guadalupe Elena 
Morales Domínguez, Centro de Registro e Investigación sobre Anomalías Congénitas (CRIAC), Servicio de Genética HCJIM | Alejandra Baldomero López, Centro de 

Registro e Investigación sobre Anomalías Congénitas (CRIAC), Servicio de Genética HCJIM | Fernando Hernández Camarena, 3Servicio de Patología, Hospital Civil de 

Guadalajara Fray Antonio Alcalde | Lucina Bobadilla Morales, Instituto de Genética Humana Dr. Enrique Corona Rivera, Centro Universitario de Ciencias de la Sal | 
Jorge Román Corona Rivera, Instituto de Genética Humana Dr. Enrique Corona Rivera, Centro Universitario de Ciencias de la Sal | paola.cruzjpc@gmail.com 
 
Introducción: El cutis verticis gyrata (CVG) es una genodermatosis caracterizada por pliegues convolutos y surcos profundos del 
cuero cabelludo que semejan los surcos y circunvoluciones cerebrales. El CVG afecta a 1 de 100,000 hombres y a 0.026 de cada 
100,000 mujeres. Se clasifica en primario o secundario a otras patologías, siendo este último, rara vez congénito (CVGC), 
mayormente asociado a tumores como nevos intradérmicos cerebriformes o neurofibromas, o bien, a síndromes como el Noonan, 
Beare-Stevenson, Down y Turner (ST). 
 
Objetivo(s): Presentar el primer caso de CVGC una paciente mexicana con ST. 
 
Material(es) y Método(s): Recién nacida femenina producto de la G4 de madre de 38 años, nació a las 39.5 semanas, sin 
complicaciones, con peso 3635 g (P75), talla 49 cm (P50), perímetro cefálico 33.1 cm (P25). A la exploración física con CVGC 
circunscrito a un área alopécica extensa en la región fronto-parieto-occipital izquierda, nevus flemmeus, cuello corto con piel 
redundante, linfedema acral, hipoplasia ungueal y línea Sydney bilateral. 
 
Resultado(s): El ecocardiograma identificó hipoplasia de arco aórtico transverso, comunicación interventricular, ducto arterioso 
permeable y foramen ovale permeable. La biopsia del CVGC mostró infiltrado inflamatorio mixto por células mononucleares y 
polimorfonucleares perianexial inespecífica. Cariotipo: mos 45,X[19]/46,X,+mar[1]. FISH: nuc 
ish(DXZ1)x1[196/200]/(DXZ1)x2[4/200]. 
 
Conclusión(es): La literatura dermatogenética reconoce al CVGC como una manifestación del ST, aunque infrecuente y de 
prevalencia aún desconocida. La hipótesis propuesta en el ST implica la ocurrencia de un linfedema severo de la piel cabelluda y su 
posterior compresión por el útero, lo que fija la piel linfedematosa, resultando en la formación de los pliegues característicos del 
CVGC. Los resultados de las biopsias de piel en estas pacientes han variado de hipertrofia del tejido conectivo o cambios 
hamartomatosos en siete pacientes, a piel normal en tres, incluyendo nuestra proposita, no identificando argumentos para 
fundamentar otra hipótesis o contradecir la previa.  
 



 

 

  



 

GEM-16 Deficiencia de fructosa-1,6-bisfosfatasa: reporte de un caso 
Eduardo Salazar Valenzuela, Hospital Pediatrico de Sinaloa | María del Carmen Chima Galán, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre | Yuritzi Santillán 
Hernández, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre | Eduardo Llausás Magaña, Hospital Pediatrico de Sinaloa | Carlos Manuel Juaristi Manrique, Centogene 

GmbH | Jesús Ernesto Dueñas Arias, Hospital Pediatrico de Sinaloa | eduardosalazarvalenzuelapay@gmail.com 
 
Introducción: La deficiencia de fructosa 1,6-bisfosfatasa (FBP1) es una enfermedad hereditaria autosómica recesiva causada por la 
mutación del gen FBP1, se caracteriza por episodios recurrentes de hipoglucemia, cetosis y acidosis láctica. Los síntomas de las 
personas afectadas son inespecíficos y se confunden fácilmente con otros trastornos metabólicos. Con un diagnóstico precoz y un 
tratamiento estricto, el pronóstico a largo plazo de la deficiencia de FBP1 es excelente, lo que destaca la importancia de la 
confirmación molecular precoz. 
 
Objetivo(s): Describir el caso clínico de un paciente con FBP1, estudiado a través de secuenciación que incluye análisis de CNV 
basado en NGS. 
 
Material(es) y Método(s): Caso clínico pediátrico de FBP1. Se realiza historia clínica genética, secuenciación que incluye análisis 
de CNV basado en NGS. 
 
Resultado(s): Masculino de 3 años, producto de segunda gesta, sin antecedentes familiares de interés. Con adecuado desarrollo 
psicomotor. Inicia su padecimiento a los 2 años, presentando múltiples hospitalizaciones, requiriendo manejo en terapia intensiva por 
19 días, por presentar abdomen agudo, hipoglucemias recurrentes, acidosis metabólica con hiperlactatemia, edema cerebral, hepato-
esplenomegalia e intolerancia al ayuno, en una ocasión requirió intubación por 17 días, durante dicha estancia se inició abordaje para 
error innato de metabolismo. Se identificó una variante probablemente patogénica homocigótica en el gen FBP1 y se confirma el 
diagnóstico genético de deficiencia de fructosa-1,6 bisfosfatasa autosómica recesiva (Deleción del exón 1, la cual abarca la región 
genómica (chr9:97401414-97401626). 
 
Conclusión(es): La deficiencia de FBP1 suele ser fatal en la infancia y la niñez temprana. Por tanto, el diagnóstico precoz y el 
tratamiento oportuno son fundamentales para prevenir la mortalidad precoz. Este caso enfatiza la importancia del diagnóstico 
molecular temprano en cualquier niño que presente estos síntomas. 
 



 

 

  



 

 

GEM-17 Deleción 15q26.3 en una paciente con talla baja atribuible a 
haploinsuficiencia del gen igf1r 

Yaneris Maibeth Romero Bolaño, Servicio de Genética y Unidad de Citogenética, Hospital Civil de Guadalajara ?Dr. Juan I. Menchaca?, Centro Universitario de 

Ciencias de la Salud (CUCS); Universidad de Guadalajara (UdG), Guadalajara, México. | Guadalupe Elena Morales Domínguez, 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” | Lucina Bobadilla Morales, 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” | 
yaneris.romero1286@gmail.com 
 
Introducción: La haploinsuficiencia del gen del receptor del factor de crecimiento similar a la insulina 1 (IGF1R) secundaria a 
deleciones de la región 15q26.3 (OMIM 270450) es una causa infrecuente de talla baja (TB). Los casos reportados se han 
identificado en bebés pequeños para su edad gestacional (PEG) con TB posnatal que presentan manifestaciones generalmente leves 
del síndrome de microdeleción 15q26.3 (OMIM 612626). 
 
Objetivo(s): Presentar una paciente con TB que nació PEG, atribuible a haploinsuficiencia del gen IGF1R debida a una deleción 
heterocigota de 3Mb en 15q26.3  
 
Material(es) y Método(s):  
 
Resultado(s): Proposita de 2 años, producto de primera gestación de padres jóvenes, sanos y no consanguíneos. Nació PEG a las 36 
semanas, con peso de 2,200 g y talla de 44 cm. Desarrollo psicomotor normal. Tratada con hGH desde 6 meses previos. A los 2 años 
8 meses: peso: 13 kg (-0.4 DE), talla: 80 cm (-3.15 DE), perímetro cefálico: 45.5 cm (-2.36 DE), braquicefalia, fisuras oblicuas hacia 
arriba, epicanto, comisuras labiales hacia abajo, manos de apariencia pequeña y cuadrada, pezones invertidos. Sus radiografías 
mostraron escotaduras anteriores en cuerpos vertebrales torácicos y no presenta núcleos de osificación en carpo. Pruebas tiroideas, 
electrolitos, gasometría venosa, e IGFBP-3 normales. Cariotipo: 46,XX. Panel NGS para TB: deleción heterocigota de 3.3 Mb: 
seq[GRCh37] del(15)(q26.3) cr15:g.98584815-101928130del. 
 
Conclusión(es): El antecedentes de PEG, junto a la TB, dismorfia facial leve y edad ósea retrasada son características concordantes 
con los casos reportados de haploinsuficiencia del gen IGF1R por deleción 15q26.3. Las deleciones de IGF1R tienen un efecto 
negativo sobre el crecimiento similar al de sus mutaciones, mientras que las deleciones 15q26 más proximales se asocian a 
cardiopatía, epilepsia, hernia diafragmática y anomalías renales. Aunque la región delecionada incluye los genes ADAMTS17 y 
CHSY, la paciente no presenta manifestaciones atribuibles. La respuesta a la hGH en estos pacientes es moderada. 
 



 

 

  



 

 

GEM-
18 

Descripción epidemiológica de una serie de casos de pacientes pediátricos con 
diagnóstico de ataxia crónica en el servicio de Genética Médica de la UMAE 
Hospital General "Dr. Gaudencio González Garza" del Centro Médico Nacional 
La Raza en el periodo de 2015 a 2020. 

Yuvia Michelle Barrera Acosta, Instituto Mexicano del Seguro Social | Eugenia Dolores Ruiz Cruz, Instituto Mexicano del Seguro Social | Laura Santana Díaz, 
Instituto Mexicano del Seguro Social | Luis Leonardo Flores Lagunes, Instituto Nacional de Medicina Genómica, SSA | yuvia_michelle@hotmail.com 
 
Introducción: La ataxia puede ser un síntoma de múltiples patologías. Las ataxias de origen genético suelen tener una presentación 
crónica y a menudo se diagnostican por la persistencia de síntomas a largo plazo y antecedentes familiares positivos.  
 
Objetivo(s): Realizar una descripción epidemiológica de una serie de casos de pacientes pediátricos con diagnóstico clínico de 
ataxia crónica del CMN La Raza de 2015 a 2020. 
 
Material(es) y Método(s): Serie de casos de tipo observacional, retrospectivo y transversal. Teniendo una fuente de datos 
secundaria mediante la revisión de expedientes clínicos. 
 
Resultado(s): Se identificaron 15 pacientes con diagnóstico de ataxia crónica, 33.33% hombres y 66.67% mujeres. El 20% de los 
pacientes tenía antecedentes familiares de ataxia, y el 13.33% antecedentes de consanguineidad y/o endogamia. La media general de 
edad de inicio de los síntomas de 4.9 años, 4.8 años para hombres y 5 años para mujeres. El síntoma inicial fue la ataxia para el 
46.6%, epilepsia en el 33.3%, mientras las mioclonías, la espasticidad y la hipotonía fueron el síntoma inicial en el 6.6% 
respectivamente. El 80% presentó síntomas sensoriomotores, el 86.6% presentó síntomas extrapiramidales, el 53.3% síntomas 
oftalmológicos, el 13.3% anormalidades esqueléticas y el 40% presentó epilepsia. Los patrones de herencia identificados fueron AD 
en el 13.3%, AR en el 33.3%, ligado al X en el 6.6% mientas que en el 46.6% no se identificó. En el 46.6% de los pacientes se 
estableció un diagnóstico molecular; siendo los genes identificados ATM, CLN3, FA2H, MFSD8, OPA1, ATP1A3, ATP2B3  
 
Conclusión(es): La ataxia fue el síntoma de inicio más frecuente. Los síntomas extrapiramidales fueron los síntomas más 
prevalentes. Se logró establecer un diagnóstico molecular en el 46.6% de los casos y los genes identificados se han relacionado a 
patologías tan diversas como SCAR´s, lipofuscinosis ceroidea neuronal, paraplejia espástica, síndrome BEHR, hemiplejia alternante 
de la infancia y ataxia ligada al X. 
 



 

 

  



 

 

GEM-19 Descripción fenotípica de tres pacientes con diferentes cariotipos de 
monosomía 21 

Ivon Romero Valenzuela, Centro de Registro e Investigación sobre Anomalías Congénitas (CRIAC) | Jorge Román Corona Rivera, Servicio de Genética, Hospital Civil 

de Guadalajara Dr. Juan I. Menchaca. (CRIAC) | Lucina Bobadilla Morales, Servicio de Genética, Hospita. Instituto de Genética Humana Dr. Enrique Corona Rivera, 

CUCS, UdG | Alfredo Corona Rivera, Instituto de Genética Humana Dr. Enrique Corona Rivera, CUCS, Universidad de Guadalajara | novi_romval@hotmail.com 
 
Introducción: La monosomía 21(M21) es una anomalía cromosómica rara, que puede ocurrir como monosomía completa (MC), 
mosaicismo (MS) y deleción parcial (MP). Se asocia con cardiopatías, convulsiones, deterioro motor, discapacidad intelectual (DI), 
microcefalia y dificultad respiratoria. El fenotipo asociado a la pérdida cromosómica va desde sólo DI a malformaciones mayores 
(MMS), pudiendo corresponder a cualquier tipo de M21. 
 
Objetivo(s): Descripción fenotipica de diferentes tipos de M21 y revisión en literatura. 
 
Material(es) y Método(s): Se evaluan clínicamente tres pacientes no relacionados con caracterización de fenotipo, Cariotipo y 
FISH, y se comparan con la literatura. 
 
Resultado(s): P1. 3 años 8 meses, padres no consanguineos (PnC), sanos. Prenatalmente solo Restricción del crecimiento 
intrauteriono (RCIU). Al nacimiento: Peso: 1735 g (p25), talla: 41 cm (p25), PC: 27.5 cm ( 
 
Conclusión(es): Las MMS son reportadas 54% MS y 63.6% MC. Las características más prevalente son: RCIU, microcefalia, DI, 
cardiopatías, DAS y micrognatia; dicho fenotipo lo comparten todos los tipos de M21, esperando MMS en la MC y hasta DI en MP, 
coincidiendo con la literatura y planteando éstas como indicativo de cariotipo. 
 



 

 

  



 

 

GEM-20 Detección de síndrome de Peutz-Jeghers en paciente de 4 años y análisis de 
segregación familiar: reporte de caso 

Pedro Rodríguez Gómez, IMSS CMN LA RAZA | Laura Santana Díaz, IMSS CMN La raza | Luis Leonardo Flores Lagunez, Laboratorio de Diagnostico Genómico. 

Instituto Nacional de Medicina Genómica, SSA | Eugenia Dolores Ruiz Cruz, Centro Médico Nacional “La raza” | rodriguez.pedro100@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome Peutz-Jeghers es un síndrome autosómico dominante de predisposición hereditaria al cáncer resultado de 
la mutación en el gen supresor tumoral STK11. Se caracteriza por la aparición de poliposis hamartomatosa y pigmentación 
mucocutánea. El diagnostico se establece alrededor de la adolescencia y más frecuente en la vida adulta. El diagnóstico temprano 
permite establecer un protocolo preventivo lo que disminuye el riesgo de cáncer. Presentamos un caso familiar de una paciente de 4 
años con tumoración en región anal asociada a sangrado y su padre de 42 años con pigmentación mucocutánea. Así como familiares 
en línea paterna con antecedente de Ca de Colón. 
 
Objetivo(s): Presentar el caso del diagnóstico temprano por exoma clínico de una familia con síndrome de Peautz-Jeghers posterior 
a la detección de una niña de 4 años. 
 
Material(es) y Método(s): En el caso índice y su padre se analizaron las regiones codificantes y las regiones de empalme a ambos 
lados de cada exón de 94 genes asociados con síndromes de predisposición a cáncer hereditario. Se analizaron 284 SNPs asociadas al 
desarrollo de cáncer por GWAS.  
 
Resultado(s): Por medio del análisis de secuenciación de exoma se encontró una variante que genera duplicación de un nucleótido 
que origina un cambio de aminoácidos y un corrimiento del marco de lectura con codón de terminación prematura en el gen STK11 
y se reporta como patogénica en ClinVar. Se orienta el manejo de la familia a una conducta preventiva con intervenciones 
multidisciplinarias.  
 
Conclusión(es): El diagnóstico del síndrome de Peutz-Jeghers se confirma con las pruebas de biología molecular y puede ser 
detectado de forma temprana, incluso antes de la edad en que deben iniciar las intervenciones, además, estas pruebas permiten el 
análisis de la segregación de un alelo particular para detectar la enfermedad en otros familiares.  
 



 

 

  



 

GEM-21 
Diagnóstico clínico-radiológico y molecular de exostosis múltiple relacionado a 
una variante nueva en ext1 asociado a crisis epilépticas por posible implicación 
de casr. 

Sandra Flores Casas, UMAE Hospital de Pediatría Silvestre Frenk Freund Centro Médico Nacional Siglo XXI | Alan Cárdenas Conejo, UMAE Hospital de Pediatría 

Silvestre Frenk Freund de Centro Médico Nacional Siglo XXI. | Juan Carlos Huicochea Montiel, UMAE Hospital de Pediatría Silvestre Frenk Freund de Centro Médico 

Nacional Siglo XXI. | sfc1294@gmail.com 
 
Introducción: Los osteocondromas múltiples hereditarios son una displasia esquelética con herencia autosómica dominante y 
heterogeneidad de locus, originada por variantes patogénicas en EXT1 y EXT2. De acuerdo con lo reportado en la literatura, las 
manifestaciones clínicas se limitan al tejido esquelético, por lo que la presencia de crisis epilépticas en nuestra paciente nos obligó a 
considerar una etiología distinta de esta alteración aparentemente independiente. 
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas y radiográficas de una paciente con osteocondromas múltiples hereditarios y su 
correlación con los hallazgos moleculares. Realizar el análisis de una variante encontrada en CASR1 que podría explicar la presencia 
de crisis epilépticas en la paciente.  
 
Material(es) y Método(s): Como parte del abordaje diagnóstico, se propuso la realización de un análisis molecular de secuenciación 
y de duplicaciones/deleciones exónicas mediante NGS de 320 genes relacionados con displasias esqueléticas y de 463 genes 
relacionados con epilepsias de origen monogénico.  
 
Resultado(s): Se reportó una variante heterocigota en EXT1 (c.747delG p.Leu251*) de acuerdo con el ACMG y análisis in silico es 
probablemente patogénica. Además, se reportó una variante heterocigota de significado desconocido en CASR (c.3040C>A 
p.Leu1014Ile) que posiblemente explicaría la co-existencia de la epilepsia. 
 
Conclusión(es): Ambas variantes en EXT1 y CASR no han sido previamente reportadas. Las características radiográficas junto a la 
variante en EXT1 permitieron confirmar el diagnóstico de osteocondromas múltiples hereditarios. Respecto a CASR, dentro del 
espectro mutacional se encuentra una condición descrita como susceptibilidad a epilepsia idiopática generalizada tipo 8 (OMIM 
#612899), esto podría explicar el fenotipo en la paciente. Como consecuencia de un mayor acceso a los estudios moleculares, se está 
generando con una gran cantidad de información acerca de la patogenicidad de las variantes; sin embargo, es indiscutible la 
importancia de realizar una evaluación clínica exhaustiva e individualizada que nos permita correlacionar los resultados de los 
estudios moleculares con su implicación en un fenotipo específico. 
 



 

 

  



 

GEM-22 Diagnóstico molecular en las enfermedades neuromusculares (ENM). 
Serie de casos 

Sergio Raygoza de León, UMAE Pediatria, CMNO, IMSS, R1 Genética Médica | Mariana Pérez Coria, 1)UMAE Pediatría, CMNO, IMSS 2)Biologia molicular, CIBO, 

CMNO, IMSS | raygozadeleon@gmail.com 
 
Introducción: Las ENM involucran al músculo, unión neuro-muscular, nervio periférico y/o motoneurona espinal. Caracterizados 
por disminución de la fuerza muscular progresiva y degeneración de músculos y nervios. Hay descritos más de 400 genes asociados, 
y el diagnóstico se establece de forma tardía.  
 
Objetivo(s): Reportar 5 casos con ENM con panel molecular 
 
Material(es) y Método(s): Pacientes de la consulta de genética del Hospital de Pediatría (CMNO) con sospecha de ENM, panel 
molecular: Invitae (Comprehensive Neuromuscular Disorders Panel/ 131 genes). Todos los casos cuentan con consentimiento 
informado para extracción de DNA y estudio molecular. 
 
Resultado(s): 5 pacientes con clínica similar: hipotonía, debilidad progresiva en miembros inferiores, y caídas frecuentes. Caso 1: 
femenina (1 año) con dos variantes en LMOD3; c.1192del (p.Arg398Glyfs*19) y c.1642G>A (p.Ala548Thr), en el gen PLPLA2 la 
variante c.85C>T (p.Leu29Phe) y en SCN4A la variante c.1583G>T (p.Ser528Ile). Caso 2: varón (7 años) con deleción hemicigota 
de los exones 49-52 en DMD y la variante c.551G>A (p.Arg184Gln) en ISPD. Caso 3: varón (15 años) con las variantes c.1469G>A 
(p.Arg490Gln) en CAPN3 y c.696+15_696+16delinsAG en PNPLA2. Caso 4: varón (6 años) con ganancia en número de copias 
(exón 52) en el gen DMD, c.727C>T (p.Arg243Cys) en CHRND, c.4309A>C (p.Ile1437Leu) en COL6A3 y c.113_121del 
(p.Glu38_Pro40del) en ORAI1. Caso 5: femenina (6 años) con la variante c.2450G>A (p.Arg817His) en FBXO38 y c.2323G>A 
(p.Glu775Lys) en SCN11A. 
 
Conclusión(es): En las ENM el uso de paneles moleculares no despeja todas las incógnitas; en tres pacientes se estableció el 
diagnóstico: Distrofia muscular de Duchenne (caso 2 y 4) y Distrofia de cinturas dominante tipo 4 (caso 3), uno con probable 
miopatía nemalínica a demostrar con biopsia (caso 1) y caso 5 sin diagnóstico ya que las variantes son de significado incierto y las 
comparte con el padre asintomático. 
 



 

 

  



 

GEM-23 Diarrea Sindromica. Síndrome Trico – Hepato – Enterico: Reporte de 
caso clínico. 

Joel Arenas Estala, Hospital Universitario, Dr. José Eleuterio González. U.A. N. L. | Graciela Arelí López Uriarte, Hospital Universitario, Dr. José Eleuterio González. 

U.A. N. L. | Idalia Aracely Cura Esquivel, Hospital Universitario, Dr. José Eleuterio González. U.A. N. L. | Fania Muñoz Garza, Hospital Universitario, Dr. José 

Eleuterio González. U.A. N. L. | Laura Elia Martínez De Villarreal, Hospital Universitario, Dr. José Eleuterio González. U.A. N. L. | joearest@hotmail.com 
 
Introducción: Las diarreas congénitas/ enteropatías son causa infrecuente de diarrea crónica severa en infantes. Se sospechan 
después de excluir diarrea adquirida. Generalmente son trastornos monogénicos. El síndrome Trico–hepato–entérico, autosómico 
recesivo, raro (1:1,000,000), por variantes patogénicas en TTC37 y SKIV2L, se caracteriza por diarrea intratable, dismorfias faciales, 
anomalías en cabello y piel, RCIU/PBEG, inmunodeficiencia, enfermedad hepática, defectos cardiacos congénitos y atrofia 
vellositaria en la biopsia de intestino. La nutrición parenteral y suplementación con inmunoglobulinas, es importante en el manejo de 
los pacientes. 
 
Objetivo(s): Presentar un caso clínico de Síndrome Trico-hepato–entérico, en nuestro conocimiento el primero con diagnóstico 
molecular reportado en México. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó un panel de diarreas congénitas, que analiza los principales genes asociados, utilizando 
secuenciación de siguiente generación (NGS). 
 
Resultado(s): Caso clínico: Femenino de 6 años edad, producto de la 2° gesta de padres originarios de una pequeña localidad de 
Hidalgo. Aparente endogamia. Antecedente de muerte en infancia temprana de 3 tíos maternos. Hermano finado al mes de edad por 
probable hepatoblastoma. Antecedente de RCIU, pretérmino, presenta CIA. Inicia con diarrea a los 5 meses, tuvo múltiples cambios 
de fórmulas sin mejoría. Al año, se diagnostica colitis eosinofílica y alergias alimentarias, se observa mejoría parcial con tratamiento 
inmunosupresor y dieta restrictiva. Presenta desnutrición severa y retraso en el desarrollo. A los 6 años inicia con episodios de 
vómito y aumento de deposiciones diarreicas, se diagnostica membrana duodenal. Requiere NPT. A la exploración física, presenta 
cabello lanoso/ hipopigmentado, frente amplia, telecanto y manchas color café con leche. El examen microscópico del cabello 
mostró tricorrexis nodosa. Se identificaron 2 variantes patogénicas en homocigosis en el gen SKIV2L (c.235C<T(pArg79*)). 
 
Conclusión(es): Esta variante no se ha informado en la literatura previamente. Al encontrarse en homocigosis y por los antecedentes 
familiares, es importante evaluar el estado de portador de la familia. 
 



 

 

  



 

 

GEM-24 Displasia acromandibular: reporte de un caso de presentación 
temprana 

Gerardo Rodríguez González, Departamento de Genética Humana. Instituto Nacional de Pediatría | Victoria Del Castillo Ruiz, Departamento de Genética Humana. 

Instituto Nacional de Pediatría | Esther Lombardo Aburto, Departamento Consulta Externa Pediatría. Instituto Nacional de Pediatría | Emiy Yokoyama Rebollar, 
Departamento de Genética Humana. Instituto Nacional de Pediatría | harry_aq@hotmail.com 
 
Introducción: La displasia acromandibular (MAD) (OMIM 608612) es una enfermedad genética autosómica recesiva poco 
frecuente caracterizada por estatura baja, hipoplasia mandibular y acroosteólisis. Existen dos tipos: A (gen LMNA) en aquellas 
familias con lipodistrofia parcial, y B (gen ZMPSTE24) que presenta un inicio más temprano, evolución rápidamente progresiva, 
patrón generalizado de lipodistrofia, retraso del crecimiento, dificultades en la alimentación, glomerulopatía grave, cambios 
esqueléticos como osteólisis distal progresiva de falanges y clavículas. 
 
Objetivo(s): Describir de un caso de displasia acromandibular de diagnóstico temprano. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó abordaje del paciente con historia clínica y exploración física completas, estudio citogenético, 
citogenómico, así como exoma. 
 
Resultado(s): Femenino de 7m, G2, padres sanos, jóvenes, endogamia y consanguinidad negadas. Talla al nacer (Z-3.13), peso al 
nacer (Z-3.56), cursó con sepsis neonatal temprana, RCIU, glosoptosis e hipoplasia de hueso. Desarrollo psicomotor retrasado. A la 
EF con peso 3900g (Z-6.64) talla 58cm (Z-5.14) PC 38.8cm (Z-3.4), cursa con cabello escaso y delgado, fontanela anterior amplia, 
hemangioma frontal, cejas escasas, nariz en pico, hipoplasia del maxilar inferior, cavidad oral pequeña, con hiperpigmentación desde 
el cuello hasta miembros pélvicos, genitales femeninos con labios mayores que no cubren labios menores, manos con pliegue 
transverso, clinodactilia del 5to dedo y pies con 5to dedo hipoplásico. Cariotipo 46,XX,t(1;9)(p22;q25)[15]. Microarreglos aCGH 
normales. Pendiente exoma. Serie ósea con hipoplasia medio facial, artrosis temporomandibular, hipoplasia mandibular inferior, 
fontanela anterior amplia, retardo en los núcleos de osificación tibial y metáfisis tibiales ensanchadas. 
 
Conclusión(es): Se presenta el caso de una paciente con cuadro clínico compatible con MAD tipo B. El cariotipo demuestra un 
rearreglo que involucra la región de 1p22, sin embargo, el locus del gen ZMPSTE24, causante del MAD-B no se encuentra en esa 
región, aunado a reporte de microarreglos de CGH normal que descarta una deleción alélica causante de la enfermedad, por lo que es 
necesario realizar exoma para confirmar diagnóstico. 
 



 

 

  



 

GEM-25 Displasia Metafisaria sin Hipotricosis en una paciente con dos variantes 
nuevas Heterocigotas(n.97_98dup y n.221T>C) en RMRP. 

Elsy Maria Téllez López, Hospital General de Mexico Dr. Eduardo Liceaga | Carlos Alberto Venegas Vega, Hospital General de Mexico Dr. Eduardo Liceaga | 
Adriana Carolina Ramirez Riveros, Hospital General de Mexico Dr. Eduardo Liceaga | elsy_maria01@hotmail.com 
 
Introducción: La Displasia Metafisaria sin Hipotricosis (DM-SH) (MIM#250460) es una entidad genética ultra-rara con herencia 
autosómica recesiva. La DM-SH representa la forma leve dentro del rango de fenotipos clínicos ocasionadas por variantes 
patogénicas bialélicas en el gen que codifica la Endoribonucleasa de procesamiento de RNA mitocondrial (RNAasa-MRP/RMRP) 
(MIM#157660); siendo la forma severa: Displasia anauxética (DA) y moderada: Displasia Metafisaria tipo McKusic/Hipoplasia 
Cartílago-Cabello (HCC). Los pacientes con DM-SH presentan características clínicas similares a las observadas en el espectro DA-
HCC, como talla baja desproporcionada de grado variable, hipermovilidad articular, hipotricosis, alteraciones gastrointestinales, 
anemia o inmunodeficiencia. Uno de los rasgos distintivos de la DM-SH es la ausencia de hipotricosis o inmunodeficiencia. La 
incidencia global de DM-SH se desconoce; a la fecha, solo se han reportado 20 pacientes confirmados molecularmente mediante el 
análisis de RMRP.  
 
Objetivo(s): Reportar una paciente con DM-SH portadora de dos variantes nuevas heterocigotas patogénicas en RMRP.  
 
Material(es) y Método(s): Femenino de 13 años de edad. Padres jóvenes, sanos y no consanguíneos. Niegan endogamia y 
antecedentes heredofamiliares. Peso y Talla (percentil  
 
Resultado(s): Las características clínicas (talla baja desproporcionada), laboratorio (biometría hemática e inmunoglobulinas 
normales) y radiográficas (huesos tubulares cortos y ensanchamiento metafisario en fémur y tibia) concuerdan con DM-SH. Se 
identificaron dos variantes patogénicas en RMRP (NR_003051.3:n.97_98dup y n.221T>C) que afectan la actividad de escisión de la 
Endoribonucleasa de procesamiento de RNA mitocondrial. 
 
Conclusión(es): A nuestro conocimiento, este es el primer reporte de DM-SH con dos variantes nuevas heterocigotas compuestas en 
RMRP en una familia mexicana no consanguínea.  
 



 

 

  



 

GEM-26 Doble heterocigosidad de variantes patogénicas BRCA1 y BRCA2 en una 
paciente mexicana con cáncer de mama bilateral sincrónico 

Fernando Hernández Quiñones, Universidad Autónoma de Chihuahua | Leonardo Javier Mejía Marín, Centro Estatal de Cancerología de Chihuahua | 
fer.hernandezq@gmail.com 
 
Introducción: El cáncer de mama es la principal neoplasia en mujeres a nivel mundial. En México, durante el 2020, se registraron 
7880 defunciones de cáncer de mama, de los cuales 58 correspondieron a hombres, siendo la principal causa de muerte en mujeres 
por tumores malignos. Aproximadamente el 5-10% de los casos son hereditarios. Los principales genes involucrados son BRCA1 y 
BRCA2. Se heredan de forma autosómico dominante con diversos grados de penetrancia. Los pacientes portadores de una variante 
patogénica en uno o ambos genes BRCA tienen un riesgo significativamente mayor de desarrollar cáncer de mama y otros tipos de 
cáncer (por ejemplo, ovarios, de próstata o páncreas) comparado con la población general. Sin embargo, se ha reportado que las 
personas portadoras con doble heterocigocidad para variantes patogénicas de BRCA1 y BCRA2 tienen una probabilidad similar de 
desarrollar cáncer de mama y/o ovario que las personas portadoras de una única mutación. 
 
Objetivo(s): Descripción del caso. 
 
Material(es) y Método(s): Se obtuvo DNA a partir de una muestra de saliva, se procedió al análisis mediante secuenciación de un 
panel de 84 genes para genes relacionados con cáncer hereditario. Se realizó secuenciación y búsqueda de delaciones y duplicaciones 
de los genes solicitados. 
 
Resultado(s): Mujer de 38 años originaria y residente de Ciudad Juárez, Chihuahua con diagnóstico de cáncer de mama bilateral 
sincrónico. Se reportan variantes patogénicas en los genes BCRA1, c.2433del (p.Lys812Argfs*3), y BCRA2, c.8839G>T 
(p.Glu2947*) 
 
Conclusión(es): El ser portador de una doble heterocigocidad en las variantes patogénicas BRCA1 y BRCA 2 parece no asociarse a 
un fenotipo más severo. 
 



 

 

  



 

GEM-27 El análisis molecular en portadores de alelos intermedios del gen HTT, 
devela otras fenocopias de enfermedad de Huntington.  

Miguel Ángel Ramírez García, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía | David José Dávila Ortiz de Montellano, Instituto Nacional de Neurología y 

Neurocirugía | Leticia Martínez Ruano, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía | Adriana Ochoa Morales, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía | 
Sandra Romero Hidalgo, Instituto Nacional de Medicina Genómica | Petra Yescas Gómez, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía | 
dr.miguelangelrg@gmail.com 
 
Introducción: La enfermedad de Huntington (EH) es un trastorno neurodegenerativo autosómico dominante causado por la 
expansión de trinucleótidos CAG en el gen HTT. Se caracteriza por alteraciones cognitivas, motoras y del comportamiento. La 
presencia de ≥ 40 repetidos confina al fenotipo clásico de EH; mientras que, alelos con 27-35 repetidos se consideran como de 
expansión intermedia (AI). Existe controversia sobre las repercusiones clínicas de los AI.  
 
Objetivo(s): Describir las carácterísticas de una serie de pacientes mexicanos con AI y su abordaje molecular para otras fenocopias. 
 
Material(es) y Método(s): Se seleccionaron muestras de individuos, previamente evaluados para el gen HTT, que tuvieron AI. La 
información clínica se obtuvo de sus registros médicos. Se realizó la evaluación molecular los genes JPH3, PRNP y TBP en 21 
muestras.  
 
Resultado(s): De 1994 a diciembre 2019, en el Departamento de Genética del INNNMVS, se han detectado 34 sujetos con AI, 15 de 
ellos con antecedentes de EH y en estos últimos, sólo el 13% presentaba manifestaciones clínicas. Al contrario, el 100% de sujetos 
sin antecedentes de EH manifestaron alteraciones del espectro fenotípico de EH y en 2 de estos, se identificaron acantocitos. El 
análisis molecular detectó a 2 individuos con una mutación en JPH3 confirmando Huntington disease-like 2 (HDL2). En los genes 
PRNP y TBP no se identificaron variantes patogénicas.  
 
Conclusión(es): Detectamos una alta frecuencia de HDL2 en portadores de AI, lo que sustenta la necesidad de descartar otras 
patologías similares a EH en los portadores de AI que cursen con manifestaciones y no se relacionen a formas familiares de EH. 
Consideramos necesario ampliar evaluaciones para genes de neuroacantocitosis. 
 



 

 

  



 

GEM-28 Enfermedad de Danon: Reporte caso y revisión de la literatura. 
Mónica Irad Norméndez Martínez, Hospital Regional de Alta Especialidad del Bajío | J. Jesús Vazquez Briseño, Hospital Regional de Alta Especialidad del Bajío | 
Claudia Vianey Farías Serratos, Hospital Regional de Alta Especialidad del Bajío | Marcela Guerrero Lara, Hospital Regional de Alta Especialidad del Bajío | Nayeli 
Esquitín Garduño, Hospital Regional de Alta Especialidad del Bajío | Alberto Hidalgo Bravo, Instituto Nacional de Rehabilitación | minmmd@gmail.com 
 
Introducción: La miocardiopatía es una enfermedad crónica y progresiva, la cual puede dividirse en 3 tipos: dilatada, hipertrófica y 
restrictiva. Esta puede afectar a personas de cualquier edad, predominando en etapa adulta, sin embargo, en raras ocasiones afecta a 
niños menores de 18 años (1:100,000). El tipo hipertrófico (MCH) puede a su vez, dividirse en formas adquiridas, no-sindrómicas y 
sindrómicas (Rasopatías, EDL como Pompe y Danon).  
 
Objetivo(s): Reporte de caso de un paciente con Enfermedad de Danon (ED) y revisión de la literatura. 
 
Material(es) y Método(s): Descripción clínica y de los estudios de laboratorio, imagen y gabinete practicados al paciente.  
 
Resultado(s): Paciente masculino de 14 años de edad, ingresado a hospitalización por EVC isquémico en el territorio de la ACM. En 
sus antecedentes HF destacan madre finada súbitamente a los 37 con diagnóstico de “cardiomegalia e IAM” y el de 2 tías por rama 
materna finadas por MCH. En sus APP con diagnóstico previo de discapacidad intelectual (DI). A su ingreso se documenta la 
presencia de miocardiopatía septal asimétrica severa. Se realiza panel para miocardiopatía (NGS) identificando variante 
probablemente patogénica en hemicigosis en el gen LAMP2 NM_002294.3:c.815T>C (p.Leu272Pro). En la EMG documentando 
patrón miopático. A 2 años de seguimiento con progresión de la miocardiopatía y desarrollo de arritmia con extrasístoles 
ventriculares y TVNS, la cual se mantiene en manejo. 
 
Conclusión(es): La ED es una patología multisistémica, condicionada por mutaciones en el gen LAMP2, la cual muestra un patrón 
de herencia LXD. Caracterizada por la triada clásica de MCH, miopatía esquelética y discapacidad intelectual. La sobrevida es pobre 
debido al desarrollo de trastornos del ritmo, insuficiencia cardiaca y muerte súbita. La ED es una patología ultarara, con menos de 
150 casos reportados, la cual en un futuro podrá beneficiarse de un diagnóstico y manejo temprano con los avances en el desarrollo 
de terapias dirigidas. 
 



 

 

  



 

GEM-29 Enfermedad de Pompe de Inicio Tardío que Simula Enfermedad de 
Motoraneurona Inferior Reporte de 1 Caso de Presentación Atípica 

Ishar Solis Sánchez, Hospital Español de Veracruz | dr.ishar@hotmail.com 
 
Introducción: La enfermedad de Pompe (MIM 606800), causada por mutaciones en el gen alfa-glucosidasa ácida (GAA), lo cual 
condiciona una deficiencia de enzima lisosomal α–glucosidasa (GAA), que resulta en la acumulación de glucógeno en el tejido 
muscular. La Enfermedad de Pompe de Inicio Tardío (LOPD) se presenta después de 12 meses de edad, generalmente sin 
cardiomiopatía asociada; se caracteriza por la presencia de miopatía proximal tipo (LMGD) más miopatía axial, insuficiencia 
respiratoria, en algunos casos neuropatía de fibra pequeña. Hasta el momento no se han descrito casos asociados de LOPD con 
síntomas de Motoneurona Inferior en el curso natural de la enfermedad.  
 
Objetivo(s): Presentar el caso de una paciente con LOPD asociado a un fenotipo neuropático (atípico).  
 
Material(es) y Método(s): Mujer de 13 años de edad sin antecedentes de importancia, Inicia a los 9 años notando no es tan veloz 
como los compañeros, hipoelásticidadad en miembros inferiores. A los 10 años disminución de la fuerza en miembros inferiores. A 
los 12 años retraso del crecimiento y 3 meses después escoliosis rápidamente progresiva. En la exploración física se evidencia 
paladar alto, escoliosis dorso lumbar, escápula alada bilateral y abdomen prominente. 
 
Resultado(s): Estudio neurofisiológico con patrón neuropático con signos de denervación activa en músculos para-espinales. CK 
926 U/I. Secuenciación masiva de 10 genes causales de Distrofias Musculares de Cinturas Autosómico Recesivas (CAPN3, DYSF, 
SGCG, SGCA, SGCB, SGCD, TCAP, FKRP, ANO5, GAA) con heterocigosis de las variantes c.1064T>C (p.Leu355Pro) y 
c.1979G>A (p.Arg660His), ambos clasificadas patogénicas. Actividad de GAA 0.08 mcmol/L/h.  
 
Conclusión(es): Las manifestaciones fenotípicas de la enfermedad de Pompe son variables, dependientes de mutaciones específicas 
y niveles de GAA. No contamos con un fenotipo clásico, pacientes con debilidad muscular próximal y síndrome de motoneurona 
inferior son candidatos a estudio. 
 



 

 

  



 

GEM-30 Enfermedad de sustancia blanca evanescente: Reporte de 2 casos de 
pacientes mexicanos. 

Renée Barreda Fierro, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía Manuel Velasco Suárez | Luis Ernesto Marfil Marin, Instituto Nacional de Neurología y 

Neurocirugía Manuel Velasco Suárez | Mariana Luna Álvarez, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía Manuel Velasco Suárez | Miguel Ángel Ramírez 
García, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía Manuel Velasco Suárez | David Dávila Ortiz De Montellano, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía 

Manuel Velasco Suárez | reneebarreda@gmail.com 
 
Introducción: La enfermedad de sustancia blanca evanescente (ESBE) (MIM *603896) tiene una incidencia de 1:80,000 recién 
nacidos vivos y en México sólo hay 2 casos reportados. Se asocia a variantes en EIF2B1-5, con herencia autosómica recesiva y 
variabilidad en el inicio y gravedad del cuadro clínico.  
 
Objetivo(s): Describir 2 casos de ESBE por variantes homocigotas en los genes EIF2B4 y EIF2B5.  
 
Material(es) y Método(s): Se describen hallazgos clínicos, imagenológicos y moleculares de dos pacientes con leucoencefalopatía. 
Paciente 1: femenino de 32 años con alteraciones motoras de inicio a los 13 años, asociado a falla ovárica prematura a los 22 años; 
neuroimagen (RMC) con alteración de sustancia blanca y perfil hormonal con hipogonadismo hipergonadotrópico. Paciente 2: 
masculino de 50 años con antecedente de epilepsia focal de inicio a los 45 años, deterioro cognitivo y alteraciones motoras; la RMC 
con leucoencefalopatía periventricular generalizada. Se realizó secuenciación de nueva generación (SNG) para 446 genes 
relacionados a leucoencefalopatías/leucodistrofias en plataforma Ilumina (GRCh37) (Invitae).  
 
Resultado(s): Paciente 1: variante homocigota en EIF2B4:c.725C>T (p.Pro242Leu). Paciente 2: variante homocigota en 
EIF2B5:c.338G>A (p.Arg113His). Ambas reportadas en ClinVar y clasificadas como probablemente patogénica y patogénica, 
respectivamente.  
 
Conclusión(es): Las variantes en EIF2B4 corresponden al 7% de los casos de ESBE, la variante homocigota c.725C>T, reportada en 
otros 4 individuos con manifestaciones predominantemente motoras, similares al paciente 1, aunque con edades de presentación más 
tempranas y una progresión remitente recurrente. Las alteraciones en EIF2B5 son las más frecuentes con el 66% de los casos, y la 
variante p.Arg114His se relaciona a una presentación leve, concordante con lo observado en el paciente 2. Debido a la amplia 
heterogeneidad clínica y genética de ESBE, el análisis mediante SNG es de suma relevancia para el diagnóstico, correlación 
fenotipo-genotipo y asesoramiento genético.  
 



 

 

  



 

GEM-31 Enfermedad por retención de quilomicrón: Reporte de caso con nueva 
variante en SAR1B  

María Emilia Mendizábal Rodríguez, Instituto Nacional de Pediatría | marie_14_mr@hotmail.com 
 
Introducción: La enfermedad por retención de quilomicrón (CRD), descrita por Anderson en 1961, es un síndrome de malabsorción 
lipídico que causa diarrea crónica, falla de medro, hipocolesterolemia y deficiencia de vitaminas liposolubles. Es causada por 
variantes patogénicas en el gen SAR1B. Hasta la fecha, se han reportado 43 casos.  
 
Objetivo(s): Reportar dos variantes en estado heterocigoto compuesto en el gen SAR1B en un paciente con CRD.  
 
Material(es) y Método(s): Se realizó abordaje del paciente con diarrea crónica. Después de la sospecha de una CRD se solicitó 
secuenciación de nueva generación de 25 genes asociados a lipidemias.  
 
Resultado(s): Masculino de 1a5m, G2, padres sanos, no consanguíneos, endogamia negativa, hermano 7 años, sano. Nace por 
cesárea sin complicaciones. Inicia 4 meses con diarrea crónica y desnutrición severa con afectación de talla. Dentro del abordaje 
mostró elastasa fecal, test de hidrogeniones, anticuerpos para enfermedad celiaca, y tamiz metabólico ampliado normales. A los 10 
meses se realizó panendoscopía que reporta bulboduodenitis y colitis izquierda con patrón blanco de mucosa duodenal. Con estos 
hallazgos se sospechó en alteración en el transporte de lípidos por lo que se solicitó perfil lipídico: colesterol total y VLDL por 
debajo de limites normales. En la NGS se identificaron dos variantes en estado heterocigoto compuesto en SAR1B (NM_016103.4): 
c.442C>T(p.Arg148*) y c.116C>T(p.Thr39Ile). Se realizó extensión de estudio a ambos padres y se confirmó estado de portador en 
ambos.  
 
Conclusión(es): La CRD es una causa rara y subdiagnósticada de diarrea crónica. El estudio molecular es de suma importancia para 
el asesoramiento genético, pronóstico y seguimiento del paciente, como en este caso en el cual se confirmó el diagnóstico y 
aportamos una nueva variante no reportada previamente en la literatura. Se debe considerar este diagnóstico en pacientes pediátricos 
que presenten diarrea crónica asociada con hipocolesterolemia y niveles normales de trigliceridos.  
 



 

 

  



 

GEM-32 Evolución y respuesta al tratamiento enzimático de tres pacientes con 
Enfermedad de Pompe de inicio tardío. 

Luz María Sánchez Sánchez, UMAE 25 IMSS | luzsanchez68@hotmail.com 
 
Introducción: La enfermedad de Pompe es una enfermedad lisosomal debido a la deficiencia de la enzima alfa-glucosidasa ácida, 
causando debilidad muscular progresiva, dificultad respiratoria y afección cardiaca que pone en riesgo la vida. La presentación de 
inicio tardío o del adulto (LOPD) tiene una clínica heterogénea y progresión mas lenta. Hasta el momento, el único tratamiento es el 
reemplazo enzimático con alglucosidasa alfa. 
 
Objetivo(s): Evaluar la evolución de tres pacientes con LOPD antes y después del tratamiento enzimático. 
 
Material(es) y Método(s): Previo consentimiento, se incluyeron 3 pacientes adultas con enfermedad de Pompe que recibían terapia 
de reeplazo enzimático (TRE) con alglucosidasa alfa a las que se les hicieron evaluaciones de función motora con escala de Walton, 
prueba de caminata de 6 minutos y de escaleras de 3 minutos.  

 
Resultado(s): Las pacientes tenían 31, 32 y 41 años. Homocigotas c.1082c>T. Las tres estaban recibiendo TRE por 6-20 meses. La 
función motora con la escala de Walton antes de la TRE era de 4 en la paciente 1, de 7 (silla de ruedas) en la paciente 2 y de 10 
(confinada a cama) en la paciente 3 y posteriormente fue de 3 (deambula sin ayuda pero utiliza pasamanos para subir escaleras) en 
todas las pacientes. La caminata de 6 minutos y prueba de subir escaleras antes de la TRE no se realizó (por la funcionalidad limitada 
de las pacientes), pero posterior a la terapia caminaron entre 210-410 metros y subieron 8-16 escalones con apoyo del pasamanos. 
Dos pacientes habían requerido traqueostomía y eran dependientes de oxígeno suplementario, actualmente todas tienen saturación 
mayor de 96% sin aporte. Una paciente tiene hipertrofia concéntrica del ventrículo izquierdo. 
 
Conclusión(es): La TRE mejoró la funcionalidad motora y saturación de oxígeno en las pacientes con enfermedad de Pompe tardío 
atendidas en un hospital del noreste de México. 
 



 

 

  



 

GEM-33 Expansión del Fenotipo del Síndrome de NOONAN-LIKE con cabello 
Anágeno Suelto-1 asociado a la variante p.(S2G) En SHOC2. 

Luis Felipe León Madero, Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | Libia Yolanda Andrade Morales, Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | 
Carlos Alberto Venegas Vega, Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga, Facultad de Medicina, UNAM | luigi_leon_1@hotmail.com 
 
Introducción: El Síndrome de Noonan-like con cabello anágeno suelto-1 (SNL/CAS-1) (MIM#607721) es una entidad genética con 
herencia autosómica dominante, causada por la variante patogénica heterocigota recurrente c.4A>G:p.(Ser2Gly)/p.(S2G) en el gen 
SHOC2 (MIM#607721). Los pacientes con SNL/CAS-1 presentan datos clínicos similares a los observados en el Síndrome de 
Noonan (SN) y Síndrome de Costello (SC); como talla baja, dismorfias faciales características, alteraciones ectodérmicas y defectos 
de la coagulación. Uno de los rasgos distintivos del SNL-CAS-1 es que el cabello es escaso, delgado y fácilmente desprendible 
(suelto) en fase anágena. A la fecha, no se han reportado pacientes mexicanos con SNL-CAS-1.  
 
Objetivo(s): Ampliar el fenotipo clínico asociado del SNL-CAS-1 debido a la variante recurrente p.S2G en el gen SHOC2. 
 
Material(es) y Método(s): Paciente femenina de 18 años de edad, referida a nuestro servicio por presentar talla baja y dismorfias 
faciales características. Sin antecedentes heredo familiares de importancia. Se realizó valoración multidisciplinaria y Panel Multigén 
basado en Secuenciación de Nueva Generación (PMb-SNG), que incluye 28 genes relacionados a Rasopatías (Invitae, Corp). Estudio 
patrocinado bajo consentimiento informado.  
 
Resultado(s): Peso/talla (perc 
 
Conclusión(es): Reportamos la primera paciente mexicana con SNL-CAS-1 con la variante p.S2G que presenta características 
clínicas atípicas (asimetría facial y trombocitopenia severa), las cuales no han sido previamente reportadas en la literatura.  
 



 

 

  



 

GEM-34 Genotipo y características clínicas de 7 niños mexicanos con Pompe 
infantil clásico y no clásico.  

Roberto Sandoval Pacheco, PEMEX | Luz María Sánchez Sánchez, | Benjamin Torres Octavo, | Valentina Martinez Montoya, | Jaime Asael Lopez 
Valdez, | Carmen Amor Avila Rejon, | Edgar Ricardez Marcial, | Imelda Vergara Sánchez, | Brenda Diaz Murillo, | Rubicel Diaz Martinez, | Julio 
Olaiz Urbina, | sandovalneuropediatria@gmail.com 
 
Introducción: La enfermedad de Pompe es una miopatía metabólica rara con espectro clínico heterogéneo. La presentación infantil 
clásica es la forma mas severa de la enfermedad y fallecen antes del año de vida. El Pompe infantil no clásico tiene una progresión 
más lenta y pueden sobrevivir más allá del primer año. Estos últimos pueden tener una buena respuesta a la terapia de remplazo 
enzimático (TRE) temprana.  
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas y el genotipo de 7 pacientes mexicanos con enfermedad de Pompe de inicio infantil 
(IOPD).  
 
Material(es) y Método(s): Se contactó a médicos que habían tratado pacientes con IOPD en México que aceptaron participar 
enviando información de forma anónima y confidencial, salvaguardando los derechos del paciente. Todos los pacientes tenían 
determinación enzimática y estudio molecular del gen GAA. Se consultaron las mutaciones en http://www.pompevariantdatabase.nl.  
 
Resultado(s): La edad de inicio de síntomas fue de 4 meses (1-12 meses) y la edad de diagnóstico fue de 8 meses (4-16 meses). 
Todos tenían cardiomiopatía. Cuatro pacientes fallecieron antes del año, ellos tenían mutaciones que predecían una enfermedad muy 
severa y CRIM (cross reactive inmmunologic material) negativo (Exon 17 c.2431 dup, Exon 18 c.2560C>T, Exon 14 c.1987delC). 
Tres pacientes sobrevivieron después del año de edad con TRE; uno casi 5 años, otro 18 meses y otro tiene casi 3 años; estos tienen 
mutaciones que predicen una enfermedad potencialmente menos severa y CRIM positivo (Exon 19 c.1979G>A, Exon 3 c.655G>A, 
Exon 10 c.1447G >A). 
 
Conclusión(es): Hubo una buena correlación genotipo-fenotipo, ya que los pacientes con mutaciones que predecían una enfermedad 
severa fallecieron antes del año, y los pacientes que sobrevivieron después de los 12 meses tenían mutaciones que predicen una 
enfermedad potencialmente menos severa o Pompe infantil no clásico. El estudio molecular permite orientar el pronóstico y 
respuesta a la TRE. 
 



 

 

  



 

GEM-35 Hernia diafragmática congénita en el Hospital Universitario de la 
Universidad Autónoma de Nuevo León. 

Claudia Bertylle Gutiérrez López, Hospital Universitario de la UANL | Graciela Arelí López Uriarte, Hospital Universitario de la UANL | Marisol Ibarra 
Ramírez, Hospital Universitario de la UANL | Beatriz De la Fuente Cortez, Hospital Universitario de la UANL | Luis Daniel Campos Acevedo, Hospital 

Universitario de la UANL | Laura Elia Martínez Garza, Hospital Universitario de la UANL | claudiabertylle@gmail.com 
 
Introducción: La hernia diafragmática congénita (HDC) es un defecto del desarrollo del diafragma. Afecta 1/3000 recién nacidos. 
~85% son posterolateral izquierda (Bochdalek). Su etiología se desconoce en ~80% de los casos. El ~60% se presenta aislada y 
~25% de las sindrómicas son producto de una aberración cromosómica. 
 
Objetivo(s): Presentar los casos de HDC estudiados por el Departamento de Genética del Hospital Universitario, identificar factores 
de riesgo y conocer la supervivencia estimada. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio descriptivo y observacional de casos de HDC estudiados de enero 2018 a septiembre de 2021. Se 
realizó una base de datos con información obtenida del expediente clínico y se estimaron medidas de tendencia central. 
 
Resultado(s): Se incluyeron 13 casos de HDC, con una relación mujer-hombre 5:1. La hernia de Bochdalek fue la mas frecuente 
(84.6%). 53% presentaron HDC aislada. 4 casos (30.7%) nacieron prematuros, y 9 (69.2%) de término. A 7 casos de HDC (53.8%) 
se les hizo diagnóstico prenatal por ultrasonido obstétrico (mediana a las 25 sdg). A 2 casos de HDC (15.3%) se les identificó una 
etiología cromosómica (mos 92,XXXX[5]/46,XX[15] y 47,XX,+18). La mediana de edad gestacional al nacimiento fue de 38 sdg. 
La tasa de supervivencia general fue 38%. La edad paterna >36 años se registró en 6 casos y la materna >30 años en 7. El IMC 
materno se registró en 6 casos; 5 con IMC>30. Se registró consumo de ácido fólico gestacional en 5 madres, pregestacional en 
ninguna. En 8 de los padres y 2 de las madres se registraron toxicomanías.  
 
Conclusión(es): La mayoría de los casos de HDC se presenta de manera aislada y etiología desconocida. En nuestra población 
estimamos una etiología cromosómica en 15.3% de los casos. Así mismo la tasa de supervivencia es baja incluso en pacientes con 
diagnóstico prenatal, por lo que recomendamos realizar cariotipo a todos los pacientes con HDC no aislada 
 



 

 

  



 

GEM-36 Heterogeneidad alélica e impronta genómica en el gen GNAS: reporte de un 
caso con osteodistrofía hereditaria de Albright.  

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

Nutrición Salvador Zubirán | Jazmin Arteaga Vázquez, Instituto Nacional de Ciencias Medicas y Nutrición Salvador Zubirán | luisito1294mayo@gmail.com 
 
Introducción: El pseudohipoparatiroidismo y los desórdenes relacionados a la inactivación de GNAS (subunidad alfa de la proteína 
G) se asocian con un espectro de anormalidades físicas, neurocognitivas y endócrinas, resultado de defectos moleculares en la vía de 
señalización hormonal de la proteína G. Se reconocen 6 fenotipos diferentes. En específico, el tipo 1A/1C presenta características 
físicas denominadas osteodistrofia de Albright (OHA) y otras anormalidades endócrinas. 
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas y bioquímicas de un paciente con antecedente de cáncer en SNC, piel y displasia 
ósea, sin antecedentes heredofamiliares de interés. 
 
Material(es) y Método(s): Paciente masculino de 54 años con los siguientes diagnósticos: hiperparatiroidismo con hipocalcemia, 
hipofosfatemia e hipotiroidismo. A la exploración física se observó: talla baja, obesidad grado I, cara redonda, hipoplasia mandibular 
derecha, pectus excavatum y manos con acortamiento de 4to y 5to metacarpianos. 
 
Resultado(s): Los estudios de laboratorio y gabinete evidenciaron: resistencia periférica a PTH y TSH e hipogonadismo 
hipogonadotrópico. La serie ósea confirmó braquidactilia tipo E y la presencia de osificaciones ectópicas en tejidos blandos de 
cráneo, pared costal, columna lumbar, pelvis, antebrazos y manos. Se realizó estudio molecular en sangre periférica, mostrando una 
variante patogénica (VP) en estado heterocigoto, en el gen GNAS c.1107-1108delTG (p.Asn371Hisfs*10).  
 
Conclusión(es): Las manifestaciones clínicas del paciente corresponden al fenotipo de OHA, cumple 3 criterios mayores y 4 
menores, confirmándose con la presencia de la VP en GNAS. La VP se encuentra en un “hot spot” mutacional y sólo se ha descrito 
en 4 pacientes más con manifestaciones similares. El gen GNAS presenta splicing alternativo e impronta genómica, lo que permite 
observar diferentes cuadros clínicos según el origen parental. El riesgo de recurrencia para su descendencia es del 50% para la 
ocurrencia de pseudo-pseudo hipoparatiroidismo, heteroplasia ósea progresiva u osteoma cutis. El presente estudio resalta la 
importancia de confirmar el diagnóstico presuntivo para poder brindar asesoramiento genético adecuado.  
 



 

 

  



 

GEM-37 Identificacion de dos variantes nuevas en el Gen Phex de Novo en pacientes 
mexicanas con Hipofosfatemia ligada Al X. 

Adriana Carolina Ramírez Riveros, Hospital General de México Dr. Eduardo Liceaga | Carlos Alberto Venegas Vega, Hospital General de México Dr. Eduardo 

Liceaga | Alejandro Gaviño Vergara, CRIT Quintana Roo | caroramirezriveros@gmail.com 
 
Introducción: La hipofosfatemia ligada al cromosoma X (HLX) es la forma hereditaria más común de hipofosfatemia y raquitismo, 
representa ~80% de los casos familiares de hipofosfatemia y es causada por pérdida de función del gen PHEX. El diagnóstico inicial 
se basa en la asociación de hallazgos clínicos, radiológicos y bioquímicos, y se confirma mediante estudios moleculares.  
 
Objetivo(s): Describir 2 pacientes mexicanas con HLX con dos variantes nuevas en PHEX; identificadas mediante Panel-Multigén 
basado en Secuenciación de Nueva Generación (PMb-SNG). 
 
Material(es) y Método(s): Paciente 1: probando II-3 de Familia 1, femenina de 24 años de edad con talla baja, escoliosis, 
entesopatia y genu valgum. No presenta complicaciones dentales o auditivas. Paciente 2: probando III-2 de Familia 2, femenina de 3 
años de edad con talla baja, genu varum y alteraciones del esmalte dental sin complicaciones auditivas. Ambos casos sin 
antecedentes heredo-familiares. Se efectuaron estudios bioquímicos y radiológicos. Se realizó PMb-SNG que incluye 17 genes 
relacionados con hipofosfatemia hereditaria. (Ultragenyx, Pharm/Invitae, Corp) Estudios patrocinados bajo consentimiento 
informado. 
 
Resultado(s): Las características clínicas (talla baja desproporcionada), radiológicas (metáfisis anchas, irregulares y diáfisis 
arqueadas) y bioquímicas (calcio normal, fosforo bajo y fosfatasa alcalina alta); fueron compatibles con HLX. Se identificaron dos 
variantes nuevas heterocigotas patogénicas en PHEX: paciente 1: c.1446_1452del (p.Ile482Metfs*30 /cambio en el marco de lectura 
que crea un codón de paro prematuro) y paciente 2: c.2071-2_2072del (sitio de splicing), ambas resultan en un producto proteico 
alterado o ausente. La confirmación diagnóstica mediante PMb-SNG permitió ofrecer tratamiento con Burosumab (anticuerpo 
monoclonal contra FGF23) en ambas pacientes. 
 
Conclusión(es): A nuestro conocimiento, este es el primer reporte de dos variantes nuevas patogénicas en PHEX en pacientes con 
HLX provenientes de familias mexicanas no relacionadas. Este trabajo ilustra la importancia de conocer el espectro de variaciones 
del gen PHEX en una cohorte de pacientes mexicanos con HLX para su inclusión en bases de datos.  
 



 

 

  



 

GEM-38 
Identificación de nueva variante patogénica en el gen TGM1, en pacientes con 
ictiosis laminar en la región de las Altas Montañas de Veracruz: Análisis clínico 
y molecular. 

Juan Carlos Morales Morfín, Instituto Nacional de Rehabilitación | eldrmorales08@gmail.com 
 
Introducción: La ictiosis laminar es un subtipo del grupo de las ictiosis congénitas autosómico recesivas (ICAR). Si bien, la 
prevalencia mundial de la enfermedad es baja, durante la realización de un estudio previo por parte de nuestro equipo de trabajo, se 
logró detectar un amplio grupo de familias con fenotipo compatible con ICAR, residentes en la región de las Altas Montañas de 
Veracruz, México. Para estudiar las causas de la alta concentración de pacientes es necesario realizar un análisis molecular, 
permitiendo identificar el mecanismo subyacente. 
 
Objetivo(s): Identificar la causa molecular subyacente en una muestra de pacientes mexicanos residentes de las Altas Montañas de 
Veracruz. Realizar el diagnóstico molecular por medio de secuenciación de exoma completo y validación con secuenciación Sanger. 
Realizar el análisis funcional de la proteína mutada en comparación con la original. Realizar la entrega de resultados de la prueba 
genética y proporcionar asesoramiento genético a pacientes y familiares. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó secuenciación de exoma completo a partir de DNA genómico obtenido de muestras de 5 ml de 
sangre (kit Gentra Puregene). La variante homocigota candidata identificada por la secuenciación de exoma se corroboró mediante 
secuenciación Sanger, evaluando 62 pacientes, 30 familiares y 100 controles sanos. Obtuvimos la estructura tridimensional de TGM1 
(I-TASSER) y empleamos PyMOL para construir la forma mutada, la cual consistía en un cambio de alanina por prolina en el 
residuo 352. 
 
Resultado(s): Se detectó una variante homocigota (Ala352Pro) en todos los individuos clínicamente compatibles con ictiosis 
laminar. La variante se encontró en estado heterocigoto en los padres de los afectados y no se identificó en los controles sanos. 
 
Conclusión(es): Se identificaron 62 pacientes en la región, lo cual indica que la prevalencia general es de 74 casos por cada 100,000 
habitantes (1:1,348). Esto representa, en nuestro conocimiento, la prevalencia más alta de ICAR a nivel mundial. 
 



 

 

  



 

GEM-39 
Identificación de trastornos de la N-glicosilación en pacientes adultos con 
afectación del SNC de etiología desconocida mediante el estudio de 
Isoelectroenfoque de Transferrina. 

Gabriela Denisse Mata Salgado, INCMNSZ | Juan José Morales Suárez, INCMNSZ | Iván Martínez Duncker, Centro de investigación de Dinámica Celular | 
Osvaldo Máximo Mutchinick B., INCMNSZ | María Aurelia López Hernández, INCMNSZ | Roberta Salinas Marín, Centro de investigación de Dinámica Celular 
| Carlos Alberto González Domínguez, Centro de investigación de Dinámica Celular | Ana María González Jaimes, Centro de investigación de Dinámica Celular | 
denisse.mata.salgado@gmail.com 
 
Introducción: La glicosilación es la modificación postraduccional más común de las proteínas. La unión de glicanos al grupo amida 
del aminoácido aspargina se denomina N-glicosilación. Alteraciones en este proceso da origen a desordenes congénitos de la N-
glicosilación (N-DCG).  
Los N-DCG son enfermedades metabólicas, con manifestaciones clínicas en diversos sistemas, siendo el SNC el más frecuentemente 
afectado. Un estudio de tamizaje inicial para estos desordenes se realiza mediante isoelectroenfoque de transferrina.  
 
Objetivo(s): Identificar en pacientes adultos con alteraciones del SNC de etiología desconocida que además presenten alteraciones 
de otros sistemas, perfiles de glicosilación concordantes con desordenes congénitos de la N-glicosilación, mediante 
isoelectroenfoque de transferrina. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó revisión del expediente de pacientes seleccionados de la consulta de genética médica, del 2015 
al 2020, que cumplieron con los criterios de inclusión (pacientes entre 18 y 75 años que presenten hipotonía axial y/o retraso global 
del desarrollo, y/o anomalías congénitas y del desarrollo del SNC y/o convulsiones y que además manifiesten una o más 
manifestaciones extraneurológicas). El total de la muestra de estudio fue de 40 pacientes. A los seleccionados se les tomó muestra de 
sangre periférica, para la realización de isoelectroenfoque de transferrina en el centro de investigación de Dinámica Celular 
(UAEM).  
 
Resultado(s): Hasta el momento contamos con 30 resultados. De estos, dos pacientes no relacionados presentaron patrones de 
isoelectroenfoque de transferrina alterados, representando el 6.7% de nuestra muestra. Ambos pacientes muestran un modo de 
herencia sugestivo autosómico recesivo para cirrosis hepática y síndrome cerebeloso.  
 
Conclusión(es): El presente estudio es el primer estudio reportado de búsqueda de desórdenes congénitos de la N-glicosilación 
mediante isoelectroenfoque de transferrina en pacientes adultos con afectación de SNC. Se debe sospechar N-DCG en pacientes 
adultos que presenten: • Afección neuroviscerales de etiología desconocida • Ataxia cerebelosa autosómica recesiva • Con afección 
en SNC cirrosis hepática de etiología desconocida.  
 



 

 

  



 

GEM-40 Insulinoma como presentación clínica en una familia con Síndrome de 
Neoplasia Endocrina Múltiple tipo 1. 

Christian Florely Pérez González, IMSS | christianfpg7@gmail.com 
 
Introducción: El diagnóstico de síndrome MEN1 se sospecha por la presencia de dos tumores endocrinos: paratiroides, hipófisis y 
tracto gastro-entero-pancreático, causado por variantes heterocigotas en MEN1 con penetrancia del 95% a los 40 años. Reportamos 
el caso de un varón de 9 años con insulinoma de cuerpo de páncreas e historia familiar materna de pancreatitis en quien se realizó 
estudio molecular por sospecha de MEN1 familiar 
 
Objetivo(s): Presentar caso de expresividad variable en una familia con síndrome MEN1 
 
Material(es) y Método(s): Análisis en sangre periférica de secuenciación y deleción/duplicación de genes relacionados a tumores 
pancreáticos, laboratorio Invitae: APC, ATM, BMPR1A, BRCA1, BRCA2, CDKN2A, EPCAM, MEN1, MLH1, MSH2, MSH6, 
NF1, PLAB2, PMS2, SMAD4, STK11, TP53, TSC1, TSC2, VHL. 
 
Resultado(s): Variante patogénica: c.211_212del (p.Pro71Alafs * 45) del gen MEN1, estado heterocigoto en caso índice, en la 
madre de 32 años y hermana de 3 años asintomáticas. Análisis bioinformático: ClinVar, gnomAD, ClinGen, Franklin (PVS1, PM2, 
PP5) 
 
Conclusión(es): Se presenta un caso familiar de MEN1 con debut clínico de insulinoma, llama la atención la madre portadora de la 
variante, dada la penetrancia es esperado que ya hubiera presentado alguna manifestación; considerando que el páncreas es de origen 
endodérmico y los leucocitos se derivan de mesodermo es importante plantear además de la expresividad variable la posibilidad de 
mosaicismo somático en la madre que pudiera explicar que se mantiene asintomática aun siendo portadora de la variante en sangre, 
por lo que realizar el estudio molecular en otros tejidos para corroborar o descartar nuestra teoría es relevante. El asesoramiento 
genético se centra en revelar los riesgos de presentar tumores endocrinos en los miembros con estudio molecular positivo para 
beneficiarlos con medidas preventivas, manejo oportuno y estrecha vigilancia familiar. 
 



 

 

  



 

GEM-41 Leucoencefalopatía hereditaria difusa con esferoides axonales y glía 
pigmentada: presentación de dos casos 

Mariana Luna Alvarez, Departamento de Genética, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía “Manuel Velasco Suárez¨ | Renée Barreda Fierro, Departamento de 

Genética, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía “Manuel Velasco Suárez¨ | Edmar Obed Benitez Alonso, Práctica Privada | David José Dávila Ortiz de 
Montellano, Departamento de Genética, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía “Manuel Velasco Suárez¨ | Miguel Ángel Ramírez García, Departamento de 

Genética, Instituto Nacional de Neurología y Neurocirugía “Manuel Velasco Suárez¨ | mariana_luna93@hotmail.com 
 
Introducción: La leucoencefalopatía difusa hereditaria con esferoides axonales y glía pigmentada (HDLS) es una patología de la 
sustancia blanca autosómica dominante, con variabilidad clínica que incluye: deterioro cognitivo (DC), alteraciones 
neuropsiquiátricas, epilepsia y compromiso motor, así como cambios de la sustancia blanca identificables por resonancia magnética 
(RM). 
 
Objetivo(s): Describir y comparar dos casos de HDLS, por variantes patogénicas en el gen CSF1R. 
 
Material(es) y Método(s): Casos: Se describen hallazgos clínicos, imagenológicos y moleculares de dos pacientes con HDLS. 
Paciente 1. Mujer de 37 años con DC rápidamente progresivo (6 meses), síndrome cerebeloso y síndrome piramidal, con antecedente 
de madre finada tempranamente por aparente DC, padre y abuelo paterno finados por probable esclerosis múltiple; RM con lesiones 
hiperintensas en T2 y FLAIR a nivel supratentorial y centro semioval simétricas, sin realce con contraste. Paciente 2. Hombre de 45 
años con cuadro de 10 años caracterizado por alteraciones del comportamiento, DC de tipo mnésico y alteración autonómica; caso 
esporádico y en RM lesiones de sustancia blanca con predominio frontal. En ambos pacientes se realizó secuenciación de nueva 
generación (SNG) para leucoencefalopatias en plataforma Illumina (Invitae).  
 
Resultado(s): Se identificaron variantes patogénicas heterocigotas en el gen CSF1R; los cambios de sentido c.2345G>A 
(p.Arg782His) y c.2539G>A (p.Glu847Lys), para el paciente 1 y 2, respectivamente.  
 
Conclusión(es): Alrededor del 10% de las leucoencefalopatías del adulto corresponden a HDLS, por lo que debe sospecharse en este 
grupo etario. La presentación clínica es sumamente heterogénea y la progresión variable desde 2 hasta 30 años con una media de 8. 
Este trabajo ilustra la heterogeneidad clínica e imagenológica de esta entidad. 
 



 

 

  



 

GEM-42 Monosomía parcial 18p y trisomía parcial 17q: segundo caso reportado en la 
literatura, heredado y con ausencia unilateral de arteria pulmonar derecha 

Melissa Calzada Dávila, Hospital Universitario Dr. José E. González | Geovana Calvo Anguiano, Hospital Universitario Dr. José E. González | Silvia Cecilia 
Britton Robles, Hospital Zambrano Hellion TecSalud | Gabriel Rodríguez Camelo, Hospital Zambrano Hellion TecSalud | Gloria Cristina Aguilar Arredondo, 
Hospital Zambrano Hellion TecSalud | Olga Judith Santín Saeb, Hospital Zambrano Hellion TecSalud | Gloria García Castañeda, Hospital Universitario Dr. José E. 

González | Laura Elia Martínez de Villarreal, Hospital Universitario Dr. José E. González | Graciela Arelí López Uriarte, Hospital Universitario Dr. José E. 

González | calzada_mel@hotmail.com 
 
Introducción: La ausencia unilateral de la arteria pulmonar (UAPA) se presenta en 1 de cada 200,000 adultos. No suele tener 
asociación sindrómica, sólo ha sido reportada en el síndrome de deleción 22q11. Presentamos el caso de un recién nacido con UAPA 
que desarrolló fibrosis pulmonar severa bilateral, en quien se caracterizó una monosomía parcial en 18p y trisomía parcial en 17q. Es 
el segundo reporte mundial con dicho rearreglo, con una cardiopatía distinta a lo reportado en el caso previo, y, además, fue un caso 
heredado.  
 
Objetivo(s): 1. Descripción clínica de la monosomía 18p y trisomía 17q. 2. Especulación sobre los mecanismos genéticos que 
podrían explicarlo.  
 
Material(es) y Método(s): Cariotipo del padre: 46,XY. Cariotipo de la madre: 46,XX,t(17;18)(q25;p11.2).  
 
Resultado(s): La deleción de 93 genes en 18p podría ser la causa de las características clínicas. Principalmente LAMA1, NDUFV2, 
PTPRM, MYL12A y MYL12B cumplen funciones en la regulación de procesos celulares (proliferación, crecimiento, regulación y 
desarrollo de músculo cardíaco, vasos sanguíneos y morfogénesis). LAMA1 fue encontrado en un modelo murino como un 
modificador genético de TGF-β1 que favorece el desarrollo de fibrosis pulmonar.  
 
Conclusión(es): Además del asesoramiento genético a la familia, estableciendo riesgos de recurrencia y planear el PGT-SR 
específico, es posible indagar profundamente sobre posibles causas del cuadro clínico gracias a la información disponible en fuentes 
en línea.  
 



 

 

  



 

GEM-43 Mosaicismo cromosómico y su implicación en la caracterización clínica de 
pacientes con mosaico pigmentario 
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Introducción: En un contexto clínico, la presencia de mosaicismo cromosómico (MC) involucrando marcadores cromosómicos 
supernumerarios (sSMC) o trisomía de cromosomas completos junto con una línea celular normal, se asocian frecuentemente con 
mosaico pigmentario (MP). En este trabajo se reportan dos pacientes con MP y diversas manifestaciones extra-cutáneas asociado con 
MC en sangre periférica (SP), piel clara (PC) y piel obscura (PO).  
 
Objetivo(s): Asociar el hallazgo citogenético de MC con el fenotipo de pacientes con MP. 
 
Material(es) y Método(s): Análisis citogenético en SP, PC y PO, para descartar MC con base en los criterios de Hook, y utilizando 
los criterios del ISCN 2020.  
 
Resultado(s): Caso 1. Femenino de 6a años 11m, obtenida por parto vaginal a las 36SDG. RGND. EF: peso z-4.7, talla: z-5.9, pc :z-
4.75, microcefalia y plagiocefalia, fisuras palpebrales oblicuas hacia arriba, coloboma de iris izquierdo, micrognatia, microsomía 
hemifacial izquierda, paladar alto, pabellones auriculares de implantación baja, microtia grado I bilateral, pectum carinatum, 
clinodactilia del 5to dedo bilateral en miembros superiores, MP siguiendo patrón de líneas de Blaschko. Análisis citogenético. SP: 
mos 47,XX,+mar [22]/46,XX [3]; PC: 46,XX; PO: 46,XX Caso 2. Femenino de 5a, sin complicaciones al nacimiento. EF: peso z -
2.69, talla p6, PC: z-3.2, microcefalia, quiste dermoide en tercio externo de la ceja derecha, narinas hipoplásicas, mentón prominente, 
y MP siguiendo patrón de líneas de Blaschko. Análisis Citogenético: SP: mos 47,XX,+14 [9]/46,XX [16]; PC: mos 47,XX,+14 
[1]/46,XX [19]; PO: mos 47,XX,+14 [2]/46,XX [23]  
 
Conclusión(es): Considerando que aún está en proceso la caracterización a nivel molecular de los sSMC, es importante mencionar 
que las manifestaciones clínicas que se presentan en los pacientes dependerán del nivel de mosaicismo, cromosoma involucrado, 
tejidos afectados y presencia de disomía uniparental. Esta asociación permitirá delinear a nivel clínico la entidad y comparar con los 
casos reportados en la literatura.  
 



 

 

  



 

GEM-44 Paciente del Norte de México con Síndrome de Weiss-Kruzka por 
deleción 9q31.2q-31.3 

Carolina Galaz Montoya, ISSSTESON | Joel Cota Castro, UNISON | Claudia Gonzaga Jauregui, UNAM | carolina.galazm@gmail.com 
 
Introducción: La identificación de condiciones monogénicas por microarreglos es un hallazgo ampliamente conocido. En este caso 
reportamos el caso de un paciente de 9 años con Síndrome de Weiss-Kruzka secundario a una microdeleción 3 Mb en la región 
cromosómica 9q31.2q31.3 que afecta 624 marcadores y abarca 12 genes, dentro de ellos el gen ZNF462. 
 
Objetivo(s): Reportar el primer caso clínico de Síndrome de Weiss-Kruzka en un paciente de Latinoamerica. 
 
Material(es) y Método(s): Historia clínica, estudio de microarreglos de resolución de 750Kb. 
 
Resultado(s): Estudio de microarreglos con reporte de microdeleción 3 Mb en la región cromosómica 9q31.2q31.3 que afecta 624 
marcadores y abarca 12 genes, dentro de ellos el gen ZNF462. Se realizó cariotipo al paciente y a ambos padres para descartar 
rearreglos cromosómicos balanceados e estos últimos que pudieran estar asociados con la deleción del paciente, el resultado de los 3 
fue normal.  
 
Conclusión(es): La deleción abarca al gen ZNF462 el cual codifica para un factor de transcripción que participa en el desarrollo 
embrionario y en la remodelación de la cromatina. La haploinsuficiencia de este gen causa el Síndrome de Weiss-Kruszka (MIM # 
618619) que se manifiesta de una forma variable con dismorfismo facial (metópica promiente o craneosinostosis, cejas arqueadas, 
ptosis, fisuras palpebrales descendentes, filtrum amplio), retraso en el desarrollo, trastorno del espectro autista y cardiopatía 
congénita entre otras manifestaciones. Se ha reportado variabilidad clínica intrafamiliar. En el 5% de los casos, es heredado por 
alguno de los padres por lo que se recomienda descartar esta alteración en los progenitores. El cuadro clínico del paciente es 
compatible con lo reportado en casos previos, este estudio denota la importancia de realizar estudios de citogenética con el fin de 
determinar la etiología de los casos clínicos y poder mediar manejo y seguimiento, así como asesoramiento genético. .  
 



 

 

  



 

GEM-45 Perfil de la consulta de genética en un hospital de tercer nivel 
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Introducción: El desciframiento del Genoma Humano y su aplicación en la identificación de la etiología de un gran número de 
enfermedades ha convertido a la Genética Médica en una especialidad clave en el diagnóstico, tratamiento, asesoramiento y 
pronóstico de múltiples patologías. Tradicionalmente se ha asociado a la pediatría, por ser los defectos congénitos una importante 
causa de morbilidad y mortalidad, actualmente, el Genetista participa de manera interdisciplinaria, por lo que la referencia de 
pacientes a su consulta es muy diversa. 
 
Objetivo(s): Conocer los datos demográficos, motivos de referencia más frecuentes y estudios especializados realizados en la 
consulta de Genética en un hospital de tercer nivel. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio descriptivo, retrospectivo mediante revisión de bases de datos del Departamento de Genética del 
Hospital Universitario Dr. José E. González, de pacientes que acudieron por primera vez de enero 2018 a diciembre 2019. Se hizo un 
registro de: edad, género, motivo de consulta, diagnóstico y estudio que se realizó para su confirmación. Se utilizó la codificación 
Human Phenotype Ontology, para la clasificación de las malformaciones y se agruparon por aparatos y sistemas. 
 
Resultado(s): Se atendieron 1160 pacientes, en igual proporción de género. Los neonatos constituyeron el grupo etario mas 
frecuente, siendo el principal motivo de consulta las malformaciones aisladas seguidas por asesoramiento, patologías del sistema 
musculoesquelético y relacionadas a diabetes materna. Se obtuvo un diagnostico en el 58% de los casos de los cuales el 60% fue por 
laboratorio (30% estudios moleculares, 25% citogenéticos, 5% otros). En la mitad de los pacientes sin diagnostico se perdió el 
seguimiento. 
 
Conclusión(es): Las malformaciones congénitas y el asesoramiento fueron los principales motivos de consulta, surgiendo la diabetes 
materna como una importante causa de referencia. El acceso a estudios moleculares permitió el diagnostico en un tercio de los 
pacientes, sin embargo, existe un importante numero que no puede acceder por su alto costo. 
 



 

 

  



 

GEM-46 Primera familia de origen Hispano con mutación germinal en el gen 
PDGFRA y fenotipo asociado. 
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Introducción: El síndrome GIST Plus es un trastorno autosómico dominante de penetrancia incompleta, caracterizado por tumores 
del estroma gastrointestinal (GISTs), pólipos fibroides, fascies tosca y/o manos y pies grandes. Hasta el momento solo se han 
reportado 7 casos con mutación germinal. Mutaciones somáticas en el receptor-alfa del factor de crecimiento derivado de plaquetas 
(PDGFRA) se han reportado en cerca del 70% de los casos de pólipos fibroides y en 30-40% de los casos de GIST gástrico.  
 
Objetivo(s): Caracterización clínica y molecular de una familia con antecedente de cuadros de intususcepción asociados a polipos 
fibroides.  
 
Material(es) y Método(s): Femenino de 47 años de edad, antecedente de 4 cuadros de intususcepción secundarios a polipos 
fibroides que requirieron resección. A la exploración física: fascies tosca, mentón cuadrado, protrusión medio-facial, manos y pies 
>percentila 97, clinodactilia bilateral del quinto dedo, hipermovilidad (9/9 criterios de Beighton) e hiperelasticidad cutánea. Se 
realizó panel de 84 genes asociados a cáncer por NGS (Invitae™).  
 
Resultado(s): Se identificó una variante patógenica: (VP) c.1664A>G (Y555C) en estado heterocigoto, en el exón 12 del gen 
PDGFRA en el caso índice, el padre asintomático, en un hermano mayor con intususcepción y en un hermano menor con fenotipo 
similar. La VP ocasiona una ganancia de función constitutiva lo que conlleva a disminución de la apoptosis celular y un aumento de 
la proliferación celular. 
 
Conclusión(es): El exón 12 de PDGFRA es un posible hot spot para esta entidad ya que se ha descrito en 5/8 familias. El genotipo 
Y555C de PDGFRA, se asocia a fenotipo sin GIST. La hiperlaxitud de piel y articulaciones podrían ser manifestaciones del fenotipo 
no descritas previamente, ya que la proteína participa en el desarrollo del tejido conectivo. GIST plus debe de considerarse como 
diagnóstico diferencial en pacientes adultos con intususcepción y polipos fibroides. 
 



 

 

  



 

GEM-47 
Reporte de dos pacientes con displasia ósea, afectación renal y variantes nuevas 
en los genes ciliares IFT142 e IFT140 en el Hospital Infantil de México 
Federico Gómez. 
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Introducción: Las ciliopatias son trastornos que afectan al cilio primario.1 Los genes de transporte intraflagelar (IFT) forman parte 
de un complejo proteico implicado en la biogénesis del cilio2 y el desarrollo embrionario en general. Las variantes patogénicas en 
estos genes causan los síndromes de Jeune y Mainzer-Saldino, entre otros3. Presentamos dos pacientes con sospecha clínica de 
ciliopatia y posterior estudio molecular reportando variantes nuevas en IFT172 e IFT140.  
 
Objetivo(s): Describir el cuadro clínico de dos pacientes con clínica de ciliopatia. Presentar las variantes nuevas en IFT172 e 
IFT140. Enfatizar la importancia del diagnóstico oportuno y el asesoramiento genético.  
 
Material(es) y Método(s): Revisión extensa del fenotipo con estudios de gabinete y valoración genética. Estudio de secuenciación 
de nueva generación con panel de 293 genes de ciliopatias (Invitae). El DNA se enriquece para las regiones objetivo mediante un 
protocolo basado en la hibridación y se secuencia mediante Tecnología Illumina. Todas las regiones tienen una profundidad ≥50x. 
Las lecturas se alinean y se toma como referencia (GRCh37).  
 
Resultado(s): Paciente 1: Masculino de 2 años con craneosinostosis, costillas cortas, patrón restrictivo pulmonar, poliquistosis renal 
y retraso global del desarrollo (RGD). Heterocigoto compuesto en IFT172, c.2078del (p.Lys693Argfs*8) y c.4300G>C 
(p.Ala1434Pro). Paciente 2: Femenino de 2 meses presenta dolicocefalia, nistagmo, dextrocardia, costillas cortas, situs inversus 
abdominal, hidronefrosis bilateral, acortamiento rizomélico y RGD. Homocigota para c.3770T>C (p.Leu1257Pro) en IFT140.  
 
Conclusión(es): La sospecha clínica de las ciliopatias se puede hacer en pacientes con enfermedad renal de inicio temprano, 
alteraciones esqueléticas y/o retinianas, como fue en el caso de nuestros pacientes. El diagnostico se confirmó molecularmente en 
ambos, con variantes no reportadas previamente en genes IFT. El manejo en ambos se modificó con el resultado y permitió brindar 
asesoramiento genético a las familias.  
 



 

 

  



 

GEM-48 Reporte de un paciente con fenotipo severo del Síndrome MOWAT-
WILSON. 
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Introducción: El síndrome Mowat-Wilson (SMW, OMIM 235730) se caracteriza por rasgos faciales distintivos (telecanto, cejas 
anchas con remolino medial, columnella baja colgante, apertostoma, mentón prominente y lóbulos en “pasta orecchiette), restricción 
del crecimiento, microcefalia, discapacidad intelectual, lenguaje ausente, convulsiones, cardiopatía, anomalías genitourinarias y 
constipación crónica o enfermedad de Hirschsprung. Es causado por una mutaciones o deleciones heterocigotas del gen ZEB2, 
localizado en 2q22.3. 
 
Objetivo(s): Presentar un paciente con un fenotipo severo del SMW confirmado molecularmente. 
 
Material(es) y Método(s): Revisión de caso clínico. 
 
Resultado(s): El propositus es producto de 9ª gesta, padres consanguíneos, sanos. Hermana mayor con himen imperforado e 
hipoacusia. Nació al termino, peso 2,800 g (P10), talla 50 cm (P50). Presenta discapacidad intelectual severa, lenguaje ausente, 
autoagresividad, risa espontánea, constipación crónica, epilepsia díficil control (inicial) y no se sienta, ni camina. A los 9 años: peso 
15 kg (-3.8 DE), talla 112 cm (-3.7 DE), perímetro cefálico 47 cm (-3.8 DE), dolicocefalia, occipucio prominente, frente abombada, 
enoftalmos, telecanto, escleróticas azules, exoforia OI, cejas con remolino medial, puente nasal ancho, columnella baja, comisuras 
labiales hacia abajo, mentón prominente, pabellones en copa, lóbulos espatulados, pectus excavatum, hipospadias coronal, pene 
angulado, ortejos cabalgados, hiperlaxitud articular, clinodactilia y pliegue único en V dedos bilateral. PEATC: hipoacusia 
neurosensorial profunda. EEG: descargas mioclónicas. Colon por enema: colon redundante. Ecocardiograma: comunicación 
interauricular ostium secundum. USG: renal normal. MRI de cerebro: agenesia parcial del cuerpo calloso. Cariotipo: 46,XY. El panel 
de NGS identificó una deleción heterocigota de abarca toda la secuencia codificadora del gen ZEB2. 
 
Conclusión(es): Los hallazgos en el propositus corresponden a un fenotipo severo del SMW. Aunque el estudio de NGS no delimitó 
la extensión de la deleción, estudios previos indican que cuando son grandes, correlacionan con la afectación de los hitos del 
desarrollo, atribuible a la afectación de genes contiguos, como los lncRNAs, o el transcrito antisentido de ZEB2. 
 



 

 

  



 

GEM-49 Reporte de un paciente con síndrome de Johanson-Blizzard y síndrome 
colestásico: una asociación poco frecuente 

Nidia Anaid Huerta Bolfeta, Hospital Infantil de México Federico Gómez | Ana Carolina Tamayo Palacio, Hospital Infantil de México Federico Gómez | Juan 
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Zenker , Otto-von-Guericke-Universität Magdeburg | Alejandra del Pilar Reyes de la Rosa, Hospital Infantil de México Federico Gómez | nidia.hee10@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome de Johanson Blizzard (SJB) es una entidad con herencia autosómica recesiva y expresividad variable, 
causada por variantes patogénicas en UBR1. Tiene una frecuencia de 1 en 250,000 recién nacidos. Se caracteriza por aplasia cutis, 
aplasia o hipoplasia de alas nasales e insuficiencia pancreática exocrina. 
 
Objetivo(s): Describir a un paciente con manifestaciones clínicas de SJB y síndrome colestásico. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó secuenciación Sanger en sangre periférica en padres y paciente. En el paciente se analizaron 
los 47 exones incluyendo las regiones intronicas flanqueadas. En los padres se analizó solo el exón 2 y sus regiones intronicas 
flanqueadas. Se hizo revisión de la literatura en cuanto a la asociación de SJB y síndrome colestásico. 
 
Resultado(s): Femenina conocida a los 5 días de vida por vólvulo intestinal y colestasis. Padres no consanguíneos. Braquicefalia, 
aplasia cutis piel cabelluda, frente alta, alas nasales hipoplásicas, filtrum largo y borrado, labios delgados, micrognatia. Insuficiencia 
pancreática confirmada a los 2 meses de edad. Biopsia hepática: hepatitis neonatal de células gigantes, colestasis intracelular extensa 
e intracanalicular focal. Se identificó en UBR1 una variante homocigota en el exón 2 (c.86G>A; p.(Trp29*)). Los padres son 
portadores de esta variante. Al revisar la literatura, se encontró un paciente masculino, hijo de padres consanguíneos, con ictericia a 
los 7 dias. Presentaba dismorfias compatibles con SJB, hepatomegalia y ano imperforado. Biopsia hepática: colestasis intrahepática y 
canalicular, hepatocitos gigantes, disminución de conductos biliares y fibrosis. Se identificó en sangre periférica una variante 
homocigota en UBR1 (c.1440-1G>A) que corre el marco de lectura provocando un codón de paro prematuro. 
 
Conclusión(es): Hasta el momento, se han reportado, con este caso, 71 pacientes con SJB, de los cuales 2 (0.028%) tuvieron 
síndrome colestásico de presentación grave. UBR1 tiene expresión hepática durante la organogénesis, por lo que, estos casos podrían 
aportar información sobre una función adicional de este gen. 
 



 

 

  



 

GEM-50 Reporte de una familia mexicana con diagnóstico de exostosis múltiple 
e hipoacusia. 

Dorian Karitina Olmos Morfín, CRIT Michoacán | María de los Ángeles Silva López, CRIT Michoacán | degasjoy@hotmail.com 
 
Introducción: La Exostosis Múltiple Hereditaria o Encondromatosis es una enfermedad monogénica causada por mutaciones en los 
genes EXT1y EXT2, de herencia autosómica dominante. Se caracteriza por la presencia de tumores benignos llamados 
osteocondromas y deformidades esqueléticas. Tiene una incidencia de 1 en 50,000. El diagnóstico se realiza clínica y 
radiográficamente. Existe poca evidencia en la literatura de familias con exostosis e hipoacusia.  
 
Objetivo(s): La descripción clínica de una familia con exostosis múltiple e hipoacusia.  
 
Material(es) y Método(s): El diagnóstico de la exostosis es clínico con revisión de radiografías. La valoración de la hipoacusia se 
realizó Timpanometría y Audiometría vía tonal y ósea por la Especialista en Comunicación Humana. Genealogía:   
 
Resultado(s): La familia muestra un patrón de herencia autosómico dominante (AD) para la exostosis múltiple, la madre y dos hijos 
afectados. Ambos hijos con hipoacusia conductiva media bilateral. Los estudios radiográficos mostraron las exostosis distales en 
huesos largos (húmero, radio, cúbito, fémur, tibia y peroné bilateralmente) en ambos hijos. Radiografías de individuo III-4.  
 
Conclusión(es): La osteocondromatosis es una enfermedad monogénica que afecta los huesos largos, pero no ha sido relacionada 
con hipoacusia, en esta familia tenemos dos condiciones distintas, ambas con con herencia autosómica dominante por genealogía. 
Como parte de complementar el caso relacionado a la hipoacusia conductiva presente en la hermandad es realizar el estudio de 
imagen para descartar alteraciones morfológicas en el oído y concluir si hay algo en común en ambos hermanos, considerando que la 
madre afectada con ostecondromatosis no presenta hipoacusia.  
 



 

 

  



 

GEM-51 Síndrome auriculo condilar reporte de caso. 
Angelica Castañeda de la Fuente, Instituto Nacional de Rehabilitación | Rodrigo Armando Gimenez Carrillo, Instituto Nacional de Rehabilitación | María de la 
Luz Arenas Sordo, Instituto Nacional de Rehabilitación | angiecast.95@gmail.com 
 
Introducción: Síndrome auriculo condilar, o también síndrome de pabellones auriculares en forma de signo de interrogación, es un 
síndrome de herencia autosómico dominante, con penetrancia y expresividad variable. Ultra raro, con una incidencia de 1 por cada 
1,000,000. Es una malformación secundaria a defectos del desarrollo del primero y segundo arcos faríngeos.  
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas de una paciente y aquellas características del síndrome auriculo-condilar. Esta 
patología tiene muy poca incidencia reportada en la literatura.  
 
Material(es) y Método(s): Presentación del caso de una paciente de 5 años con síndrome auriculo-condilar 
 
Resultado(s): Femenino 5 años con características clínicas compatibles con síndrome auriculo-condilar. Sin antecedentes 
heredofamiliares, caso aislado. APN. G:1 C:1 obtenido a las 36 sdg, embarazo normoevolutivo, niega exposición a teratógenos, 
Talla. 50 cm Peso 3550, APGAR9/9 Egresa: Rn con microtia bilateral. CyD: Hitos motores sin alteraciones, balbuceo 1 año, 
monosílabos 5 años. PA: Congénita: microtia. A los 5 meses acude con audióloga, detectando hipoacusia, le recetan diadema 
vibratoria a los 8 meses. Derivado a genética para valoración. A la exploración se encuentra; TALLA 1.07cm (P.50) PC 48cm (P 10) 
normocéfalo, líneas de implantación capilar anterior y posterior regulares, pabellón auricular derecho en signo de interrogación con 
hipoplasia de rama inferior del hélix y pérdida de morfología (GII-III), izquierdo con restos cartilaginosos irregulares (GIII), cara 
ovalada, asimetría de cara media e inferior, mejillas llenas, microstomía, paladar alto, úvula central, lengua pequeña con adecuados 
movimientos, dientes en primera dentición, microretrognatia.  
 
Conclusión(es): Dentro de las manifestaciones clínicas presentan la tríada de pabellones auriculares en forma de signo de 
interrogación (question mark ears), micrognatia e hipoplasia cóndilo-auricular, además se describen mejillas prominentes, 
microstomía, alteraciones en la articulación temporo-mandibular, asimetría facial, apéndices preauriculares e hipoacusia, de los 
anteriores, la paciente presenta microstomía, micrognatia, pabellones auriculares en forma de signo de interrogación, mejillas 
prominentes y ligera asimetría facial. 
 



 

 

  



 

GEM-52 Síndrome Bannayan-Riley-Ruvalcaba. Reporte de un caso y revisón de 
la literatura.  

Diana Karen Perez Alfaro, Servicio de Genética, Hospital civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca”, CUCS, Guadalajara, Jal. | María Luisa Rivera Montellano, 
Servicio de Genética, Hospital civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca”, CUCS, Guadalajara, Jal. | Christian Peña Padilla, Servicio de Genética, Hospital civil de 

Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca”, CUCS, Guadalajara, Jal. | Jorge Román Corona Rivera, Hospital civil de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca”; Instituto de 

Genética Humana, CUCS. | diana.kapa13@gmail.com 
 
Introducción: Los síndromes Bannayan-Riley-Ruvalcalcaba (SBRR), Cowden (SC) y Proteus o tipo Proteus relacionados a PTEN, 
son entidades alélicas causadas por mutaciones del gen PTEN, agrupadas como síndrome tumor-hamartoma PTEN (T-H-PTEN, 
OMIM 158350). El SBRR se caracteriza por macrocefalia, poliposis intestinal, lipomas, máculas en el glande del pene, además de 
peso alto al nacimiento, retraso del desarrollo, discapacidad intelectual, miopatía proximal, hiperextensibilidad articular, pectus 
excavatum y escoliosis. 
 
Objetivo(s): Presentar un paciente con SBRR confirmado molecularmente y revisión de la literatura. 
 
Material(es) y Método(s): Material. Artículos de revisión, reportes de casos, cámara fotográfica, equipo de exploración, 
computadora, equipo para toma de muestra. Métodos. Se compara clínicamente el caso de nuestro paciente con los síndromes 
relacionados a PTEN, y se decide junto con los padres dar una confirmación molecular. 
 
Resultado(s): Propositus producto de G3 de padres sanos de 40 años. Nació a las 37 semanas, peso: 4270 g (>P90), talla: 54cm 
(P25), perímetro cefálico (PC): 35 cm (P90). Su desarrollo psicomotor y del lenguaje fue retrasado y su coeficiente intelectual es de 
60 puntos. Notan lipomas en tórax, espalda y pulgar izquierdo antes de los 5 años. Exploración a los 19 años: peso: 77.4 cm, talla: 
175 cm (0.3 DE), PC: 62 cm (3.4 DE), macrocefalia, hipertricosis de cejas, tricomegalia de pestañas, puente nasal deprimido, nariz 
de base ancha, papilomas en ala nasal, apertognacia, labios gruesos, diastemas dentales, hipertrofia gingival, hipertofia de papilas, 
acantosis nigricans, verrugas en cuello, pectus excavatum, ginecomastia bilateral, nevi múltiples, xifosis, lipoma pulgar derech, 
hiperlaxitud articular y manchas melánicas en glande. Adicionalmente en el panel resultó la variante patogénica c.801+1G>T 
(Donante de empalme) en estado heterocigoto en el gen PTEN. 
 
Conclusión(es): Nuestro paciente presenta síndrome tumor hamartoma PTEN, si bien molecularmente no se puede diferenciar entre 
los síndromes que incluye este espectro, por clínica podemos concluir que se trata de un SBRR. 
 



 

 



 

 
GEM-54 Síndrome de Duplicación distal 4q: Reporte de caso 
Hector Gerardo Avalos Gomez, IMSS | Eduardo Esparza Garcia, IMSS | Ma. Guadalupe Dominguez Quezada, CIBO IMSS | Sergio Ruvalcaba Lopez, CIBO 

IMSS | jerryavaloz3@gmail.com 
 
Introducción: Las duplicaciones distales del brazo largo del cromosoma 4 son poco frecuentes, hasta el momento se han publicado 
alrededor de 30 casos. La mayoría de las veces es resultado de una translocación balanceada familiar y, en ocasiones, por un 
reordenamiento de novo1. El síndrome de duplicación 4q se caracteriza por retraso global en el desarrollo, discapacidad intelectual 
leve-severa, talla baja, microcefalia; puente nasal ancho/prominente; pabellones auriculares prominentes/de baja implantación; 
epicanto/hipertelorismo, anomalías congénitas cardíacas/renales, hernia umbilical, etc2. 
 
Objetivo(s): Reportar un caso de Síndrome de Duplicación 4q. 
 
Material(es) y Método(s): Niña de 8 años, sin antecedentes familiares de importancia. Antecedente de hernioplastia umbilical y 
retraso del desarrollo. A los 4 años se detectó estenosis de venas pulmonares derechas e hipertensión pulmonar. A la exploración se 
encuentra talla-baja, microcefalia, fisuras palpebrales hacia arriba, hipertelorismo, malar poco desarrollado, puente nasal prominente, 
base nasal ancha, micrognatia, pabellones auriculares de baja implantación, tórax excavado. Se realizó cariotipo con tinción de 
bandas GTG con resolución de 550 bandas a la probando y los padres. 
 
Resultado(s): El complemento cromosómico de la paciente fue 46,XX,dup(4)(q31q34)dn[16].ish dup(4)(q31q34)(wcp4+)[4] El 
análisis en los progenitores fue normal. 
 
Conclusión(es): Se ha propuesto a 4q33-q34 como región crítica para el desarrollo del síndrome de duplicación 4q. Se sugieren 
como genes candidatos a GLRA3 y GMP6A involucrados en la neurogénesis; HAND2 que participa en el desarrollo craneofacial.2 
La extensión precisa de la duplicación intersticial no pudo ser determinada, pero el patrón de bandeo indica que la región crítica está 
involucrada, corroborado con FISH, y el fenotipo es compatible con un síndrome de duplicación distal 4q. En nuestro conocimiento 
este es el primer caso reportado en México de un síndrome de duplicación 4q. La estenosis de venas pulmonares no había sido 
descrita previamente, lo cual amplía el espectro fenotípico y la información clínica sobre esta condición.  
 



 

 



 

 

GEM-55 Síndrome de duplicación/deleción de 21q por cromosoma en anillo: 
Descripción clínica y caracterización de la estructura del anillo mediante FISH. 

Ana Lucía Yáñez Félix, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Daniel Alejandro Martínez Anaya, Laboratorio de Genética y Cáncer, 

Instituto Nacional de Pediatría | Victoria Del Castillo Ruiz, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | Emiy Yokoyama Rebollar, 
Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Pediatría | draanaluciayanezfelix@gmail.com 
 
Introducción: El cromosoma 21 en anillo [r(21)] es una anomalía cromosómica rara caracterizada por pérdidas y ganancias 
variables de material genético y diferentes grados de mosaicismo por inestabilidad mitótica del anillo. Resulta en un espectro clínico 
amplio, desde pacientes aparentemente sanos hasta retraso global del neurodesarrollo (RGND) y múltiples malformaciones 
congénitas. 
 
Objetivo(s): Describir hallazgos clínicos y citogenéticos de un paciente con síndrome de duplicación/deleción de 21q por 
cromosoma en anillo. 
 
Material(es) y Método(s): Valoración clínica. Citogenética en sangre periférica: cariotipo del paciente y madre. FISH con sondas: 
alfa satélite 13/21, subtelómero 21q, LSI RUNX1 y LSI 21q22.13-q22.2 en paciente. 
 
Resultado(s): Masculino 9 meses, producto G1, madre 28 años, sana y padre 42 años, hipertenso (pareja disuelta). Embarazo 
normoevolutivo, nace vía abdominal a las 37 SDG, presentación pélvica. EF: peso y talla pq?:)[5]/45,XY,-21[9]/46,XY,idic 
r(21;21)(::q22.3àq22.3::q22.3àq22.3::)[3] 450-550BG. Cariotipo en madre normal, padre en estudio. FISH en metafase: ish 
r(21;21)(::q22.3àq22.3::)(D13Z1/D21Z1+,RUNX1++, LSI21++,VIJyRM20219-)[15], tratándose de cromosoma monocéntrico con 
duplicación de región crítica de Down y pérdida de subtelómeros; FISH en interfase: nuc ish (LSI21X1)[10/100]/(LSI21X2)[5/100]/ 
(LSI21X3)[77/100]/(LSI21X4)[5/100](LSI21X5)[3/100]. 
 
Conclusión(es): Nuestro paciente presenta monosomía parcial/completa, trisomía, tetrasomía y pentasomía parciales de 21q 
asociadas a mosaico dinámico. El síndrome de r(21) tipo III presenta un fenotipo síndrome de Down-like con inestabilidad mitótica 
variable, y la monosomía 21q parcial se presenta con talla baja, dismorfias faciales, RGND, alteraciones cerebrales y esqueléticas, 
datos clínicos compatibles con nuestro paciente. Ampliar el estudio con microarreglos de SNPs ayudaría a determinar puntos de 
ruptura y genes asociados al fenotipo. 
 



 

 

  



 

GEM-56 Síndrome de Ehlers-Danlos Vascular, reporte de caso y revisión de la 
literatura. 

Francisco Gabino Zúñiga Rodríguez, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | José Lozano Orozco, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad 

Salud | Verónica Coutiño Escobar, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | Tania Leticia Diestel Bautista, Hospital Regional de Alta Especialidad 

Ciudad Salud | José Roberto Galván Becerril, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | Karla Gutiérrez Vargas, Hospital Regional de Alta Especialidad 

Ciudad Salud | Erick Jair Fuentes Malo, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | Damián Schmeling Oland Arrazate, Hospital Regional de Alta 

Especialidad Ciudad Salud | Prisma Yufani López Robledo, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | Karen Stacy Martínez Serrano, Hospital 

Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | Ricardo Arturo Gómez Cruz, Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud | tanner_66@hotmail.com 
 
Introducción: El Síndrome de Ehlers-Danlos vascular (OMIM#130050) está caracterizado por alteraciones vasculares, fragilidad 
arterial que conlleva a disecciones, aneurismas y rupturas espontáneas, fascies característica, piel delgada y traslucida, acrogeria, 
fragilidad uterina e intestinal, está ocasionado por mutaciones en el gen COL3A1, tiene una frecuencia de 1 en 150,000, es 
autosómico dominante. 
 
Objetivo(s): Describir las características clínicas y moleculares de un caso de Síndrome de Ehlers-Danlos vascular (vEDS), atendido 
en el Hospital Regional de Alta Especialidad Ciudad Salud. 
 
Material(es) y Método(s): Masculino de 32 años de edad, antecedente de producto de la gesta 1 de embarazo gemelar monocigoto, 
padres no consanguíneos, jóvenes al momento de la concepción, normoevolutivo, antecedente familiar destaca hermano gemelo 
finado por hemorragia masiva súbita a los 31 años, quien presentaba pie equinovaro aducto bilateral e hiperlaxitud articular, padre 
vivo con hipertensión arterial sistémica. Tiene antecedentes de múltiples luxaciones y subluxaciones de hombros, codos, muñeca, 
tobillos, hipertensión arterial sistémica diagnosticada a los 17 años manejado con nifedipino hasta los 22 años. PA: Hospitalizado a 
los 32 años por tinnitus derecho, cefalea, documentándose disección de aorta abdominal, ambas arterias renales e iliacas y femoral 
derecha, exploración física: edad aparente mayor, piel traslucida con múltiples escoriaciones, acrogeria, mentón puntiagudo, 
cardiopulmonar normal, latido epigástrico, rodillas en recorvatum, pie cavo, dedos en martillo, puntaje de Beighton de 8, neurológico 
integro, con base en ello se diagnosticó vEDS. 
 
Resultado(s): AngioTAC de cráneo, toracoabdominal: Disección aórtica de Backey III, Standford A, fistula carótido cavernoso 
derecha, aneurisma de 3.5mm de la porción clinoidea de la arteria carótida interna. Se realizó análisis molecular del gen COL3A1 de 
forma particular con resultado: c.2051G>A p.(Gly684Glu) en estado heterocigosis, clasificada como variante patogénica. 
 
Conclusión(es): El presente trabajo resalta la importancia del diagnóstico temprano y manejo oportuno interdisciplinario del 
Síndrome de Ehlers-Danlos vascular, así como el asesoramiento genético.  
 



 

 



 

 
GEM-57 Síndrome de Giuffre–Tsukahara: reporte de caso clínico 
Alexandra Legarreta Miramontes, Universidad Autónoma de Chihuahua | Dayenari Hernández Alvarado, Universidad Autónoma de Chihuahua | Valeria Paulina 
Márquez Martínez, Universidad Autónoma de Chihuahua | Damar Alejandra Tavares Valdez, Universidad Autónoma de Chihuahua | Leonardo Javier Mejía 
Marín, Centro Estatal de Cancerología de Chihuahua | allemi25@gmail.com 
 
Introducción: En 1994 Giuffré et al. realizan el reporte de cuatro pacientes, con una nueva condición no caracterizada, definida por 
la presencia de microcefalia y sinostosis radioulnar. Posteriormente Tsukahara et al. (1995), engloba un síndrome representado por 
sinostosis radio-ulnar, microcefalia, escoliosis y discapacidad intelectual.  
Desde entonces Udler et al. (1998), Sellcorni et al. (2005), Gaspar et al. (2008) y Dalal et al. (2010), han reportado otros casos.  
 
Objetivo(s): Analizar e identificar los componentes del Síndrome de Giuffre–Tsukahara, para facilitar su diagnóstico y establecer 
intervenciones multidisciplinarias necesarias para minimizar la gravedad de las manifestaciones clínicas y funcionales de la 
enfermedad.  
 
Material(es) y Método(s): Se estudió clínicamente a un paciente masculino de 4 años de edad procedente de Chihuahua. Se 
realizaron estudios imagenológicos donde se evidencian anormalidades esqueléticas representativas del síndrome. Así como 
posteriores valoraciones por médicos especialistas, enfocados en las alteraciones presentadas en este caso.  
 
Resultado(s): Paciente con probable consanguinidad, quien inicia con dificultad para la prono-supinación y datos que sugieren la 
presencia de un síndrome genético. Acude con médico genetista quién inicia manejo multidisciplinario (oftalmología y ortopedia). 
Antropométricamente presenta peso 13.100kg (percentil 3), estatura 100 cm (percentil 15), perímetro cefálico 45cm (DE -3), 
indicando bajo peso y talla para la edad.  
Se observa microcefalia, ojos y cejas prominentes, hipertelorismo, estrabismo, puente nasal bajo y filtrum amplio. En extremidades 
torácicas hay deformidad, limitación en los movimientos y presencia de clinodactilia bilateral del quinto dedo.  
En la evaluación radiológica con sinostosis radiocubital bilateral, asimetría pélvica, escoliosis marcada y dismetría de miembros 
inferiores.  
 
Conclusión(es): El síndrome de Giuffre–Tsukahara, descrito por primera vez en 1994, es un síndrome extremadamente raro, con 
solo 13 casos publicados en la literatura médica. Se busca dar a conocer esta entidad para concientizar a la población médica y así 
lograr un diagnóstico y tratamiento oportuno.  
 



 

 

  



 

GEM-58 Síndrome de Loeys – Dietz tipo 2. Reporte de un caso 
Josué Rendón Martínez, CMN 20 de Noviembre ISSSTE | Yuritzi Santillán Hernández, CMN 20 de Noviembre ISSSTE | Liliana García Ortiz, CMN 20 de 

Noviembre ISSSTE | María del Carmen Chima Galán, CMN 20 de Noviembre ISSSTE | josuerendon1993@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome de Loeys-Dietz es un trastorno del tejido conectivo con herencia AD y prevalencia desconocida. Se han 
descrito 5 subtipos genéticos; el tipo 2 es causado por variantes en TGFBR2 y se caracteriza por aneurismas aórticos y/o arteriales, 
tortuosidad arterial, manifestaciones variables cráneo-faciales, osteotendinosas, músculo-esqueléticas y cutáneas. TGFBR2 actúa en 
la vía de señalización TGF-beta, la cual está implicada en la producción de matriz extracelular, proliferación y movilidad celular, así 
como en la diferenciación tisular. 
 
Objetivo(s): Presentar reporte de caso. 
 
Material(es) y Método(s): Historia clínica genética, estudios de laboratorio y gabinete. 
 
Resultado(s): Masculino de 4 años, producto de la tercera gesta. Nace a las 40 SDG por vía abdominal, peso 3120 gramos, talla 47 
centímetros, Apgar 8/9. Antecedente de craneosinostosis con remodelamiento craneal, corrección quirúrgica de paladar hendido y 
dilatación aórtica. EF: Peso 13.5 kg, talla 97 cm, PC 46.5 cm (todos PC < 3). Plagiocefalia, frontal prominente de predominio 
derecho con red venosa medial, proptosis ocular de predominio derecho, estrabismo divergente, lagoftalmos izquierdo, ala nasal 
izquierda hipoplásica, úvula bífida, paladar alto y estrecho, maloclusión dental, pectus excavatum, precordio con soplo sistólico 
mitral grado II, abdomen con múltiples efélides en línea media, extremidades superiores e inferiores hipotróficas, genu valgum, pie 
varo bilateral y dedos en gatillo. ECOTT: dilatación de válvula y raíz aórtica con Z score de +4.19 y +4.09 respectivamente; 
insuficiencia tricuspídea, pulmonar y aórtica leve; derrame pericárdico laminar. Panel genético enfermedades de tejido conectivo 
(NGS Illumina): NM_003242 (TGFBR2): c.1610G>C (pArg537Pro), variante patogénica en estado heterocigoto. 
 
Conclusión(es): Debido a la heterogeneidad genética y expresividad variable de los desórdenes del tejido conectivo es importante 
considerar al SLD como diagnóstico diferencial en el abordaje de las craneosinostosis. Cuando los datos clínicos sugieran este tipo 
de desórdenes, la NGS resulta fundamental para el diagnóstico temprano, el cual permitirá anticipar complicaciones e individualizar 
el manejo del paciente. 
 



 

 



 

 
GEM-59 Síndrome de Microdeleción 20q11.2. Reporte de caso. 
Renato García González, Departamento de Genética, Facultad de Medicina, Benemérita Universidad Autónoma de Puebla | María Patricia Saldaña Guerrero, 
Departamento de Genética, Facultad de Medicina, Benemérita Universidad Autónoma de Puebla | Israel Enrique Crisanto López, Departamento de Genética, Facultad de 

Medicina, Benemérita Universidad Autónoma de Puebla | Rosa María Hernández Camacho, Hospital Ángeles de Puebla | Dulce M. Castro Coyotl, Centro de 

Rehabilitación Infantil Teletón de Puebla. | renax2112@gmail.com 
 
Introducción: El Síndrome de Microdeleción 20q11.2 [ORPHA: 444051] es una enfermedad poco frecuente, en la literatura sólo se 
han reportado 17 casos a nivel mundial. Se ha descrito que afecta los genes GDF5, EPB41L1 y SAMHD1, los cuales son de 
importancia clínica, por las alteraciones que ocasionan en los pacientes. Su prevalencia se estima en  
 
Objetivo(s): Presentar a una paciente con deleción en 20q11.21-q11.23; describir y comparar sus manifestaciones clínicas con las 
reportados en la literatura, así mismo analizar la haploinsuficiencia del gen EPB41L1 con la presentación clínica de la paciente.  
 
Material(es) y Método(s): Paciente femenina de 5 años de edad sin antecedentes heredofamiliares de importancia, presenta retraso 
psicomotor, a la exploración física se encuentra microcefalia, ptosis palpebral izquierda, frente prominente, puente nasal deprimido, 
micrognatia, en extremidades tono disminuido, hipotrofia, función de pinza deficiente, pie izquierdo en mecedora, apoyo en valgo 
bilateral.  
 
Resultado(s): Se realizó estudio genético de microarreglos, reportando deleción intersticial de la región cromosómica 20q11.21-
q11.23. Se realizó cariotipo a los padres para descartar traslocaciones balanceadas, sin encontrar alteraciones.  
 
Conclusión(es): Se detectó alteración patogénica, siendo una deleción no recurrente que abarca la región critica del síndrome de 
deleción 20q11.2, alteraciones en los genes afectados por este síndrome están implicados en el desarrollo de braquidactilia, 
hipotonía, retraso en el crecimiento prenatal, anomalías gastrointestinales, cardíacas y oculares. La haploinsuficiencia del gen 
EPB41L1 puede condicionar una mayor discapacidad intelectual en la paciente que la esperada por sólo la deleción de la región 
critica. El estudio y seguimiento de la paciente, representa una fuente importante de conocimiento acerca de la patología, con la que 
se pueden comenzar a dimensionar estrategias de manejo y prevención para los futuros pacientes. 
 



 

 

  



 

GEM-60 Síndrome de osteogénesis imperfecta/Ehlers-Danlos: Reporte de caso en 
un paciente mexicano. 

Jean Antoine Marie Becelli Amichia Dioulo, Hospital General de México | Juan Manuel Valdés Miranda, Hospital General de México | 
drantoine.a.d@gmail.com 
 
Introducción: El Síndrome de Osteogénesis imperfecta/ Ehlers-Danlos (OI/ED) es una subclasificación de la osteogénesis 
imperfecta en la cual los pacientes presentan además de la fragilidad ósea características similares al ED (hiperlaxitud y/o escoliosis 
progresiva). La causa es una mutación en COL1A1 y en con COL1A2 y en combinación con COL5A1,TNXB. 
 
Objetivo(s): Describir un paciente masculino de 3 años con las características clínicas de OI/ED, pero negativo para mutaciones en 
la COL1A1 y COL1A2 
 
Material(es) y Método(s): Masculino de 3 años, producto de la tercera gesta obtenido a las 32 semanas de gestación, Madre de 37 
años con hiperlaxitud articular, y padre de 39 años sano, sin consanguinidad ni endogamia. Niegan antecedentes heredofamiliares y 
exposición a factores ambientales adversos, se descarta maltrato infantil. Somatometría: Talla 89.5 cm (p3), peso 12.5 Kg (entre p15 
y p3). Fenotipo sugerente de colagenopatía, escleras azuladas, hiperlaxitud articular en muñecas y dedos de ambas manos, 
alteraciones del esmalte dental y múltiples caries. Cuenta con el antecedente de fractura en antebrazo derecho al año y medio de 
edad, brazo izquierdo en diciembre 2020, cubital izquierda en mayo 2021 todas posterior a caída desde su propia altura al estar 
jugando. Se solicitó panel para análisis de genes relacionados con desordenes esquelético.  
 
Resultado(s): Se analizaron 320 genes y se encontraron las siguientes VUS todas heterocigotas: LOXL3 c.1534A>G (p.Lys512Glu), 
LRRK1 c.2074T>A (p.Ser692Thr, MYH3 c.2151C>T (Silente), NEK1 c.2631C>G (p.Phe877Leu), OBSL1 c.1976C>A 
(p.Pro659Gln) ,TBXAS1 c.1384C>T (p.Arg462Trp). Ninguna de estas VUS esta relacionada con el fenotipo de nuestro paciente  
 
Conclusión(es): A pesar de no haber encontrado una mutación en el gen COL1A1 o COL1A2 nuestro paciente presenta una clínica 
correspondiente al síndrome de OI/ED por lo que, es necesario realizar exoma o secuenciación de los genes específicos que se han 
encontrado en esta patología (COL5A1, TNXB). 
 



 

 

  



 

GEM-61 Síndrome de Pearson: La utilidad de la determinación de ácidos orgánicos 
en el abordaje diagnóstico. 

Santiago Ignacio Godínez Hernández, Hospital Universitario UANL | Marcelo Raúl Rodríguez Rivera, Departamento de Genética UANL | Laura Villarreal 
Martínez, Hospital Universitario UANL | Laura Elia Martínez Garza, Departamento de Genética UANL | Marisol Ibarra Ramírez, Departamento de Genética UANL 
| santiagoi.godinez@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome de Pearson fue descrito por primera vez en 1979, se caracteriza por anemia grave, sideroblastos en anillo, 
neutropenia, trombocitopenia, retraso del crecimiento, insuficiencia pancreática exocrina y tubulopatía renal. Se presentan deleciones 
a gran escala del DNA mitocondrial. Hasta la fecha, solo se han notificado alrededor de 100 casos en la literatura  
Masculino de 2 años edad, producto de la 5° gesta, padres sanos, no consanguíneos, originarios de Nuevo Laredo. Sin antecedentes 
familiares relevantes. Nace vía cesárea a las 39 semanas, con peso de 2800 gr (P50) y talla 47 cm(P10). Se refiere un desarrollo 
motor adecuado. Inicia al año y tres meses, su estudio por anemia macrocítica (Hb:7.2gr/dl), posteriormente evoluciona a una 
pancitopenia, se realiza aspirado de médula ósea donde no se observan datos infiltrativos. El paciente presenta una lactacidemia por 
lo cual se solicita ácidos orgánicos en orina, lactato y piruvato en plasma. A la exploración física, talla (-3.5DS). y peso (-4DS), 
microcefalia, sin dismorfias distintivas, ni alteraciones en la exploración neurológica. 
 
Objetivo(s): Presentar un caso de Sd. Pearson y la utilidad de los ácidos orgánicos en el abordaje. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó una determinación de ácidos orgánicos en orina, por espectrometría de masas acoplado a gases 
y secuenciación de exoma con CNVs y genoma mitocondrial, por NGS. 
 
Resultado(s): Se encuentra elevación de ácido láctico y pirúvico, ácido 3-hidroxibutírico y ácido 4-hidroxifenilacético, ácido 
fumárico y málico y ácido 2-etil-3-hidroxipropiónico. Esto sugirió alteraciones en la cadena respiratoria. En la secuenciación del 
genoma mitocondrial se identificó una deleción en heteroplasmia de 3762pb, que comprenden 8 genes, NC_012920.1: deleción 
(10358-14120). Compatible con trastornos de origen mitocondrial: Sd. Pearson y Kearns Sayre. 
 
Conclusión(es): El presente caso muestra expresividad variable del fenotipo en enfermedades mitocondriales con un Sd. Pearson sin 
sideroblastos característicos y la utilidad de los ácidos orgánicos para el abordaje de estos pacientes. 
 



 

 

  



 

GEM-62 Síndrome de Wildervanck: reporte de un caso 
Norma Angélica Sánchez Beltrán, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre | Maria Del Carmen Chima Galán, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre | Liliana 
García Ortíz, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre | Yuritzi Santillán Hernández, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre | deecryf@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome de Wildervanck (cervico-oculo-acústico) se caracteriza por la triada: fusión congénita de vértebras 
cervicales, parálisis de los rectos laterales con retracción del globo ocular afectado en aducción y sordera congénita. En algunos 
casos se presenta queilosquisis, defectos cardiacos, subluxación de cristalino, parálisis facial, escoliosis y diastematomielia. Se han 
reportado alrededor de 90 casos, la mayoría esporádicos y de predominio en mujeres (10:1), así como una microdeleción en Xp26.3 
en un varón. Se han propuesto diversos modos de herencia, y como gen candidato a FGF13, que se expresa en los conos de 
crecimiento axonal del SNC embrionario y podría influir en defectos de la migración neuronal  
 
Objetivo(s): Presentar un caso clínico de síndrome de Wildervanck. 
 
Material(es) y Método(s): Historia clínica genética, cariotipo, estudios de gabinete. 
 
Resultado(s): Paciente femenina de 13 años, sin antecedentes relevantes. Somatometría dentro de parámetros para edad y sexo. 
Presenta microsomía hemifacial derecha, abducción del ojo derecho abolida, estrechamiento de la fisura palpebral izquierda al 
realizar aducción, línea capilar posterior baja, puente nasal ancho; cuello ancho, corto, con limitación en lateralización, escoliosis 
dextroconvexa. Camptodactilia en mano izquierda Valoración oftalmológica: síndrome de Duane tipo I con astigmatismo 
hipermetrópico alto. Cariotipo: 46, XX, 9qh+ [21]. TAC de oído izquierdo: fusión de laberinto óseo con probable ausencia del VIII 
nervio, trayecto del VII nervio no concluyente, CAI estenótico, canal carotídeo fusionado con fosa yugular, carótida intrapetrosa 
denudada. TAC de columna: fusión C4-C5, deformidad en la transición cervicotorácica con vértebras en mariposa, escoliosis 
dextroconvexa. Ecocardiograma: Prolapso leve anterior de la válvula mitral.  
 
Conclusión(es): Se presenta una paciente con Síndrome de Wildervanck y anomalías no reportadas anteriormente. Queremos 
destacar la relevancia de la triada clásica y su correlación con los estudios de imagen para el diagnóstico; así como la importancia del 
tratamiento para su integración psicosocial. 
 



 

 

  



 

GEM-63 Síndrome del Cromosoma 21 en anillo, mosaico: reporte de caso. 
Tania Alejandra Guzman Santiago, IMSS, PUEBLA | Daniela Juárez Melchor, IMSS, PUEBLA | Dulce Castro Coyotl, CRIT, PUEBLA | 
taniale007@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome del cromosoma 21 en anillo es una patología rara, con una frecuencia estimada de 1/50.000, las 
características clínicas descritas en la literatura son hipotonía, características dismórficas, miopía severa, retraso del habla, 
hipermovilidad articular, infertilidad y azoospermia. 
 
Objetivo(s): Presentación de un paciente con síndrome del cromosoma 21 en anillo (monosomía y anillo del cromosoma 21 en 
mosaico). 
 
Material(es) y Método(s): Paciente masculino de 2 años 6 meses, con diagnósticos previos de hemorragia subependimaria 
izquierda, reflujo gastroesofágico grado I, insuficiencia velofaríngea, anemia normocitica normocrómica, CIA con cierre espontáneo, 
y retraso del neurodesarrollo, a la exploración física se encuentra peso, talla y perímetro cefálico en percentiles normales frente con 
sutura metópica prominente, fisuras palpebrales con pliegue del epicanto bilateral, D.I.I. 2.5 cm entre P -1 y media, D.I.P. 4 cm por 
debajo de P3, endotropia izquierda, nariz con puente nasal elevado, punta bulbosa, cavidad oral con paladar alto, pabellones 
auriculares asimétricos de implantación baja, micrognatia, mano con pulgar largo y región lumbar con nevo melanocítico congénito. 
 
Resultado(s): Cariotipo: mos 46,XY,r(21)(p11.2q21) [25]/45,XY,-21[5] 
 
Conclusión(es): Debido al abanico de características clínicas de los pacientes que presentan un cuadro clínico de malformaciones 
múltiples o aisladas, es importante realizar estudios genéticos y citogenéticos que permitan la identificación de la causa específica de 
la patología y estandarizar, además, los datos clínicos de la misma. Los exámenes complementarios permiten detectar características 
fenotípicas que perfilan como parte del síndrome o se han asociado a él. El desbalance genético involucra alteraciones funcionales 
que según su gravedad condicionan la letalidad, este paciente se encuentra actualmente con tratamiento paliativo, que hasta el 
momento es el único que puede ofrecerse, basándose en estimulación infantil y fisioterapia. 
 



 

 

  



 

GEM-64 Síndrome Treacher-Collins: Panorama actual en México 
Christian Peña Padilla, Especialidad en Genética Médica, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I, Menchaca, CUCS, Universidad de Guadalajara. | Guadalupe Elena 
Morales Dominguez, Especialidad en Genética Médica, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I, Menchaca, CUCS, Universid | Alejandra Baldomero López, 
Especialidad en Genética Médica, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I, Menchaca, CUCS, Universid | Jorge Román Corona Rivera, Especialidad en Genética 

Médica, Hospital Civil de Guadalajara Dr. Juan I, Menchaca, CUCS, Universid | christiangenmed@outlook.com 
 
Introducción: El síndrome Treacher-Collins (STC) OMIM: 154500. Está carecterizado por hipoplasia mala,r fisuras palpebrales 
oblicuas hacia abajo, micrognatia y anomalías auditivas externas. Es causado por variantes patogénicas en los genes TCOF1, 
POLR1D, POLR1B y POLR1C. Tiene una prevalencia estimada de 1:50,000. Es de herencia Autosómica dominante en su mayoría, 
y se ha documentado Autosómica recesiva en el 1.2% de los casos.  
 
Objetivo(s): Realizar una caracterizacion clínica sistematizada de una serie de casos valorados en la clínica de STC de 2018 a 2021. 
 
Material(es) y Método(s): Se registrarón las características clínico-radiológicas de los pacietes atendidos en nuestra clínica 
mediante un formato de captura de datos y se compararon con lo reportado en la literatura. 
 
Resultado(s): Se evaluaron 20 pacientes (11 Mujeres y 9 Hombres) con edades entre 9 meses a 20 años de edad. Las 
manifestaciones clínicas que fueron presentes en el 100% de los casos son Fisuras palpebrales oblicas hacia abajo, hipoplasia malar, 
micrognatia y microtia. Muy frecuentes (>50%) Hipoacusia, atresia de CAE, Paladar hendido y proyección facial del cabello. Poco 
frecuentes < 50% Anomalías en extremidades, cardiopatías, anomalías renales, colobomas de parpados y atresia de coanas. Todos 
fueron casos aislados a excepción de 1 caso familiar, y otro con un medio hermano similarmente afectado sin padres afectados 
sugestivo de mosaicismo germinal. No se realizó estudio molecular a ninguno de los pacientes estudiados.  
 
Conclusión(es): Nuestros resultados concuerdan con lo reportado por la literatura internacional. Llama la atención que en la 
valoración de primera vez, ningún paciente se realizó una búsqueda intencionada de manifestaciones no craneofaciales como lo son 
las cardiacas y renales. Al ser un síndrome de baja frecuencia, los reportes de series de casos son de gran utilidad para caracterizar de 
manera más precisa el espectro de manifestaciones clínicas y poder establecer un manejo integral de estos pacientes y sus familias. 
 



 

 

  



 

GEM-65 Síndrome Waardenburg tipo I en asociación con Síndrome de Down: reporte 
de un caso como síndromes co-existentes. 

Mayra Cemali Rodríguez Cantero, Instituto Nacional de Pediatría | Victoria Del Castillo Ruíz, Instituto Nacional de Pediatría | Emiy Yokoyama Rebollar, 
Instituto Nacional de Pediatría | Juan Carlos Zenteno Ruíz, Instituto de Oftalmología Conde de Valenciana” | Tania Barragán Arévalo, Instituto de Oftalmología 

“Conde de Valenciana” | mayracemali@gmail.com 
 
Introducción: El Síndrome de Waardenburg tipo I (SWTI) es un trastorno auditivo-pigmentario, autosómico-dominante causado por 
variantes patogénicas en PAX3. Está caracterizado por hipoacusia neurosensorial congénita y alteraciones pigmentarias de iris, 
cabello y piel, asociado con distopia cantorum, presenta una incidencia estimada de 1/40 000 RNV y la mayoría se presentan como 
casos familiares. El Síndrome de Down (SD) es la alteración cromosómica numérica más frecuente con una incidencia de 1/700 
RNV, causada en 96% de los casos por un error en meiosis I materna, frecuentemente asociado a edad materna avanzada. 
 
Objetivo(s): Describir un paciente con diagnósticos coexistentes de SWTI y SD. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó abordaje de paciente dismorfológico con historia clínica y exploración física, así como estudio 
citogenético y análisis del gen PAX3. 
 
Resultado(s): Masculino de 3a 11m, madre y padre de 37 años, 14 familiares maternos con poliosis, heterocromía de iris y distopia 
cantorum. EF Peso 14.500kg, Talla 93cm, PC 44cm, braquicéfalo, frente amplia, pabellones auriculares de implantación limítrofe, 
displásicos, fisuras palpebrales oblicuas hacia arriba, distopia cantorum, heterocromía segmentaria del iris, puente nasal amplio y 
deprimido, paladar alto y ojival, cuello corto, teletelia, soplo mesosistólico, extremidades superiores con pliegue palmar único, 
braquidactilia, clinodactilia del quinto bilateral, extremidades inferiores con queratosis plantar, hipotonía generalizada. Cariotipo 
47,XY,inv(9)(p12q21.2)+21. Análisis del gen PAX3 identificó una variante nueva en estado heterocigoto 
NM_181459.4:c.958+43C>T (NP_852123.1:p.?). Dentro del abordaje cuenta con ECOTT: CIV perimembranosa, PCA; BH y perfil 
tiroideo sin alteraciones. 
 
Conclusión(es): La alta frecuencia del SD, respecto a enfermedades monogénicas, aumenta estadísticamente la probabilidad de co-
ocurrencia con otros síndromes genéticos, como el caso de nuestro paciente, siendo el primero reportado con SD-SWT1. En la 
literatura no existen reportes de la frecuencia de la co-existencia de enfermedades con herencia mendeliana y entidades 
cromosómicas, lo que destaca la importancia de la historia clínica y la exploración física en el diagnóstico de ambas etiologías. 
 



 

 

  



 

GEM-66 Trisomía parcial del cromosoma 12, Reporte de 1 caso 
Berenice Jiménez Pérez, IMSS | berenice.jimenez.94.10.08@gmail.com 
 
Introducción: La trisomía parcial del cromosoma 12 o Síndrome de Pallister Killian es una enfermedad rara con una frecuencia 
estimada en 1/1 000 000 de RNV, dentro de las características clínicas observadas están retraso del desarrollo, discapacidad 
intelectual, hipotonía, retraso del crecimiento, rasgos dismórficos como frente prominente, cara redondeada, orejas de implantación 
baja, puente nasal ancho, nariz corta con narinas antevertidas, filtrum largo y labio superior fino. 
 
Objetivo(s): Presentación de un paciente con trisomía parcial del cromosoma 12. (12p13.33p11.1(64621_34682707)x3.) 
 
Material(es) y Método(s): Paciente femenino de 11 meses de vida quien fue referida a la consulta de Genética por síndrome 
dismórfico para descartar cromosomopatías. Ambos padres aparentemente sanos. Producto de la primera gesta madre refiere que en 
el USG de la semana 22 se reportó Arteria umbilical única. A la exploración física se encontró peso por debajo del percentil 10, talla 
y perímetro cefálico por debajo del percentil 5, fontanela anterior amplia que se comunica con la posterior, frente con hirsutismo, 
puente nasal deprimido, narinas antevertidas, filtrum largo y plano, labio superior muy delgado, con frenillo corto, aparente 
macroglosia, pabellones auriculares de implantación baja dismórficos, cuello corto tórax y abdomen sin alteraciones, extremidades 
superiores con pliegue palmar transverso bilateral, mano izquierda con camptodactilia, quinto dedo con pliegue interfalángico único. 
Basados en las características clínicas, se solicitó cariotipo en linfocitos cuyo resultado fue 46,XX por lo cual se solicitó estudio de 
microarreglos y posteriormente cariotipo en fibroblastos. 
 
Resultado(s): Microarreglos: arr[GRCh38]12p13.33p11.1(64621_34682707)x3.  

 
Conclusión(es): El caso antes mencionado corresponde clínicamente al síndrome de Pallister Killian, caracterizado por presentar 
trisomía parcial del brazo corto del cromosoma 12 en mosaico, se sugiere el cariotipo en fibroblastos para poder identificar la 
ubicación del material cromosomica extra. 
 



 

 

  



 

GEM-67 Uso de inhibidor de mTOR en un paciente con rabdomiomas cardíacos 
detectados prenatalmente 

Armando Guillermo Nava Aguilar, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre | Liliana García Ortiz, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre | María del Carmen 
Chima Galán, Centro Médico Nacional 20 de Noviembre | armando.guillermo.nava@gmail.com 
 
Introducción: El complejo esclerosis tuberosa (CET) es un trastorno AD, con prevalencia de 1 en 6000-10000 RN. Las 
características clínicas incluyen tumores en cerebro, piel, corazón, pulmones y riñones; crisis convulsivas y trastornos 
neuropsiquiátricos. Los rabdomiomas cardíacos (RC) son tumores frecuentes en niños, considerado el marcador más temprano en 
CET. Su etiología está asociada a variantes patogénicas con pérdida de función en TSC1 o TSC2, dando como resultado 
hiperactivación de la vía mTOR. El uso de inhibidores de esta vía se asocia con reducción del tamaño RC y mejoría clínica. 
 
Objetivo(s): Presentación de caso clínico prenatal con CET. 
 
Material(es) y Método(s): Historia clínica genética, estudios de laboratorio y gabinete. 
 
Resultado(s): RN masculino producto de G:1, antecedente de USG obstétrico con dos masas en VI. Producto de 39 sdg, peso 3020 
g, talla 50 cm, Apgar 5/7, requirió reanimación neonatal e ingreso a UCIN. Presenta taquicardia supraventricular e hipotensión, 
ECOTT: cuatro masas en VI y cuatro en VD, causando inestabilidad hemodinámica. Se decidió tratamiento con everolimus 
(0.41mg/m2/día), presentando mejoría hemodinámica y reducción del tamaño a los 15 días. EF a los 5 meses: cráneo plagiocéfalo, 
máculas hipomelanóticas en abdomen y glúteo derecho.  
ECOTT posterior a tratamiento: masas en VI y VD con reducción del tamaño en cuatro y desaparición de cuatro. 
Electroencefalograma: paroxismos multifocales de onda aguda en regiones bifrontales y temporales. NGS: NM_000368.4, TSC1 
c.1569_1570: deleción de 2 bp e inserción de GTGAA; p.Ser524X, heterocigoto sin sentido, VLP.  
 
Conclusión(es): El 95% de los pacientes con RC múltiples corresponden a CET, en casos donde no existen antecedentes familiares 
se sospecha de variantes patogénicas en TSC1, como en este caso. La oportuna intervención de los servicios de Neonatología, 
Oncología, Cardiología, Electrofisiología y Genética, contribuyeron a la indicación del tratamiento con everolimus lo que redujo 
significativamente los RC y logró la estabilización hemodinámica del paciente.  
 



 

 

  



 

GEM-68 Epilepsia refractaria en un paciente con gangliosidosis GM1 del norte 
de México 

Karla Cifuentes Uribe, Universidad Anáhuac Mayab | Raúl E. Piña Aguilar, Universidad Autónoma de Campeche | karla.cif96@gmail.com 
 
Introducción: La beta-galactosidasa 1 está codificada por el gen GLB1 y es una enzima lisosomal cuya deficiencia ocasiona un 
cuadro neurodegenerativo con alteraciones viscerales la gangliosidosis GM1 o una presentación ósea, la enfermedad de Morquio B. 
 
Objetivo(s): Describir la progresión clínica, hallazgos de laboratorio y gabinete de un paciente con crisis epilépticas refractarias con 
gangliosidosis GM1 infantil tardía. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó valoración clínica, revisión de estudios de laboratorio y gabinete y panel de epilepsias.  
 
Resultado(s): Paciente masculino que inicia a los ocho meses con datos de hipotonía generalizada, retraso global del desarrollo. 
Posteriormente, se suman crisis convulsivas hasta llegar a estatus epiléptico, refractarias al uso de múltiples fármacos, se detecta 
hepatomegalia atribuida al uso de fármacos. La resonancia cerebral con hipoplasia del cuerpo calloso y el ojo se reportó alteraciones. 
No presenta deambulación ni sostén del tronco. La valoración inicial por genetista solicito un estudio de microarreglo reportado 
como 46,XY con regiones de homocigocidad en 3p25.1-p22.1 y 12q22-q21.2 esperadas por la consanguinidad. Se solicito re-
valoración por genética por oftalmóloga. A nuestra revaloración se considera como sospecha diagnostica principal una epilepsia 
Mendeliana y se gestiona la realización de un panel de secuenciación masiva para epilepsias y ataxias con una muestra de saliva. El 
panel reportó una mutación homocigota, NM_000404.4(GLB1):c.622C>T (p.Arg208Cys). Debido a la epilepsia tónico-clónica 
refractaria a tratamiento se considera la realización de craneotomía con callosotomía la cual ha sido exitosa combinada con 
anticomiciales. Actualmente no presenta datos falla hepática ni esplenomegalia. 
 
Conclusión(es): La gangliosidosis GM1 tipo II genera una degeneración neurológica generalizada progresiva con una expectativa de 
vida corta para la cual no existe tratamiento específico disponible. Desafortunadamente dado el estado de deterioro del paciente no es 
candidato a ninguno de los ensayos clínicos de terapia génica en curso lo que refuerza la importancia del diagnostico oportuno para 
las enfermedades con tratamiento en experimentación. 
 



 

 

  



 

GMM-01 
Asociación de variantes de un solo nucleótido en los genes de interleucinas 1 Y 
6, y el receptor de IL6 con fractura de cadera en mujeres mexicanas 
postmenopáusicas.  

Valeria Ponce De Leon Suarez, Instituto Nacional de Rehabilitación LGII | Leonora Casa Avila, Instituto Nacional de Rehabilitación LGII | Blanca Barredo Prieto, 
Instituto Nacional de Rehabilitación LGII | Gabriela Suastegui Nava, Instituto Nacional de Rehabilitación LGII | Margarita Valdes Flores, Instituto Nacional de 

Rehabilitación LGII | valeponsua@yahoo.com.mx 
 
Introducción: La osteoporosis, enfermedad multifactorial y poligénica, caracterizada por pérdida de densidad mineral ósea y 
deterioro de la microarquitectura del hueso, así como presencia de fracturas. Las interleucinas 1 y 6 (IL1 e IL6) incrementan la 
actividad de los osteoclastos maduros generando la destrucción del hueso. El aumento de IL-1/TNF Beta, y la disminución de 
estrógenos en mujeres posmenopáusicas, aumentan la expresión de IL-6, la resorción y pérdida ósea. 
 
Objetivo(s): Establecer la relación de variantes de un solo nuclétido en IL-1, IL6 y IL6R y el riesgo de fracturas de cadera 
relacionadas con osteoporosis en mujeres mexicanas. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio de casos (210 Fx) y controles (210 C). Obtención de DNA de sangre periférica. Genotipificación 
de 12 SNV (IL1 Alfa rs17561 y rs1800587; IL1 Beta rs1143634 y rs16944; IL6 rs1800797, rs1800796; rs1800795, rs2069830, 
rs2069837 y rs2069840; IL6R rs4845617 y rs2228145) por RT-PCR. Se calcularon frecuencias alélicas y genotípicas, el EHW. El 
riesgo se estimó calculando la razón de momios (OR, IC de 95%). Una p 
 
Resultado(s): El promedio de edad fue de 76.5 (Fx), y 57.7 años (C) (p<< 0.005), población en equilibrio. El homocigoto TT del 
SNV rs2069830 estuvo ausente en la población. El alelo C del SNV rs1143634 de IL1 Beta resultó el más frecuente (94% Fx y 90% 
C). El genotipo CT del rs1143634 está asociado con riesgo de padecer fractura de cadera (OR=3.59, 95% IC, 1.47-8.75; p=0.014); 
los otros SNV no presentaron diferencias significativas. El haplotipo GGCT (rs1800795, rs1800797, rs2228145 y rs1143634) sí 
presentó asociación con alto riesgo de fractura (OR=9.08, 95% IC 2.01-41.03). 
 
Conclusión(es): Los SNV de IL1 Alfa, IL6, IL6R y el rs16944 de IL1 Beta no fueron informativos en población mexicana. Sin 
embargo, el SNV rs1143634 de IL1 Beta y el haplotipo GGCT pueden ser marcadores de riesgo de fractura en mujeres 
postmenopáusicas mexicanas. 
 



 

 

  



 

GMM-02 Coexistencia de Esferocitosis Hereditaria y Talasemia en pacientes 
mexicanos 

Isis Mariela Herrera Tirado, CIBO-IMSS | Bertha Ibarra Cortés, CUCS-U de G | Francisco Javier Perea Díaz, CIBO-IMSS | isis.herrera.tirado@gmail.com 
 
Introducción: La Esferocitosis Hereditaria (EH) es la enfermedad hemolítica hereditaria más común. De acuerdo con los niveles de 
hemoglobina se clasifica como EH leve (12,0-15,0 g/dL), EH moderada (8-12,0 g/dL), EH moderadamente grave (6-8 g/dL) y EH 
grave ( 
 
Objetivo(s): Identificar el espectro molecular de Talasemia en pacientes mexicanos con EH. 
 
Material(es) y Método(s): Entre 2013 y 2018 captamos 229 pacientes con EH diagnosticada por prueba de fragilidad osmótica 
positiva y >5% de esferocitos en frotis sanguíneo, complementariamente se les realizó citometría hemática, electroforesis de 
Hemoglobinas, cuantificación de Hemoglobina Fetal y Hemoglobina A2. Del total seleccionamos 19 pacientes con microcitosis 
(VCM 
 
Resultado(s): Encontramos 10 individuos con EH y α-Talasemia, en los que se identificaron 3 alelos distintos: 3.7α/αα (70%), -
59C>Tα/αα (20%) y --Fil/-α3.7 (10%); además de 9 pacientes con EH y β-Talasemia con 4 alelos distintos: βCd39C>T/β (27%), 
βIVS1:1G>A/β (27%), δβ-Tal Tipo Español (18%) y βFSCd77/78-C/β (9%). En la mayoría encontramos EH-moderada (16/19); 
independientemente del tipo de Talasemia o variante observada.  
 
Conclusión(es): Reportamos por primera vez la coexistencia de EH y Talasemia en pacientes mexicanos; el alelo -3.7α fue el de 
mayor frecuencia. La mayoría de los casos tuvieron EH-moderada. La presencia de ambas patologías podría reflejarse en un cuadro 
clínico de mayor afectación, sin embargo, se necesitan más estudios para confirmarlo.  
 



 

 

  



 

GMM-03 Descripción Clínico-epidemiológica de la Ataxia Espinocerebelosa tipo 7 
(SCA7) en la región central de Veracruz, México.  

José Alfredo Ramírez González, INR LGII | César M. Cerecedo Zapata, Centro de Rehabilitación e Integración Social CRISVER-DIF, Veracruz, México | Yessica S. 
Tapia Guerrero, | Norberto Leyva Garcia, | Jonathan J. Magaña Aguirre, | jalfredormz88@gmail.com 
 
Introducción: La SCA7 es una rara entidad neurodegenerativa, autosómica dominante por expansión inestable de repetidos CAG. 
Se caracteriza por disfunción cerebelosa y retinosis pigmentaria. Infrecuente a nivel mundial ( 
 
Objetivo(s): Caracterizar de manera clínica, molecular y epidemiológica a aquellos pacientes sintomáticos/presintomáticos por 
SCA7 así como a sus familiares inmediatos en riesgo y población control de la región centro de Veracruz De forma específica, 
establecer protocolos de atención multidisciplinaria y asesoramiento de familiares en riesgo. 
 
Material(es) y Método(s): Dos fases: 1) clínica (valoraciones multidisciplinarias en protocolos de seguimiento para presintomáticos, 
sintomático e individuos no afectados), y 2) experimental (PCR multiplex para SCA1, 2, 3, 6 y 7 y análisis de haplotipo). Análisis 
estadístico correspondiente. 
 
Resultado(s): Se realizaron un total de 210 análisis moleculares: 115 mostraron expansión patogénica en sintomáticos, 95 realizados 
en familiares asintomáticos en riesgo (23 presentaron alelos de penetrancia completa (>37 repetidos), 5 con alelos de penetrancia 
incompleta (todos con 34 repetidos) y 67 en rangos normales (10-12 repetidos), todos ellos en estado heterocigoto). La mayoría de 
portadores y afectados por SCA7 comparten un haplotipo común para la variante, aunque interesantemente, se encontraron nuevos 
marcadores sugiriendo un ancestro diferente para dicha mutación. 
 
Conclusión(es): La clasificación de portadores implica un reto durante el tamizaje de familiares potencialmente en riesgo, 
permitiendo un adecuado asesoramiento genético derivando en los riesgos reproductivos, seguimiento individualizado y pronóstico. 
Hasta 2014 se tenían identificados 70 individuos con SCA7. Desde entonces y gracias a la implementación del presente seguimiento, 
la tasa de detección y la calidad de atención han incrementado considerablemente. En el presente trabajo se describe el estado actual 
de estas familias e individuos afectados, aportando nuevo conocimiento a esta entidad. 
 



 

 

  



 

GMM-04 Enfermedad de Kawasaki asociada a variante no descrita en 
STAT3  

Estefanía Durán Sánchez, Centenario Hospital Miguel Hidalgo | Jaime López Valdez, Centenario Hospital Miguel Hidalgo | Estrella Enríquez García, Centenario 

Hospital Miguel Hidalgo | Martín Flores Munguía, Centenario Hospital Miguel Hidalgo | duranestefania414@gmail.com 
 
Introducción: La enfermedad de Kawasaki es una de las vasculitis sistémicas más frecuentes en niños menores de 5 años. Es una 
enfermedad autolimitada que afecta predominantemente vasos de mediano calibre, particularmente las arterias coronarias. El 
síndrome de Hiper IgE es una inmunodeficiencia primaria, autosómica dominante por alteración en el transductor de señales y 
activador de la transcripción tipo 3 (STAT3), que condiciona un déficit en la generación de células Th17 a partir de células T CD4 +; 
caracterizado por eccema, infección estafilocócica recurrente, IgE elevada, eosinofilia, facies tosca, alteración dental, en tejido 
conectivo, esquelético y vascular. 
 
Objetivo(s): Describir el primer paciente con enfermedad de Kawasaki asociada a síndrome de Hiper-IgE. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó estudio clínico, paraclínico y de exoma empleando el kit TruSeq RapidExome de Illumina en 
paciente masculino con síndrome de Hiper-IgE con enfermedad de Kawasaki. 
 
Resultado(s): Masculino de 16 meses, con retraso del neurodesarrollo y facies tosca. A los 8 meses debutó con enfermedad de 
Kawasaki incompleta, descartándose infección por SARS COV2, tratado con inmunoglobulina. Posteriormente presentó dermatosis 
en tronco con ulceraciones y costras mielicas persistentes, queilosis, hepatomegalia y lesión ósea en miembro superior izquierdo. Los 
paraclínicos refieren IgE 830 U e hiper eosinofilia. El estudio del exoma detectó una variante heterocigota probablemente patógena 
c.1123G> A, p. Val375P en el gen STAT3. 
 
Conclusión(es): STAT3 actúa como un factor de transcripción central de múltiples receptores de citocinas y factores de crecimiento 
que regulan las respuestas antimicrobianas y la supervivencia celular; tal desregulación podría conducir a la presencia del síndrome 
de Kawasaki en el paciente. El abordaje integral de la enfermedad de Kawasaki en pacientes con retraso del neurodesarrollo global, 
dismorfias y afección cutánea debe incluir la cuantificación de inmunoglobulinas para sospechar inmunodeficiencias primarias como 
el síndrome de Hiper-IgE. 
 



 

 

  



 

GMM-05 Identificación De Características Extrahematológicas Sugestivas De 
Neutropenia Congénita Grave Tipo 4 

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

Nutrición Salvador Zubirán | Pamela Rivero García, 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 rara autosómica recesiva, resultado de 
mutaciones en el gen G6PC3. Frecuentemente presenta manifestaciones extrahematológicas como patrón venoso superficial 
prominente cardiopatía congénita y alteraciones urogenitales. Su prevalencia es desconocida, solo 105 casos han sido reportados 
 
Objetivo(s): Definir el espectro sintomático multisistémico extrahematológico que caracteriza a la NCGT4, que justifique la 
búsqueda de mutaciones en el gen G6PC3 y permita la confirmación diagnóstica 
 
Material(es) y Método(s): Se revisaron 2,249 expedientes, del archivo clínico del Instituto, enero-2000 a diciembre-2020 para 
neutropenia (CIE-10:D70), integrándose dos grupos de estudio, sindrómico, neutropenias con manifestaciones extrahematológicas y 
neutropenias aisladas. Se excluyeron neutropenias secundarias. Se obtuvo consentimiento informado, se investigaron antecedentes 
familiares, historia clínica, exploración física, obteniéndose muestra de sangre para extracción de ADN y secuenciación del gen 
G6PC3 por Sanger 
 
Resultado(s): Se reclutaron 20 pacientes: 10 sindrómicos y 10 aislados. Ambos grupos con relación hombre-mujer de 1:4 y mediana 
de edad al diagnóstico de 32 años. Las manifestaciones extrahematológicas más frecuentes en los casos sindrómicos fueron: patrón 
venoso superficial prominente, alteraciones cardiovasculares y urogenitales en ese orden. En tres pacientes, 2 mujeres y un hombre, 
se identificó una variante patogénica [c.210delC], dos homocigotos y uno heterocigoto compuesto (c.210delC/ c.199_218+1del). Las 
manifestaciones hematológicas fueron similares con grado variable de neutropenia, y linfocitopenia constante. En dos la 
trombocitopenia fue intermitente 
 
Conclusión(es): En 3/10 (30%) de los pacientes la investigación de mutaciones en el gen G6PC3 en pacientes con las 
manifestaciones descritas y neutropenia grave, permitió confirmar el diagnóstico de NCGT4. La prevalencia de la enfermedad en la 
consulta del Instituto en 115,200 pacientes de nuevo ingreso durante el periodo señalado fue 1:38,400. La variante c.210delC fue 
descrita previamente en 9 casos, todos en población hispana; 5 reportados en mexicanos este año, lo que sugiere fuertemente efecto 
fundador para esta mutación 
 



 

 

  



 

GMM-06 Identificación de nueva variante homocigota del gen NKX6-2 en un caso 
de leucodistrofia hipomielinizante  

Victor Ruben De Jesus López Rodríguez, CMN 20 DE NOVIEMBRE | Maria 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: Las leucodistrofias hipomielinizantes son un grupo de enfermedades hereditarias con heterogeneidad clínica y 
genética, ocasionadas por alteraciones en la mielina de la sustancia blanca del SNC. En 2017 se identificó que variantes en ambos 
alelos de NKX6-2 con pérdida de función se asocian a una enfermedad de penetrancia completa y expresividad variable con 
afectación neurológica, el gen codifica para un factor de transcripción que participa principalmente en el desarrollo de 
oligodendrocitos, lo que explica el cuadro clínico de estos pacientes, al momento se han reportado 33 casos con enfermedad asociada 
a NKX6-2. 
 
Objetivo(s): Presentación de caso clínico de leucodistrofia hipomielinizante. 
 
Material(es) y Método(s): Historia clínica, estudios de gabinete, NGS (Illumina). 
 
Resultado(s): Femenino de 11 años, producto de segunda gestación de padres no consanguíneos, originarios de Tlaxcala. 
Nacimiento a término vía abdominal con peso 3350 g, talla 51 cm, Apgar 9/9. Al nacer presenta hipotonía y nistagmo horizontal, 
posteriormente retraso global del desarrollo severo. Desde los primeros 2 años de vida espasticidad generalizada progresiva, fallo de 
medro, alteración en el mecanismo de la deglución y ERGE (sonda de gastrostomía a los 4 años). Antecedente de displasia de cadera 
bilateral y múltiples hospitalizaciones por infecciones respiratorias. Exploración física: talla 114 cm ( 
 
Conclusión(es): Se reporta una paciente con una variante homocigota probablemente patogénica (PVS1, PM2) en NKX6-2, un gen 
recientemente asociado al grupo de leucodistrofias hipomielinizantes. 
 



 

 

  



 

GMM-07 Impacto de la clozapina sobre la reducción de la edad epigenética mediante la 
hipometilación de genes que intervienen en la vía de la longevidad. 

Blanca Estela Pérez Aldana, 1Doctorado en Ciencias Biológicas y de la Salud, UAM/2Depto. de Genética, INNNMVS | José Jaime Martínez Magaña, 3Laboratorio de 

Genómica de Enfermedades Psiquiátricas y Neurodegenerativas, INMEGEN | Yerye Gibrán Mayén Lobo, Depto. de Sistemas Biológicos, UAM-Xochimilco | David José 
Dávila Ortiz de Montellno, Depto. de Genética, INNNMVS | Carlos Luis Aviña Cervantes, Depto. de Psiquiatría, INNNMVS | Alberto Ortega Vázquez, Depto. de 

Sistemas Biológicos, UAM Xochimilco | Alma Delia Genis Mendoza, Laboratorio de Genómica de Enfermedades Psiquiátricas y Neurodegenerativas, INMEGEN | 
Emanuel Sarmiento , Hospital Psiquiátrico Infantil Juan N Navarro | Ernesto Soto Reyes Solis, Depto. de Ciencias Naturales, UAM-Cuajimalpa | Isela Esther Juárez 
Rojop, División Académica de Ciencias de la Salud, Universidad Juárez Autónoma de Tabasco (UJAT) | Carlos Alfonso Tovilla Zarate, División Académica 

Multidisciplinaria de Comalcalco, UJAT. | Thelma Beatriz Gonzalez Castro, División Académica Multidisciplinaria de Jalpa de Méndez, UJAT. | Humberto Nicolini , 
Laboratorio de Genómica de Enfermedades Psiquiátricas y Neurodegenerativas, INMEGEN | Marisol López López, Depto. de Sistemas Biológicos, UAM Xochimilco | 
Nancy Monroy Jaramillo, Depto. de Genética, INNNMVS | blankita0807@gmail.com 
 
Introducción: Los pacientes con trastornos psicóticos presentan un riesgo de mortalidad elevado en comparación con la población 
general. Algunos estudios a largo plazo han demostrado efectos benéficos de los antipsicóticos; en especial, el tratamiento continuo 
con clozapina (CLZ) se asocia con tasas de mortalidad significativamente menores comparado con otros antipsicóticos; aunque se 
desconocen los mecanismos de dicho efecto se cree que podría deberse a cambios en la metilación del DNA, 
 
Objetivo(s): Explorar el efecto de la CLZ sobre la edad epigenética y el metiloma en el DNA de 32 pacientes con trastornos 
psicóticos vs. 56 pacientes sin tratamiento antipsicótico (naïve AP).  
 
Material(es) y Método(s): A partir de DNA de sangre periférica, se analizó el metiloma mediante el microarreglo Infinium 
MethylationEPIC en 32 pacientes con trastornos psicóticos tratados con CLZ y de 56 pacientes con trastornos psiquiátricos naïve-AP 
(protocolo INNN_38/19). Se determinó la delta de edad (Δ) como la diferencia entre la edad epigenética (calculada con los relojes de 
Hannum, Horvath y PhenoAge) y la edad cronológica.  
 
Resultado(s): Este análisis reveló que la Δ de edad fue significativamente menor y similar para los tres relojes en los pacientes 
tratados con CLZ vs. los pacientes naïve-AP, lo cual sugiere que la CLZ influye en la edad epigenética en leucocitos. Además, 
identificamos 44,716 sitios diferencialmente metilados; incluyendo 13,483 genes entre ambos grupos. 87.7% de ellos estuvieron 
hipometilados en los pacientes tratados con CLZ. Estos sitios incluyeron genes de rutas de longevidad, tales como ADCY1-ADCY9, 
ADIPOR1, AKT1. Además, en el subenriquecimiento de interacción proteína-proteína se identificaron interacciones con la vía de 
señalización de AMPK y señalización de la insulina. 
 
Conclusión(es): La CLZ causa cambios en el metiloma del DNA que conducen a una menor Δ de edad en pacientes con trastornos 
psicóticos. Se requieren estudios longitudinales para confirmar nuestras observaciones de un probable efecto geroprotector de la 
CLZ. 
 



 

 



 

 

GMM-08 Marcadores genéticos predictivos asociados con el metabolismo óseo en la 
enfermedad de Legg-Calvé-Perthes (ELCP) en pacientes mexicanos 

Blanca Lucia Cruz Ortiz, Instituto Politécnico Nacional, Instituto Nacional de Rehabilitación LGII | Elba Reyes Maldonado, Instituto Politécnico Nacional | Edgar 
Hernández Zamora, Instituto Nacional de Rehabilitación LGII | Leonora Casas Ávila, Instituto Nacional de Rehabilitación LGII | lucy_cruz7@hotmail.com 
 
Introducción: La ELCP una osteonecrosis de la cabeza femoral en niños. Con prevalencia 0.4-29/100000 niños  
 
Objetivo(s): Determinar las asociaciones de SNVs en los genes TNFRSF11A (rs3018362), TNFRSF11 (rs12585014), TNFRSF11B 
(rs2073618), IL-6 (-174 rs1800795 y -572 rs1800796) y COL1A1 (rs2586498), con ELCP en pacientes mexicanos.  
 
Material(es) y Método(s): Estudio de casos (n= 23) y controles (n=46). Se genotipificó por PCR tiempo real (sondas TaqMan). Las 
variables se expresan como media ± sd o como %. Las frecuencias se compararon por prueba de chi-cuadrada; el equilibrio Hardy-
Weinberg y la razón de momios (OR, IC 95%) con el programa PAST 4.03 y la asociación de genotipos con modelos de herencia, 
con el programa SNPStats. Un valor de p 
 
Resultado(s): Los casos con ELCP con edad promedio 16.87±11.31años, peso 46.21±15.02Kg, talla 1.49±0.23m e IMC 
20.23±2.84Kg/m2. El genotipo G/C del IL6 rs1800795 se asoció con riesgo (p0.03; OR 2.89, IC 95% [1.104-7.61]); al ajustar los 
datos por edad e IMC, los genotipos G/C-C/C se asocian con riesgo con el modelo dominante (p=0.033; OR 3.83, IC 95% [1.08-
13.54). Al ajustar los datos con el FV, los genotipos G/C-C/C del IL6 rs1800795 (p0.025; OR 4.90, IC 95% [1.14-21.04]) y G/C-G/G 
del TNFRSF11B rs2073618 (p0.033; OR 4.34 (1.04-18.12) se asociaron con riesgo en el modelo dominante. 
 
Conclusión(es): Los portadores de al menos un alelo C (G/C y C/C) del SNV del gen IL6 rs1800795 tienen aproximadamente 5 
veces más riesgo y los portadores de al menos un alelo G (G/C-G/G) del SNV del gen TNFRSF11B rs2073618 tienen 4 veces mayor 
riesgo de ELCP. 
 



 

 

  



 

GMM-09 Medicina personalizada en síndromes miasténicos congénitos, importancia 
del diagnóstico molecular a propósito de 2 casos del HIMFG. 

Mariana Zamora Ángeles, Hospital Infantil de México Federico Gómez | zamoramariana20@gmail.com 
 
Introducción: Los síndromes miasténicos congénitos se caracterizan por una gran cantidad de manifestaciones clínicas entre las que 
destaca la hipotonía. Son padecimientos con heterogeneidad genética con mas de 30 genes reportados, los cuales se clasifican 
dependiendo de su efecto en la unión neuromuscular.  
 
Objetivo(s): Describir características clínicas y variantes moleculares de 2 pacientes, así como el impacto que tuvieron en su 
tratamiento farmacológico. 
 
Material(es) y Método(s): Se presentan 2 pacientes conocidos en el Departamento de Genética del Hospital Infantil de México 
Federico Gómez referidos por síndrome de niño hipotónico. Se realizó historia clínica y exploración física completa, además de 
árbol genealógico de 3 generaciones, integrándose una probable enfermedad neuromuscular de origen genético.  
En ambos pacientes, previo consentimiento informado y asesoramiento genético preprueba, se tomaron muestras biológicas para 
panel de genes de enfermedades neuromusculares. En laboratorio externo al HIMFG se realizó extracción de DNA y secuenciación 
masiva en paralelo por método de síntesis de 131 genes asociados a este tipo de enfermedades.  
 
Resultado(s): Paciente 1: Se encontró una variante homocigota en el gen PREPL c.434del (p.Leu145Tyrfs*9) clasificada como 
patogénica, compatible con síndrome miasténico tipo 22. Encontramos evidencia sobre pacientes con está enfermedad que presentan 
mejoría clínica con el uso de inhibidores de acetil colinesterasa. Paciente 2: Se encontró una variante homocigota clasificada como 
patogénica en el gen COLQ c.1195+2T>C la cual no ha sido reportada en ClinVar ni ExAC, compatible con miastenia gravis 
congénita tipo 5. En estos pacientes están contraindicados los inhibidores de la acetil colinesterasa y se benefician con agonistas B 
adrenérgicos.  
 
Conclusión(es): Al ser entidades indistinguibles clínicamente, el estudio molecular nos permitió brindar un tratamiento 
farmacológico especifico para cada uno de nuestros pacientes, los cuales han presentado mejoría significativa desde el inicio del 
mismo. Por tal motivo podemos hablar hoy de medicina personalizada.  
 



 

 

  



 

GMM-10 Microcefalia primaria autosómico recesiva tipo 5: presentación de un caso 
secundario a variante patogénica en estado homocigoto en el gen ASPM. 

Gabriela Azucena Arenas Pérez, Unidad de Genética Aplicada | Eva Ramírez Arroyo, Unidad de Genética Aplicada | Michel Gutiérrez Ceniceros, Hospital 

Psiquiátrico Infantil Dr. Juan N. Navarro | Dora Gilda Mayén Molina, Unidad de Genética Aplicada | gabyazucena4@gmail.com 
 
Introducción: La microcefalia primaria autosómico recesiva secundaria a variantes patogénicas en el gen ASPM (OMIM # 608716) 
se caracteriza por microcefalia congénita generalmente aislada, aunque en ocasiones se puede asociar a restricción del crecimiento 
intrauterino. 
 
Objetivo(s):  
 
Material(es) y Método(s): Paciente femenino de tres años de edad referida por neurólogo pediatra por microcefalia, peso y talla 
bajos y retraso del desarrollo psicomotor. Padres no consanguíneos. Producto de Gesta 1, embarazo planeado, madre de 37 años al 
momento de la concepción. Duo test de alto riesgo para trisomía 21 y cariotipo en líquido amniótico 46,XX. TORCH: negativo. 
Ultrasonido estructural normal. Obtenida por vía abdominal a las 39 SDG por preeclampsia. PC: 28 cm ( 
 
Resultado(s): Se solicitó la secuenciación del exoma completo, se identificó una variante en estado homocigoto en el gen ASPM 
NM_018136.4: c.7782_7783del p.(Lys2595Serfs*6). La variante causa un cambio en el marco de lectura a partir del codón 2595 lo 
que ocasiona un codón de paro 5 posiciones adelante. La variante ya ha sido descrita como causa de Microcefalia y clasificada como 
patogénica. Adicionalmente, se detectó una variante patogénica en el gen CYP21A2 en heterocigosis (portadora). 
 
Conclusión(es): La sospecha clínica de la microcefalia primaria incluye la detección de ésta al nacimiento e incluso desde la etapa 
prenatal y la ausencia de alteraciones asociadas. Es importante el seguimiento de los parámetros de crecimiento en forma percentilar 
y plantear la búsqueda de variantes genéticas asociadas a las manifestaciones clínicas, con el fin de ofrecer un seguimiento dirigido a 
la paciente y anticipar complicaciones.  
 



 

 

  



 

GMM-11 Miopía patológica como manifestación principal en el hallazgo de variantes 
genéticas responsables de vitreorretinopatías hereditarias. 

David Apam Garduño, Asociación para Evitar la Ceguera | Cristina Villanueva Mendoza, Asociación para Evitar la Ceguera | Roser González Duarte, 
Laboratorio DB-Gen | Rebeca Valero , Laboratorio DB-Gen | Vianney Cortés González, Asociación para Evitar la Ceguera | david.apam@gmail.com 
 
Introducción: La miopía “patológica” (MP) es un error refractivo mayor a -6.00D, presente en el 10% de la población con miopía. 
La MP es una manifestación del Síndrome de Stickler (SS) y de otros síndromes monogénicos (SM) con heterogeneidad clínica y 
genética.  
 
Objetivo(s): Determinar la frecuencia de variantes patogénicas (VP) asociadas a SM en pacientes con diagnóstico de MP valorados 
en la Asociación Para Evitar la Ceguera. 
 
Material(es) y Método(s): Se incluyeron pacientes con MP, con o sin alteraciones sistémicas, valorados entre Marzo y Junio del 
2021. No se consideraron pacientes con MP secundaria glaucoma o retinopatía del prematuro. Fueron 11 casos índices (10 
esporádicos y 1 familiar) donde se analizó mediante secuenciación masiva en paneles de genes asociados a enfermedades 
hereditarias de retina y vítreo. Se contó con firma del consentimiento informado del estudio molecular. Las variantes genéticas 
encontradas fueron clasificadas de acuerdo a criterios del “American College of Medical Genetics”. 
 
Resultado(s): Fueron 4 pacientes femeninos y 8 masculinos. En 7 casos se identificó una VP. Los genes fueron: COL2A1 (5/7) 
asociado a SS, displasia esquelética tipo Kniest y displasia espóndiloepimetafisiaria; COL11A1 (1/7) responsable del síndrome de 
Marshall y P3H2 (1/7) vinculado con vitreorretinopatía autosómica recesiva. 2 VP en COL2A1 ya habían sido reportadas. El resto de 
variantes fueron nuevas y su patogenicidad fue demostrada acordé a los criterios mencionados. El fenotipo entre SS y displasia ósea 
se asoció a la localización de la variante génica en el dominio proteico del gen COL2A1.  
 
Conclusión(es): La asociación de MP con SM fue del 63% lo que demuestra la importancia del análisis molecular en pacientes con 
MP como manifestación principal, para identificar un SM. Este es el primer estudio que busca VP asociadas a SM a diferencia de 
otros, donde su objetivo es identificar genes candidatos en MP mediante estudios de exoma o GWAS Wang 2018, Zheong 2011). 
 



 

 

  



 

GMM-12 Nueva variante patogénica de miopatía nemalínica tipo 2. 
Pablo Arturo Acosta Méndez, CMN 20 de Noviembre ISSSTE | María del Carmen Chima Galán, CMN 20 de Noviembre ISSSTE | José Gutiérrez Salinas, CMN 20 

de Noviembre ISSSTE | Liliana García Ortiz, CMN 20 de Noviembre ISSSTE | drpabloa.mendez@outlook.es 
 
Introducción: La miopatía nemalínica tipo 2 (NEM2) es una enfermedad rara AR; sin embargo, es una de las miopatías congénitas 
más comunes diagnosticadas. Es causada por variantes patogénicas de NEB que codifica para nebulina que forma parte de los discos 
Z musculares. Se caracteriza por un amplio espectro clínico de debilidad muscular generalizada 
 
Objetivo(s): Presentación de caso clínico familiar 
 
Material(es) y Método(s): Historia clínica genética, estudios de laboratorio y gabinete. 
 
Resultado(s): Masculino de 4 años. Antecedente de hermano con mismo cuadro clínico. Gesta 2 de padres no consanguíneos. 
Nacimiento por vía abdominal a las 40.5 SDG por macrosomía y taquicardia fetal. Inicia su padecimiento a los 2 días de nacido con 
dificultad para la deglución por lo que realizaron gastrostomía y funduplicatura. Presentó retraso global del desarrollo motor, a los 18 
meses sin deambulación.  
EF: Peso 14.3 Kg (P 
EMG: Neuropatía motora de peroneo bilateral de tipo degeneración axonal, desmielinización sin datos de radiculopatía al momento 
del estudio. PEV: disfunción moderada de la vía visual, de forma bilateral. RMI: atrofia cortico subcortical de predominio derecho 
bifrontal. CK: 27 μmol/L (60-110)  
Panel de distrofias y neuromuscular. NGS Illumina technology con profundidad de 50x  
NG_009382.2:g11799T>C, (NM_001271208.1:c.294+2T>C), heterocigoto, patogénica. NM_001271208.1:c.20992dup 
(NM_001271208.1:p.Ser6998Lysfs*2), heterocigoto, patogénica. 
 
Conclusión(es): Este caso presenta una variante patogénica en NEB descrita como “splice donor” reportada en el fenotipo clásico y 
otra que genera un codón de paro en el exón 139 que codifica a un súper repetido del dominio de organización de la nebulina, no 
reportada previamente.  
Los trastornos neuromusculares presentan una heterogeneidad clínica debido al interactoma sarcomérico convirtiéndose en un 
desafío diagnóstico que puede resolverse por NGS. 
 



 

 

  



 

GMM-13 Paciente con enfermedad de Pompe de inicio tardío con Fenotipo Atípico 
atendida en hospital general del Estado de Sonora. 

Diana Mónica Anaya Castro, Hospital San José de Hermosillo | Valentina Martínez Montoya, MSL - Rare Diseases Genzyme (Genética) | Ekaterina Kasakova , 
Gerente Médico - Enfermedad de Pompe y Esclerosis Múltiple, Sanofi Genzyme México | Octavio Martínez Leyva, Hospital CIMA Hermosillo | 
diana_reblack@hotmail.com 
 
Introducción: La enfermedad de Pompe (glucogenosis tipo II) es un trastorno autosómico recesivo (AR) causado por deficiencia de 
la enzima lisosomal α–glucosidasa ácida (GAA), que resulta en acumulación de glucógeno principalmente en miocitos. Hay dos 
subtipos: clásico de inicio infantil y de inicio tardío (LOPD). La prevalencia estimada es 3.9/1,000,000; sus síntomas cardinales son 
debilidad de cinturas y axial y neumopatía restrictiva (50% de casos).  
 
Objetivo(s): Presentar a paciente con LOPD con cuadro atípico y resaltar la necesidad del abordaje multidisciplinario para el 
diagnóstico. 
 
Material(es) y Método(s): Femenino 49 años, con padres no consanguíneos, no endogámicos. Evaluada por paraparesia proximal, 
parestesias, hipopalestesia e hipoestesia al dolor de distribución radicular (miembros pélvicos de 6-7 años de evolución) y debilidad 
troncal. Ante sospecha de radiculopatía se realizan Resonancia Magnética (RM) y electromiografía (EMG), obteniendo resultados 
orientadores a miopatía metabólica, por lo que cuantificamos creatincinasa (CK), función de GAA y con kit comercial Gene All se 
extrajo DNA. Se realizó NGS con equipo Ilumina Mic seq.26. (Apoyo de industria farmaceútica) y secuenciación de nueva 
generación para 10 genes de distrofias musculares AR. Se extendió el estudio molecular a hermana e hijas.  
 
Resultado(s): EMG con patrón miopático crónico en transición a neuropático, inestabilidad de membrana y descargas miotónicas en 
músculos paraespinales. RM con daño muscular paravertebral (atrofia y sustitución grasa). CK 221 U/L. Actividad GAA 0.20 
mcmol/L/h. Estudio molecular con 2 mutaciones heterocigotas en gen GAA, C. -32-13T>G y c.875A>G (p.Tyr292Cys). Las hijas 
son portadoras de la variante c.875A>G (p.Tyr292Cys); la hermana no tiene ninguna.  
 
Conclusión(es): Las mutaciones del caso son asociadas a LOPD, pero la clínica y hallazgos paraclínicos son atípicos. Los resultados 
electrofisiológicos y radiográficos de músculos axiales fueron decisivos. Se recomienda tamizar para GAA a todo paciente adulto 
con debilidad proximal y axial, ya que la LOPD esta subdiagnosticada en nuestra población. 
 



 

 

  



 

GMM-14 Reinterpretación clínica de una variante de sentido erróneo en ASXL1 
causante del síndrome de Bohring-Opitz. 

Sinuhé Reyes Ruvalcaba, Instituto Nacional de Pediatría | Sergio Enríquez Flores, Instituto Nacional de Pediatría | Gerardo Rodríguez González, Instituto 

Nacional de Pediatría | Melania Abreu González, Genos Médica | Victoria Del Castillo Ruíz, Instituto Nacional de Pediatría | Miriam E. Reyna Fabián, Instituto 

Nacional de Pediatría | Esther Lieberman Lieberman, Instituto Nacional de Pediatría | Liliana Fernández Hernández, Instituto Nacional de Pediatría | 
Sinuhe.reyruv@gmail.com 
 
Introducción: El síndrome de Bohring-Opitz (OMIM#605039, BOS) tiene herencia autosómica dominante y prevalencia  
 
Objetivo(s): 1. Documentar si p.(Gln1448Arg) es la causante del fenotipo BOS a pesar de clasificarse como probablemente benigna 
(ACMG/AMP). 2. Examinar el posible efecto funcional y estructural de dicha variante mediante el modelado 3D in silico de la 
proteína. 
 
Material(es) y Método(s): Paciente femenino de 17 años con talla baja, discapacidad intelectual moderada, microcefalia, 
hemangioma facial, sinofris, exoftalmos, paladar hendido y postura BOS, a quien se le realizó exoma clínico de 1436 genes. Se 
efectuó modelado molecular 3D de la variante p.(Gln1448Arg).  
 
Resultado(s): Se identificó la variante ASXL1(NM_015338.6):c.4343A>G o p.(Gln1448Arg) en estado heterocigoto, clasificada 
como probablemente benigna (ACMG/AMP). Aun cuando dicha variante no está reportada previamente en pacientes con BOS, se ha 
reportado en individuos sanos (rs772452614) en estado heterocigoto (31), homocigoto (1) y en el tumor de Wilms de un paciente. El 
modelado 3D in silico mostró que se perturba el motivo PHD causando modificaciones postraduccionales de histonas.  
 
Conclusión(es): Mediante el modelado in silico proponemos reclasificar esta variante como patogénica y por lo tanto causante de 
BOS; la utilización de otras herramientas para determinar patogenicidad es útil en genes como ASXL1, debido a que tiende a 
adquirir variantes somáticas asociadas a envejecimiento celular y predisponentes a cáncer, por ello, su alta frecuencia en bases de 
datos como gnomAD.  
 



 

 



 

 

GMM-15 Riesgo cardiovascular en pacientes con glucosuria renal familiar con una 
variante no descrita en el Gen SLC5A2. 

Jaime Asael Lopez Valdez, CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | Luis Ernesto Jimenez Yarza, CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | José 
Luis Salas Pacheco, CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | Samuel Varela Ortiz, CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | Alfredo Chew Wong, 
CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | José Manuel Arreola Guerra, CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | Ana Laura Gonzalez Lopez, 
CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | Pedro Sanchez Villanueva, CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | Israel Gonzalez Dominguez, 
CENTENARIO HOSPITAL MIGUEL HIDALGO | jasad16@yahoo.com.mx 
 
Introducción: La enfermedad cardiovascular es la principal causa de muerte en el mundo. Los inhibidores del cotransportador 
sodio-glucosa tipo 2 (SGLT2i) han demostrado disminuir la mortalidad cardiovascular. La glucosuria renal familiar (GRF) (MIM 
#233100) es un trastorno tubular renal causado por alteraciones del gen SLC5A2 que codifica el co-transportador de glucosa SGLT2. 
 
Objetivo(s): Describir y comparar el riesgo cardiovascular de una familia con GRF con y sin glucosuria fenotípicamente con 
variante no descrita en el gen SLC5A2. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio transversal y comparativo de una familia de 10 hermanos con antecedente de 1 hermano con 
glucosuria. Se calculará el riesgo cardiovascular mediante escala ASCVD 2013 y se realizará tomografía simple de mediastino para 
calcular el Score de Calcio en cada uno de ellos y se obtendrá ADN genómico para análisis de exoma empleando el kit TruSeq 
RapidExome de Illumina en un integrante de esta familia con glucosuria. 
 
Resultado(s): Se evaluaron 10 hermanos con edad promedio de 52 años (44 – 57), 4 hombres y 6 mujeres. Cinco presentaron 
glucosuria con una mediana de 1000 mg/dL y 23.1 gr/24 hrs. El riesgo cardiovascular estimado mediante escala ASCVD 2013 fue de 
4.4 % y no difirió entre los grupos (6.4 vs 2.4, p= 0.25). El Score de Calcio fue reportado en 0 unidades Agatston. El estudio de 
exoma detectó una variante heterocigota de significado clínico incierto c.767A>G, p.Tyr256Cys en el gen SLC5A2, pero las 
predicciones in silico la clasifican como deletérea, lo que confirma en esta familia la GRF. 
 
Conclusión(es): En la presente familia con GRF, los integrantes con glucosuria no presentaron riesgo cardiovascular diferente a 
aquellos sin glucosuria. Ninguno de los pacientes incluidos presentó calcificación en coronarias. Se reporta la primera familia 
mexicana con GRF con variante homocigota no reportada en el exón 7 del gen SLC5A2.  

 



 

 

  



 

GMM-16 
Variantes alélicas de dos genes implicados en esferocitosis hereditaria y su 
asociación con el Fenotipo Hematológico: SPTA1 rs857725 c.5077A>C y 
PIEZO1 rs1803382 c.6793C>T. 

Laura Lucía Espinoza Mata, Universidad de Guadalajara | lauraluciae7@gmail.com 
 
Introducción: La Esferocitosis Hereditaria (EH) es la membranopatía eritrocitaria más común en México, presentándose en 30% de 
pacientes con anemia hemolítica hereditaria. Más de diez genes están implicados en proteínas de membrana eritrocitaria, SPTA1 y 
PIEZO1 entre ellos, no suficientemente estudiados en México. 
 
Objetivo(s): Estimar las frecuencias genotípicas y alélicas de SPTA1 rs857725 c.5077A>C y PIEZO1 rs1803382 c.6793C>T en 
pacientes con EH y evaluar su asociación con el fenotipo hematológico. 
 
Material(es) y Método(s): En 225 muestras de ADN de pacientes con EH se genotipificaron de SPTA1 rs857725 c.5077A>C y de 
PIEZO1 rs1803382 c.6793C>T mediante discriminación alélica por PCR-TR. Se clasificaron las muestras de acuerdo con sus 
características clínico-hematológicas. Se realizaron análisis estadísticos por medio del modelo dominante y recesivo para buscar 
asociación entre variantes y fenotipo hematológico. 
 
Resultado(s): De acuerdo con los datos clínico-hematológicos, se clasificaron 146 individuos con EH; 33 EH+Síndrome Gilbert; 28 
EH+Talasemia y 18 con múltiples comorbilidades. Las frecuencias alélicas para el alelo variante son: rs857725, 0.335 (EHW 
p=0.6754) y rs1803382, 0.152 (EHW p=0.6712). El análisis de asociación con el fenotipo hematológico se realizó en los individuos 
sin comorbilidades. En el modelo dominante la variante c.6793C>T presenta diferencia significativa (ANOVA p=0.037) con menor 
HCM y una tendencia a la significancia (ANOVA p=0.051) con menor CMHC. Nuestro grupo de trabajo realizó anteriormente la 
genotipificación de tres SNV (rs77877855 c.5992C>G, rs3737515 αLELY y rs77877855 c.5992C>G) del gen SPTA1 y en el 
presente, por medio de pruebas de Odds Ratio, se determinó para cada una de las variantes el riesgo de EH moderadamente-severa 
contra EH leve o moderada según sean heterocigotos simples o compuestos. 
 
Conclusión(es): Se encontró riesgo mayor de presentar anemia moderadamente-severa con la presencia de las variantes c.5077A>C 
+ c.5992C>G (p=0.0410) y c.5077A>C + c.6794T>C (p=0.0305). Al tener la presencia de los tres anteriores (p=0.0487) o de los 
cuatro (p=0.0478). 
 



 

 



 

 

GRP-01 Detección de SARS-CoV-2 en líquido amniótico de pacientes asintomáticas 
con diagnóstico de COVID y transmisión vertical. 

Rosalba Sevilla Montoya, Instituto Nacional de Perinatología | rosalbasevilla@hotmail.com 
 
Introducción: El líquido amniótico (LA) es un valioso recurso para el diagnóstico genético prenatal y pocos estudios de COVID 
incluyen esta muestra en sus diagnósticos. Su análisis nos permite entender un poco más sobre la fisiopatología de esta infección y 
de la transmisión vertical de SARS-CoV-2. 
 
Objetivo(s): Descartar la presencia de SARS-CoV-2 en LA de pacientes asintomáticas e identificar una posible transmisión vertical. 
 
Material(es) y Método(s): De abril a septiembre de 2020, se estudiaron 1509 embarazadas en búsqueda de RNA viral de SARS-
CoV-2 a través de RT-PCR; 190 tuvieron hisopado positivo y 42 cumplieron con los criterios de inclusión: embarazo único, 
indicación obstétrica de cesárea, asintomáticas, sin ruptura prematura de membranas y aceptar participar en el estudio. Recolectamos 
en esterilidad LA y muestras neonatales de hisopado oral y rectal al nacimiento y a las 24 horas de vida. Los hallazgos clínicos 
fueron recolectados del expediente electrónico. 
 
Resultado(s): Se detectó la presencia de SARS-CoV-2 en LA de 17(40%) pacientes. Se compararon los valores de Ct del hisopado 
nasofaríngeo materno, LA y las muestras neonatales al nacimiento y a las 24 horas de vida. La única diferencia significativa fue entre 
la muestra nasofaríngea y el LA(p=0.005). De los 42 neonatos estudiados, 18(42%) fueron positivos al nacimiento; de estos 10(55%) 
mostraron persistencia 24 horas posteriores al nacimiento. 15 fueron positivos en el estudio de las 24 horas pero negativos al 
nacimiento y 9(21%) fueron negativos en todo momento. Encontramos 5(11%) casos que presentaron una fuerte evidencia de 
transmisión vertical, 7(16%) fueron clasificados como una viremia transitoria y 5(11%) como transmisión intraparto.  

 
Conclusión(es): El LA es una valiosa muestra biológica para detectar SARS-CoV-2, aunque la positividad del mismo no se 
encuentra relacionada con la del neonato y con la transmisión vertical.  
 



 

 

  



 

GRP-02 Experiencia a través de los años del Tamiz Prenatal No Invasivo (cfDNA) 
metodología de SNPs. 

Luisa Fernanda Mariscal Mendizábal, Centro Médico ABC Santa Fe | draluisafernandamariscal@gmail.com 
 
Introducción: En México el uso del NIPT se ha incrementado. Sin embargo, no existe estadística sobre el número de pacientes que 
se realizan esta prueba y el tipo de metodología utilizada. Sendia Genetics es distribuidor exclusivo de PanoramaTM (Natera, Inc.) 
en México, lo que permite generar datos estadísticos.  
 
Objetivo(s): Describir los resultados y características de las mujeres en las que se solicitó un estudio de NIPT por metodología SNPs 
en México. 
 
Material(es) y Método(s): Se realizó un estudio retrospectivo, descriptivo y observacional de octubre de 2017 a octubre de 2021 de 
pacientes tamizadas con NIPT que analiza los cromosomas 13, 18, 21, X, Y y 5 síndromes de microdeleción.  
 
Resultado(s): Se obtuvieron 829 muestras de sangre de 791 pacientes , se realizó análisis en 811 correspondiendo a 784 pacientes. 
De estas, el rango de edad más frecuente fue entre 30 y 40 años y las SDG entre 10 y 15. 31 casos fueron embarazos gemelares. Del 
total de pacientes, 299 solicitó 22q11.2 y 104 las 5 microdeleciones. En 23 muestras no se pudieron obtener resultados. Bajo riesgo: 
716 casos y 2 casos de resultados parciales de bajo riesgo. Alto riesgo: 21 casos por baja fracción fetal, 28 de T21, 6 casos de 
hallazgos atípicos, 4 de T18, 4 de monosomía X, 2 de trisomía X, 1 de T13, y 4 resultados indicativos de “gemelo evanescente, 
triploidía o embarazo múltiple no reconocido”.  
 
Conclusión(es): En este primer reporte de PanoramaTM en México, el rango de edad predominante fue entre 30 y 40 años y el 
estudio más solicitado fue para aneuploidías 13-18-21-X-Y. Del 1% de alto riesgo la causa más frecuente fue T21 coincidiendo con 
la literatura, se encontraron hallazgos atípicos y de alto riesgo por baja fracción fetal. No se encontró ningún caso de 
microdeleciones. Hace falta continuar reportando estos estudios. 
 



 

 

  



 

GRP-03 Experiencia de un laboratorio privado en México sobre el Diagnóstico de 
Aneuplodías por NGS en embriones obtenidos por fertilización in vitro. 

Pamela Ayala Hernández, Hospital Ángeles Clínica Londres | Andrea Fernanda Espinosa Arce, GD Technologies | Eunice Evelyn López Hernández, GD 

Technologies | Miguel Ángel Noriega Juárez, GD Technologies | Adriana Ballescá Estrada, Thermo Fisher Scientific | Marcela Fragoso Benítez, GD 

Technologies | genetica.ayala@gmail.com 
 
Introducción: La reproducción humana se caracteriza por ser ineficiente, por cada ciclo menstrual existe un 30% de éxito. El 15% 
de la población presenta infertilidad, pocos recurren a técnicas de reproducción asistida. La tecnología de diagnóstico genético 
preimplantacional (PGD) empezó a adaptarse como una herramienta de tamizaje (PGS/PGT-A) para parejas sometidas a 
Fertilización in vitro (FIV), con el objetivo de aumentar las tasas de implantación y embarazo clínico. El factor de riesgo más 
importante para aneuploidía es la edad materna reproductiva avanzada (>35 años). El 80% de la prevalencia de aneuploidías se 
encuentra en este grupo de edad. 
 
Objetivo(s): Reportar la tasa de aneuplodías en embriones de mujeres sometidas a técnicas de reproducción asistida y comparar esta 
tasa entre mujeres con y sin edad materna avanzada. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio observacional, retrospectivo y longitudinal. Se incluyeron 301 embriones provenientes de 46 
pacientes y se dividieron en dos grupos (22 mujeres 35 años: 150 embriones). Se buscó diferencia estadísticamente significativa 
entre la tasa de aneuplodías de los dos grupos. El análisis se llevó a cabo utilizando la prueba de correlación de Pearson y se 
corroboró la diferencia entre los grupos usando la prueba de c2. 
 
Resultado(s): El grupo de embriones obtenidos en mujeres 35 años fue 60%. El análisis estadístico no encontró correlación entre la 
edad materna y la aparición de aneuploidías. [r = 0.0719, p = 0.213; c2 = 1.803, p = 0.179] 
 
Conclusión(es): En la muestra estudiada, la edad materna avanzada (>35 años) no favorece la aparición de aneuploidías en los 
embriones obtenidos por TRA.  
 



 

 

  



 

GRP-04 Frecuencia del haplotipo M2 del gen ANXA5 en pacientes con pérdida 
gestacional recurrente del Instituto Nacional de Perinatología (INPer). 

Román Morales Martínez, INTITUTO NACIONAL DE PERINATOLOGÍA | Javier Pérez Durán, INTITUTO NACIONAL DE PERINATOLOGÍA | Mónica Aguinaga 
Ríos, INTITUTO NACIONAL DE PERINATOLOGÍA | romanmoralesmartinez.gm@gmail.com 
 
Introducción: La pérdida gestacional recurrente (PGR) se define como la pérdida de dos o más embarazos, la etiología es variable y 
50% de los casos es idiopático. Previamente se describió que la proteína ANXA5 funciona como inmunorregulador, 
tromborregulador y protector placentario. Bogdanova et al identificaron dos variantes del haplotipo silvestre en el promotor del gen 
ANXA5 (M1/M2). Los portadores del haplotipo M2 tienen un riesgo mayor de PGR en comparación con los portadores del 
haplotipo silvestre (N). Estudios en poblaciones europeas y asiáticas han confirmado estos hallazgos. La frecuencia poblacional de 
haplotipos M2/ANXA5 es de 12.4% (proyecto 1000G); sin embargo, la prevalencia varia en diferentes grupos étnicos (11%- 42%). 
El haplotipo M2/ANXA5 presenta variación en: G-467A, rs112782763; A-448C, rs28717001; T-422C, rs28651243; G-373A, 
rs113588187. México no tiene datos de las frecuencias alélicas del haplotipo M2/ANXA5 por lo que es necesario determinar estas 
frecuencias y si existe asociación con la PGR  

 
Objetivo(s): Determinar la frecuencia del haplotipo M2/ANXA5 en una muestra de la población de pacientes con PGR del INPer. 
 
Material(es) y Método(s): De mayo a agosto del 2021 se incluyeron 14 pacientes con PGR, 7 femeninos y 7 masculinos,. 
Extracción de DNA genómico total a partir de sangre periférica de los 14 pacientes con previo consentimiento libre e informado Se 
realizó secuenciación tipo Sanger del promotor del gen ANXA5 con cebadores específicos. Fw, CCGAGCCCTGGACAGCTCCC; 
Rv, CCCCGCGACCACGCTCTCCTC y se determinaron las frecuencias del haplotipo M2.   
 
Resultado(s): Frecuencias: Genotipo N/N: 10 pacientes, 6 femeninos y 4 masculinos (10/14, 71.43%) Genotipo M2/M2: 2 pacientes, 
1 femenino y 1 masculino (2/14, 14.28%) Genotipo N/M2: 2 pacientes masculinos (2/14, 14.28%)  
N: haplotipo silvestre. M2: variante del haplotipo.   
 
Conclusión(es): El 28.56 % de los pacientes con PGR de nuestra muestra son portadores del haplotipo M2, 14.28% son 
heterocigotos y 14.28% son homocigotos. Nuestros hallazgos concuerdan con las distribuciones reportadas del haplotipo M2 en 
pacientes con PGR. 
 



 

 

  



 

GRP-05 Impacto de la infección por SARS-CoV2 en el crecimiento fetal como 
potencial agente trofógeno. 

Ana Cecilia Jara Ettinger, Departamento de Genética y Genómica Humana, INPer, CdMx | Gilda Garza-Mayén , Departamento de Genética y Genómica Humana, 

INPer, CdMx | A. Cecilia Helguera Repetto, Departamento Inmunobioquímica, INPer, CdMx | Elías Isaac Valdés Montoya, Departamento Inmunobioquímica, INPer, 

CdMx | María José Rodríguez Sibaja, Departamento de Medicina Materno Fetal, INPer, CdMX | Rosalba Sevilla Montoya, Departamento de Genética y Genómica 

Humana, INPer, CdMx | anacecijara@gmail.com 
 
Introducción: Se ha postulado que el SARS-CoV-2 ingresa a las células huésped al interactuar con el receptor de la enzima 
convertidora de angiotensina (ACE). Los niveles de este receptor se encuentran sobreexpresados en la placenta, convirtiéndola en un 
objetivo potencial de infección; la disminución de la biodisponibilidad de ACE2 lleva a una hipoperfusión placentaria la cual podría 
repercutir sobre el crecimiento fetal.  
 
Objetivo(s): Determinar la prevalencia de restricción del crecimiento fetal (RCF) en pacientes que cursaron con infección por 
SARS-CoV2 durante el embarazo 
 
Material(es) y Método(s): Serie de casos de pacientes embarazadas con diagnóstico de infección por SARS-CoV2 y seguimiento en 
un hospital de tercer nivel de atención. Se recabaron los datos sociodemográficos, ultrasonidos prenatales y resultados obstétricos y 
neonatales del expediente electrónico. Se determinó la prevalencia de RCF de acuerdo con la última evaluación ultrasonográfica. 
 
Resultado(s): Se incluyeron 146 mujeres embarazadas con diagnóstico de SARS-CoV2 entre las 7-41 semanas. Se diagnosticó RCF 
en 11.6% (18/146); 6 casos correspondieron a embarazos gemelares y 10 a embarazos únicos. De estos últimos, 85% se identificaron 
como RCF temprana y 15% como tardía. En 4 casos se diagnóstico cromosomopatía y en 1 caso la RCF se asoció a lupus 
eritematoso sistémico. En los 5 casos restantes no se identificaron otros factores asociados a RCF. El 43% de las pacientes cursó con 
preeclampsia, sin embargo ninguna con RCF. 
 
Conclusión(es): La evidencia sobre la repercusión de SARS-CoV2 en el crecimiento fetal es limitada. En nuestro estudio la 
prevalencia de RCF en pacientes con SARS-CoV2 fue superior a la reportada en población general, sin embargo, hasta el 66% de los 
casos presentaron factores de riesgo asociados a esta patología. Es necesario realizar estudios a mayor escala para establecer la 
asociación de SARS-CoV2 como potencial trofógeno para el crecimiento fetal.  
 



 

 

  



 

GRP-06 Microcefalia y malformaciones mayores del Sistema Nervioso Central: 
hallazgos en hijos de pacientes embarazadas con infección por SARS-CoV-2. 

Gilda Garza Mayén, Departamento de Genética y Genómica Humana, INPer, CdMx. | Ana Cecilia Jara Ettinger, Departamento de Genética y Genómica Humana, 

INPer, CdMx. | José Antonio Ramírez Calvo, Departamento de Medicina Materno-Fetal, INPer, CdMx | Oscar Villavicencio Carrisoza, Departamento de 

Inmunobioquímica, INPer, CdMx. | Elias Isaac Valdés Montoya, Departamento de Inmunobioquímica, INPer, CdMx. | A Cecilia Helguera Repetto, Departamento de 

Inmunobioquímica, INPer, CdMx. | Rosalba Sevilla Montoya, Departamento de Genética y Genómica Humana, INPer, CdMx. | gildagarza.m@gmail.com 
 
Introducción: Las series de casos publicadas de SARS-CoV-2 en embarazadas son escasas. Hasta el momento se desconoce si 
podría tener efectos teratogénicos. 
 
Objetivo(s): Determinar si existe un impacto en el perímetro cefálico pre y/o postnatal, así como malformaciones mayores del 
Sistema Nervioso Central (SNC) mediante el ultrasonido estructural en un grupo de embarazadas con infección por SARS-CoV-2 en 
el Instituto Nacional de Perinatología (INPer). 
 
Material(es) y Método(s): Estudio descriptivo, transversal en n=200 pacientes embarazadas diagnosticadas con infección por 
SARS-CoV-2 mediante RT-qPCR de marzo del 2020 a julio del 2021. Se revisó el expediente electrónico, ultrasonidos (USG) 
prenatales y hallazgos postnatales. Se correlacionó el percentil de la circunferencia cefálica (CC), circunferencia abdominal (CA) 
[Hadlock], diametro cerebelar [Chang] y perimetro cefálico (PC) postnatal [INTERGROWTH-21st] con las semanas de gestación. 
Se reportaron los hallazgos de malformaciones mayores del SNC. 
 
Resultado(s): En 2do trimestre 4% de los fetos tuvieron una CC en p70% tenían antecedente de infección en 1er trimestre y 
aproximadamente la mitad una relación CC/CA  
 
Conclusión(es): Este es el primer estudio que evalúa las alteraciones del PC pre y postnatales en infección gestacional por SARS-
CoV-2. Aunque se requieren estudios más extensos y complementarios, nuestro estudio no encontró una relación significativa con el 
desarrollo microcefalia, microcefalia relativa y/o malformaciones mayores del SNC como sucede con otros agentes infecciosos. 
 



 

 

  



 

GYA-01 Esculturas olmecas, un modelo clínico de dismorfias y 
craneosinostosis. 

Mario René Romero Gonzalez, JUBILADO | quasipoeta@gmail.com 
 
Introducción: En la práctica médica, la exploración clínica es relevante por la información recabada y, tratándose del fenotipo, su 
descripción debe ser precisa con el empleo de la nomenclatura adecuada(1,2). Este ejercicio nos permite diferenciar una 
microcefalia, de una macrocefalia, la persistencia de fontanelas abiertas o, la evidencia clínica del cierre de estas, una 
craneosinostosis (CS), (2,3). La clasificación realizada por David y Postvillow de simples y complejas, continúa siendo de gran 
utilidad, unida hoy, a los hallazgos moleculares(4). Hace más de 3000 años surgiría una de las civilizaciones del México antiguo: La 
Cultura Olmeca (CO) llamada nuestra cultura madre; se asentarían en el altiplano central, desarrollando la agricultura, así como el 
modelado de exquisitas figurillas, esculpiendo sus colosales cabezas definiendo un primer estilo artístico. 
 
Objetivo(s): Apoyándonos de la clínica, analizar los rasgos de las esculturas olmecas, más allá de un estilo arqueológico. 
 
Material(es) y Método(s): Material. Presentación de material histórico (MH): figuras antropomorfas pequeñas y monumentales, 
elaboradas en: arcilla, piedra, o barro, de los periodos pre-clásico al post-clásico. Método. Descriptivo por observación clínica del 
fenotipo.  
 
Resultado(s): Presentamos los hallazgos de algunos ejemplos del (MH) de la (CO, describiendo en ellos dismorfias como: 
aplanamiento del occipital, alargamiento craneal en sentido superior, hipoplasia del tercio medio facial; ojos con estrabismo 
convergente, comisuras palpebrales oblícuas hacía arriba y abajo; diversas anomalías de la nariz: puente nasal deprimido, ancho, 
narinas antevertidas, columnela corta; boca con comisuras oblicuas hacia abajo, filtrum corto, entre otras. 
 
Conclusión(es): Tenemos un (MH) extenso para apreciar, disfrutar, pero también para analizarlo con otro enfoque, el del 
pensamiento clínico y podremos sospechar un diagnóstico definido, más allá del estilo artístico empleado, por lo que proponemos la 
presencia de dismorfias: turricefalia, braquicefalia, estrabismo, anomalías diversas, entre otras, que nos sugieren algo más que una 
representación de un dignatario. 
 



 

 

  



 

GYA-02 Gemelos unidos (siameses) en el arte, su representación en esculturas de la 
civilización de Tlatilco. 

Priscila Elizabeth Méndez Marrufo, Centro Médico Nacional La Raza | Eugenia Dolores Ruiz Cruz, Centro Médico Nacional La Raza | pris.marrufo@gmail.com 
 
Introducción: Los gemelos unidos o siameses son un raro defecto del desarrollo, nacen unidos entre sí, y representan un espectro de 
entidades clínicas. Su prevalencia se ha estimado entre 1:50,000 a 1:100,000 RNV. Actualmente existen dos principales teorías 
involucradas en el desarrollo de gemelos unidos: 1) La fisión dónde hay una división incompleta del eje embrionario y 2). La fusión 
dónde hay una fusión secundaria de dos embriones. Tlatilco fue una civilización agrícola que data del 2,500-500 a.C. Se redujo el 
tamaño de la introducción. 
 
Objetivo(s): Presentar él fenotipo del material histórico de la civilización de Tlatilco. 
 
Material(es) y Método(s): Descripción de material fotográfico de esculturas y retratos de gemelos unidos exhibidas en diferentes 
museos; Peabody Museum of Natural History, Yale Univ., The Saint Louis Art Museum, Princeton University Art Museum, 
National Museum of Anthropology, NYC., Dallas Museum of Art.  
 
Resultado(s): Esta civilización no desarrollo lenguaje escrito, en excavaciones de 1942 se encontraron figuras con fenotipo que 
sugieren gemelos diprosopus (Con duplicación parcial de estructuras faciales), parapagos dicefalos (están unidos lateralmente 
comparten un tronco con 2 brazos y 2 piernas y dos cabezas) y pygopagos (se encuentran unidos por la pelvis con 4 brazos y 3 
piernas). Estas esculturas no son únicas de esta civilización, también se han observado en la civilización mesopotámica, griega, 
Moche y neolíticos. 
 
Conclusión(es): Se desconoce el significado de estas esculturas, no se cuenta con datos por escrito de la incidencia o etiología de 
este padecimiento en esta civilización, pero una de las principales hipótesis propone verlo desde una perspectiva teratogénica. Los 
estudios del periodo preclásico proponen la existencia de factores de podríamos considerarlos de riesgo para malformaciones 
congénitas como un ambiente desfavorable, que incluye condiciones nutricionales deficientes. Estos defectos han influido en la vida 
y arte a lo largo de la historia de la humanidad. La genética y el arte siempre han estado en estrecha relación, se debe seguir 
fomentando su búsqueda y el interés hacia estos temas. 
 



 

 

  



 

OCG-01 Identificación y análisis de variantes en el GEN HOXB13 de pacientes 
mexicanas con cáncer cervica. 

Alejandra Aguilar Salazar, Centro de Biotecnología Genómica-IPN | Erick de Jesús De Luna Santillana, Centro de Biotecnología Genómica-IPN | Karina Janett 
Juárez Rendón, Centro de Biotecnología Genómica-IPN | alesita.aguilar@hotmail.com 
 
Introducción: El cáncer cervical (CC), es un problema de salud pública mundial. El gen HOXB13, es un importante marcador 
molecular para cáncer de próstata. Sin embargo, no existen reportes en los cuales se busquen variantes en HOXB13 para CC, por lo 
que es importante identificar nuevos marcadores diagnósticos y pronósticos de la enfermedad.  
 
Objetivo(s): Identificar y analizar variantes en el exoma del gen HOXB13 de pacientes mexicanas con CC. 
 
Material(es) y Método(s): 48 muestras de pacientes con CC y 48 de mujeres sanas fueron analizadas. A partir de sangre periférica 
se extrajo DNA. El exoma se amplificó por PCR-PF y la búsqueda de variantes se realizó por secuenciación de Sanger. Se calcularon 
los genotipos, las frecuencias alélicas y genotípicas, además del equilibrio Hardy Weinberg (HW), mediante el software Arlequín 
v.3.0. Las frecuencias de ambos grupos fueron comparadas por Chi-cuadrada. Una p 
 
Resultado(s): Se identificaron 3 variantes no reportadas. En el exón 1, c.366C>T (p.Ser122Ser) y c.513T>C (p.Ser171Ser). La 
primera en estado heterocigoto, con frecuencias alélicas y genotípicas de 3.1% y 6.2% respectivamente y la segunda en homocigoto 
y heterocigoto con frecuencias de 17.7%, 31.3% y 2.1%. En el exón 2A, c.710C>T (p.Ala237Val) en estado heterocigoto, con 
frecuencias alélicas y genotípicas de 5.45% y 10.9% respectivamente. La población estuvo en equilibrio HW. La variante no 
sinónima mostró significancia estadística (p=0.023). Sin embargo, el análisis bioinformático predijo un efecto benigno en la función 
de la proteína, demostrando que a pesar del cambio de aminoácido, la proteína podría no estar alterada. 
 
Conclusión(es): Se identificaron 3 variantes no reportadas en el gen HOXB13. Sin embargo, para la variante no sinónima es 
necesario realizar estudios in vivo que confirmen la predicción no patogénica realizada por los servidores bioinformáticos 
 



 

 

  



 

OCG-02 Aplicación de un Screening Genético para identificar pacientes con Síndrome 
Lynch en Cáncer Colorrectal de inicio temprano: Primera etapa.  

Miguel Angel Trujillo Rojas, Universidad de Guadalajara | Manuel Alejandro Rico Méndez, Universidad de Guadalajara | Martha Alejandra Fernandez 
Galindo, Universidad de Guadalajara | Jose Luis Venegas Rodríguez, Universidad de Guadalajara | Beatriz Armida Flores López, Universidad de Guadalajara | 
Melva Gutiérrez Angulo, Universidad de Guadalajara | María De La Luz Ayala Madrigal, Universidad de Guadalajara | Sergio Cervantes Ortiz, Hospital Civil 

de Guadalajara “Dr. Juan I. Menchaca” | Saúl Armando Beltrán Ontiveros, Universidad Autónoma de Sinaloa | José Miguel Moreno Ortiz, Universidad de 

Guadalajara | migflo93@gmail.com 
 
Introducción: El cáncer colorrectal de inicio temprano (CCRIT) ( 
 
Objetivo(s): Identificar casos con sospecha de SL a partir del análisis de MSI y metilación de MLH1 en pacientes con CCRIT.  
 
Material(es) y Método(s): Se analizaron 39 muestras de DNA extraído de tejido tumoral de pacientes con CCRIT. Se realizó una 
PCR específica de metilación y los amplicones se visualizaron en geles de poliacrilamida. Para el análisis de MSI se utilizaron cinco 
marcadores: BAT-25, BAT-26, NR-21, NR-24, y NR-27. Se consideró como: estabilidad de microsatélites (MSS) cuando ninguno 
de los marcadores mostró inestabilidad, inestabilidad de microsatélites baja (MSI-L) cuando solo uno mostró inestabilidad e 
inestabilidad de microsatélites alta (MSI-H) cuando dos o más marcadores mostraron inestabilidad.  
 
Resultado(s): El análisis de metilación mostró 67% de muestras no metiladas, 31% parcialmente metiladas y 2% metiladas. El 
análisis de MSI mostró 34 pacientes MSS y 5 MSI-H. Una muestra con MSS permite descartar SL. Se encontraron 5 pacientes con 
MSI-H, de este grupo 2 mostraron metilación de MLH1, sugiriendo casos esporádicos. De los 3 restantes, la inestabilidad podría 
deberse a variantes patogénicas en línea germinal.  
 
Conclusión(es): Se detectaron 3 pacientes con sospecha de SL. Para el diagnóstico molecular definitivo se aplicará el resto del 
algoritmo diagnóstico. El diagnóstico de SL contribuye a la prevención de cáncer en los pacientes y sus familiares.  

 



 

 

  



 

OCG-03 Asociación de variantes de los genes CASP8 (rs3834129) y CTGF 
(rs6918698) en pacientes mexicanos con cáncer colorrectal. 

Anilú Margarita Saucedo Sariñana, Universidad de Guadalajara, Centro de Investigación Biomédica de Occidente del IMSS | Yuri Giovanna Vanessa Trujillo 
Fernández, Universidad de Guadalajara, Centro de Investigación Biomédica de Occidente del IMSS | Jaime Patricio Barros Núñez, Unidad de Investigación Médica, 

UMAE Pediatría del IMSS | Martha Patricia Gallegos Arreola, División de Genética, Centro de Investigación Biomédica de Occidente del IMSS | Mónica Alejandra 
Rosales Reynoso, División de Medicina Molecular, Centro de Investigación Biomédica de Occidente del IMSS | saucedo.anilu@gmail.com 
 
Introducción: El cáncer colorrectal (CCR) es uno de los tipos de cáncer más frecuentes a nivel mundial; se ha establecido que es 
resultado de la interacción entre factores genéticos y ambientales. El gen CASP8 codifica para la proteína Caspasa 8 la cual participa 
en la vía extrínseca de la apoptosis, mientras que el gen CTGF codifica para el factor de crecimiento de tejido conectivo (CTGF). En 
nuestra población no se conoce si las variantes analizadas en estos genes se asocian con el CCR.  
 
Objetivo(s): Determinar si existe asociación de la variante rs3834129 del gen CASP8 y la variante rs6918698 del gen CTGF en 
pacientes mexicanos con cáncer colorrectal.  
 
Material(es) y Método(s): Se analizaron 500 muestras de ADN genómico correspondiente a 250 pacientes diagnosticados con CCR 
esporádico y 250 controles. La identificación de los genotipos se realizó mediante la técnica de PCR-RFLP. Se estimaron las 
frecuencias alélicas y genotípicas. Los grupos se estratificaron por características demográficas y clínicas. El análisis de asociación 
se realizó mediante la prueba de Odds Ratio.  
 
Resultado(s): La población está en equilibrio de Hardy-Weinberg. En la variante rs3834129 del gen CASP8 se observó un riesgo 
significativo en pacientes mayores de 50 años que portan el genotipo del/del, con etapas avanzadas y por localización tumoral en 
recto. En la variante rs6918698 del gen CTGF se observó que los pacientes con el genotipo G/G tienen un riesgo disminuido de 
desarrollar CCR en etapas tempranas y riesgo disminuido para tumores localizados en colon y recto. A diferencia de otras 
poblaciones la variante rs3834129 se asoció con riesgo, mientras la variante rs6918698 se encontró asociada con protección para 
CCR. 
 
Conclusión(es): Las variantes estudiadas pueden ser utilizadas como marcadores genéticos de predisposición para CCR. La variante 
rs3834129 de CASP8 se asoció con riesgo para CCR y la variante rs6918698 de CTGF se asoció como factor protector para CCR. 
 



 

 

  



 

OCG-04 Conocimiento de riesgo genético entre portadores de variantes patogénicas 
asociadas a cáncer de mama en México. 

Salvador González Santiesteban, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición “Salvador Zubirán” | Dione Aguilar y Mendez, Hospital Zambrano Hellion 

TecSalud | Cynthia Villarreal Garza, Hospital Zambrano Hellion TecSalud | Fernanda Aguilar y Mendez, Hospital Zambrano Hellion TecSalud | Bryan F. Vaca 
Cartagena, Hospital Zambrano Hellion TecSalud | Andrea Becerril Gaitan, Hospital Zambrano Hellion TecSalud | Alejandro Aranda Gutierrez, Hospital Zambrano 

Hellion TecSalud | Daniela Obregon Leal, Hospital Zambrano Hellion TecSalud | Melina Miaja Avila, Hospital Zambrano Hellion TecSalud | María Fernanda 
Ochoa Chávez, Instituto Nacional de Rehabilitación | Andrés Rodríguez Faure, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición “Salvador Zubirán” | Hermes 
Joseff Franco Jimenez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición “Salvador Zubirán” | Jeffrey N. Weitzel , Latin American School of Oncology | Yanin 
Chavarri Guerra, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición “Salvador Zubirán” | gonzalezsantiesteban@hotmail.com 
 
Introducción: INTRODUCCIÓN: La atención de personas con variantes patogénicas (VP) asociadas a cáncer de mama incluye 
educación del riesgo de cáncer, modo de herencia, estrategias de vigilancia y cirugías reductoras de riesgo. Existe poca información 
del conocimiento de los pacientes que han sido sometidos a pruebas genéticas en población hispana.  
 
Objetivo(s): OBJETIVOS: Este estudio explora el conocimiento del riesgo genético entre portadores de VP en población mexicana.  
 
Material(es) y Método(s): MÉTODO: Se invitó a portadores de VP en dos centros en México a contestar la versión validada en 
español del KnowGene cancer genetics questionnaire. Todos habían recibido consejería genética al menos 6 meses antes. Se calculó 
la proporción de respuestas correctas y se utilizó prueba de Chi cuadrada para el análisis estadístico. 
 
Resultado(s): RESULTADOS: Entre octubre 2020 y junio 2021, 155 personas fueron incluidas en el análisis. La edad media fue 45 
años (rango 21-73), 140 (90%) eran mujeres, 88 (57%) tenían educación superior y 100 (65%) tenían diagnóstico previo de cáncer. 
Los genes con VP más comunes fueron BRCA1/BRCA2 (74%), CHEK2 (10%), PALB2 (7%) y ATM (5%). El puntaje promedio de 
conocimiento fue de 58.7/100. La mayoría (86%) de los participantes tenían conocimiento de poder desarrollar más de un tipo de 
cáncer, el 38% contestó erróneamente que “todos los hijos de una persona con VP tendrán riesgo hereditario para cáncer” y solo 30% 
acertó que una variante de significado incierto podría no influir en su manejo. Los participantes con educación superior y de >40 
años tuvieron mayor proporción de respuestas correctas. El sexo, tipo de mutación e historia personal de cáncer no se asoció a mayor 
puntaje en el cuestionario. 
 
Conclusión(es): CONCLUSIÓN: Estos resultados muestran que el conocimiento en mexicanos portadores de VP que recibieron 
asesoría genética es subóptimo. Se deberán desarrollar modelos educativos que optimicen el asesoramiento genético tradicional. 
 



 

 

  



 

OCG-05 Arreglos cromosómicos atípicos en dos pacientes pediátricos con leucemia 
aguda y t(9;22)(q34;q11). 

Citlalli Jackeline Gonzalez Torres, Centro de Investigación Biomédica de Occidente, Centro Médico Nacional de Occidente-IMSS | Rosa María González Arreola, 
Centro de Investigación Biomédica de Occidente, Centro Médico Nacional de Occidente-IMSS | Verónica Judith Picos Cárdenas, Centro de Investigación Biomédica de 

Occidente, Centro Médico Nacional de Occidente-IMSS | María Teresa Magaña Torres, Centro de Investigación Biomédica de Occidente, Centro Médico Nacional de 

Occidente-IMSS | Juan Ramón González García, Centro de Investigación Biomédica de Occidente, Centro Médico Nacional de Occidente-IMSS | 
citlallitorres25@gmail.com 
 
Introducción: La translocación cromosómica t(9;22)(q34;q11) se presenta en pacientes con leucemia mieloide crónica y en 
leucemias agudas mieloides y linfoides. Este arreglo cromosómico fusiona los genes BCR y ABL1, localizados en el cromosoma 22 
y 9, respectivamente. Generalmente, la translocación ocurre de manera balanceada; sin embargo, también ocurren variaciones que 
involucran un tercer cromosoma o inserciones de material cromosómico entre los cromosomas 9 y 22 y, también, deleciones que 
afectan a la región adyacente a los puntos de ruptura en el cromosoma derivado 9. Esta deleción ocurre en diversas poblaciones, en 
frecuencias y tamaños variables y su impacto en el pronóstico y supervivencia de los pacientes es aún controversial. 
 
Objetivo(s): Describir las características hematológicas y citogenéticas de dos pacientes con leucemia aguda y con arreglos 
cromosómicos atípicos derivados de la t(9;22)(q34;q11). 
 
Material(es) y Método(s): Se estudió a dos pacientes, mujer de 13 años y hombre de 17 años, con diagnóstico de leucemia aguda 
mieloide (LAM-M5) y leucemia aguda linfoblástica (LAL-L1), respectivamente. Se procedió a hacer una hibridación in situ 
fluorescente (FISH) con la sonda BCR/ABL1 tricolor-dual fusión de Cytocell (catálogo LPH 038) sobre las células en interfase y 
sobre metafases obtenidas de cultivo directo de médula ósea. 
 
Resultado(s): Ambos pacientes mostraron el mismo resultado de FISH nuclear: nuc ish(ASS1x1,ABL1x2,BCRx2)(ASS1 con 
ABL1)x1(ABL1 con BCR)x1[200] 
 
Conclusión(es): Estos resultados son compatibles con la deleción de las secuencias ASS1-5’ABL1-3’BCR, normalmente localizadas 
en el cromosoma derivado 9. Se ha especulado que estas deleciones son más frecuentes en pacientes con leucemias agudas que en los 
casos con leucemia mieloide crónica. Por otra parte, hemos estudiado 60 pacientes pediátricos con leucemia aguda, de los cuales 
hemos encontrado la fusión BCR/ABL1 en tres casos, lo que nos da una frecuencia de 5%.  
 



 

 

  



 

OCG-06 Espectro fenotípico de ATM en una familia mexicana: dominancia, 
recesividad y abordaje multidisciplinario. 

Ana Carolina Tamayo Palacio, Hospital Infantil de México Federico Gómez | Silvia Vidal Millán, Fundación de Cáncer de mama A.C. | Jesús Aguirre Hernandez, 
Hospital Infantil de México Federico Gómez | Patricia Baeza Capetillo, Hospital Infantil de México Federico Gómez | América Villaseñor Dominguez, Hospital 

Infantil de México Federico Gómez | Guadalupe Fernanda Godinez Zamora, Hospital Infantil de México Federico Gómez | Rosa Yasmín Cano Pedro, Hospital 

Infantil de México Federico Gómez | carotamayo04@gmail.com 
 
Introducción: ATM codifica para una proteína de la familia de las cinasas PI3/PI4; regula el ciclo celular, respuesta al daño del 
DNA y estabilidad genómica. Variantes patogénicas (VP) en estado heterocigoto (herencia dominante) en este gen están asociadas 
con predisposición a cáncer hereditario, y las VP homocigotas (herencia recesiva) con el síndrome de Ataxia Telangiectasia (AT), 
caracterizado por ataxia cerebelar, inmunodeficiencia, telangiectasias y riesgo aumentado de cáncer. 
 
Objetivo(s): Describir el espectro fenotípico de cuatro individuos de una familia mexicana con VP en ATM.  

 
Material(es) y Método(s): Se hizo evaluación clínica del probando y de abuela materna en diferentes instituciones. Análisis del 
árbol genealógico de 4 generaciones, así como exoma completo (NextSeq 500, Illumina®) en el probando y panel (INVITAE®) en 
una tía abuela materna; previo asesoramiento preprueba y consentimiento informado.  

 
Resultado(s): Masculino de 11 años, hijo de padres sanos, no consanguíneos en quien se sospechó AT a la edad de 9 años. El 
estudio molecular identificó 2 variantes patogénicas heterocigotas en ATM c.2839-3_2839delinsGATACTA y c.7705_7706del 
(p.Asp2569Ter). La abuela materna presentó cáncer de mama izquierda, ductal, infiltrante con receptores hormonales positivos a la 
edad de 61 años. No se cuenta con estudio molecular. Él árbol genealógico del probando también mostró dos tías abuelas maternas 
con cáncer de mama, en una de ellas se identificó la variante c.2839-3_2839delinsGATACTA.  
 
Conclusión(es): Dado que el probando presenta la misma variante en ATM que la tía abuela materna, se asume que la madre es 
portadora y debe corroborarse el estado de portador en el padre. Este trabajo muestra la importancia del estudio molecular en 
familias con sospecha de Síndrome de Cáncer Hereditario. Las familias con VP en ATM, tendrán riesgo de presentar AT con 
herencia autosómica recesiva y riesgo aumentado de cáncer con herencia autosómica dominante y requieren de un abordaje 
multidisciplinario y comunicación interinstitucional.   
 



 

 

  



 

OCG-07 Evolución clonal en pacientes con Leucemia Aguda Linfoblástica positivos 
para la fusión génica ETV6/RUNX1. 

Rosa María González Arreola, Centro de Investigación Biomédica de Occidente-IMSS | Janet Margarita Soto Padilla, Centro Médico Nacional de Occidente-IMSS | 
José Luis Toro Castro, Centro Médico Nacional de Occidente-IMSS | Beatriz Kazuko De la Herrán Arita, Centro Médico Nacional de Occidente-IMSS | Hugo 
Antonio Romo Rubio, Centro Médico Nacional de Occidente-IMSS | María Guadalupe Domínguez Quezada, Centro de Investigación Biomédica de Occidente-IMSS | 
María Teresa Magaña Torres, Centro de Investigación Biomédica de Occidente-IMSS | Juan Ramón González García, Centro de Investigación Biomédica de 

Occidente-IMSS | rosa_41612@hotmail.com 
 
Introducción: La translocación cromosómica t(12;21)(p13;q22) se presenta con una frecuencia aproximada de 20% en pacientes 
pediátricos con leucemia aguda linfoblástica (LAL). Este arreglo cromosómico fusiona los genes ETV6 y RUNX1, localizados en el 
cromosoma 12 y 21, respectivamente. Los pacientes que presentan la fusión ETV6/RUNX1 responden de manera satisfactoria a los 
esquemas quimioterapéuticos, por lo que estos pacientes tienen un mejor pronóstico y una supervivencia mayor que otros pacientes 
con otras fusiones génicas o alteraciones cromosómicas. La fusión ETV6/RUNX1 se considera como el cambio inicial, pero muchos 
pacientes presentan alteraciones secundarias propias de la evolución clonal. 
 
Objetivo(s): Describir las características citogenómicas relacionadas con la evolución clonal de pacientes con LAL positivos para la 
fusión ETV6/RUNX1. 
 
Material(es) y Método(s): Se estudiaron 6 pacientes con diagnóstico de LAL del servicio de hematología de la UMAE Hospital de 
Pediatría del CMNO-IMSS. Se hizo un estudio de hibridación in situ fluorescente (FISH) en células de médula ósea recolectadas 
antes de la quimioterapia, cultivadas por 2 horas y procesadas para la obtención de cromosomas por el método estándar.  
 
Resultado(s): Los 6 casos fueron positivos para la fusión ETV6/RUNX1. A todos los pacientes se les detectó anormalidades 
cromosómicas secundarias: 3 de ellos con un resultado citogenómico anormal (definido como ≤3 anormalidades), mientras que, los 
otros tres mostraron un resultado citogenómico complejo (≥4 anormalidades). El gen CDKN2A/B fue el que se presentó alterado con 
mayor frecuencia (una deleción monoalélica, una bialélica y una ganancia de dos copias). 
 
Conclusión(es): A pesar de que ningún paciente había recibido quimioterapia al momento de la toma de muestra para el estudio, 
todos los casos presentaron evolución clonal, en diferentes grados y tipos de alteraciones específicas. Esto, pudiera estar relacionado 
con las respuestas a las terapias de inducción y de consolidación, así como a la supervivencia de los pacientes. 
 



 

 

  



 

OCG-08 Fenotipos predominantes en síndrome de Lynch y espectro de variantes 
patogénicas en un hospital de tercer nivel de la Ciudad de México. 

Pamela Rivero García, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Yanin Chávarri Guerra, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y 

Nutrición Salvador Zubirán | José Luis Rodríguez Olivares, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | María A. López Hernández, 
Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Jeffrey Weitzel , Escuela Latinoamericana de Oncología | Danielle Castillo , City of Hope | 
Fernando Candanedo González, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Javier Rios Valencia, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y 

Nutrición Salvador Zubirán | Vanessa Rosas Camargo, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Osvaldo M. Mutchinick Baringoltz, 
Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Jazmín Arteaga Vázquez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | 
pamelariverogarcia@hotmail.com 
 
Introducción: El síndrome de Lynch (SL) es responsable del 3-8% del cáncer colorectal (CCR) y del 2-3% del cáncer endometrial 
(CE). En México, no contamos con un registro de referencia para esta entidad, por lo que resulta de gran interés conocer el tipo de 
variantes patogénicas (VPs), así como describir el fenotipo de las neoplasias asociadas. 
 
Objetivo(s): 1.Conocer la frecuencia y tipos de VPs en pacientes que cumplen criterios clínicos para SL. 2.Identificar las diferentes 
neoplasias asociadas. 
 
Material(es) y Método(s): Estudio descriptivo. Se incluyeron pacientes con SL y estudio genético positivo para variantes 
patogénicas (VPs) en los genes MMR (mismatch-repair) (proyecto No. HEM-1900). Se analizaron variables demográficas, número y 
tipo de neoplasias, puntuación PREMM5 y tipo de VPs. Empleamos estadística descriptiva y prueba de Fisher para la comparación 
de variables por tipo de mutación. 
 
Resultado(s): Se identificaron un total de 46 pacientes/32 familias con VPs. El 46.3% se diagnosticó antes de los 50 años. El 35.6% 
presentó 2 o más neoplasias, siendo más frecuentes el CCR (63.6%) y el CE (13.6%). Otros órganos afectados fueron: intestino, piel, 
ovario, estómago, cerebro, urotelio y mama. La frecuencia de mutaciones en genes MMR fueron: MLH1(62.5%), MSH2(28.1%), 
MSH6(6.3%) y PMS2(3.1%). La inmunohistoquímica tuvo una concordancia del 82%. La frecuencia de rearreglos genómicos 
grandes (RGG) fue del 12.5%. No se observaron diferencias fenotípicas entre VPs puntuales y RGG. Se observaron 27 VPs 
diferentes, 2 recurrentes y una de estas explica el 15% de la etiología del SL. 
 
Conclusión(es): La frecuencia de RGG es similar a la reportada en otros estudios. Se confirma la importancia de detectar portadores 
pre-sintomáticos para la identificación temprana de las neoplasias asociadas. Proponemos a la mutación c.676C>T(p.Arg226Ter), 
rs63751615, (GRCh37) como característica de la población mexicana, la cual tuvo una frecuencia de 1/7 en la muestra analizada vs. 
1/250,000 en otras poblaciones centroamericanas. 
 



 

 

  



 

OCG-09 Identificación de Inestabilidad de Microsatélites en pacientes con cáncer de 
próstata: un biomarcador para la administración de pembrolizumab. 

Martha Alejandra Fernández Galindo, Doctorado en Genética Humana. Instituto de Genética Humana “Dr. Enrique Corona Rivera”. Departamento de Biología 

Molecular y Genómica. Centro Universitario de Ciencias de la Salud. Universidad de Guadalajara. | Manuel Alejandro Rico Méndez, Centro Universitario de Ciencias 

de la Salud. Universidad de Guadalajara. | Miguel Ángel Trujillo Rojas, Centro Universitario de Ciencias de la Salud. Universidad de Guadalajara. | Carlos Eduardo 
Aceves Chavoya, Servicio de Oncología Quirúrgica. Hospital Civil de Guadalajara “Fray Antonio Alcalde”. | Jesús Madueña Molina, Universidad Autónoma de 

Sinaloa. | José Alfredo Contreras Gutiérrez, Universidad Autónoma de Sinaloa. | Saúl Armando Beltrán Ontiveros, Universidad Autónoma de Sinaloa. | Ruth 
Ramírez Ramírez, Centro Universitario de Ciencias Biológicas y Agropecuarias. Universidad de Guadalajara. | Melva Gutiérrez Angulo, Centro Universitario de los 

Altos. Universidad de Guadalajara. | José Miguel Moreno Ortiz, Centro Universitario de Ciencias de la Salud. Universidad de Guadalajara. | ale_fg@live.com 
 
Introducción: Diversos factores genéticos están implicados en el desarrollo de Cáncer de Próstata (CaP), destacando la inestabilidad 
de microsatélites (MSI), caracterizada por alteraciones en la longitud de secuencias repetitivas del DNA debido a defectos en su 
reparación. Un alto nivel de MSI (MSI-H) se asocia con niveles elevados de antígenos anormales en células tumorales. Se ha 
propuesto que las células T pueden reconocer y atacar mayormente este tipo de células. Las guías NCCN recomiendan la prueba de 
MSI para pacientes con CaP y el uso de pembrolizumab en aquellos con MSI-H. El pembrolizumab se une al receptor PD-1 (proteína 
de muerte celular programada tipo 1) que mantiene el sistema inmune bajo control, impidiendo su ensamble con su ligando PD-L1 
bloqueando su actividad y reforzando la respuesta inmunitaria contra las células cancerosas, lo que desacelera el crecimiento 
tumoral. 
 
Objetivo(s): Determinar la MSI en varones mexicanos con CaP.  
 
Material(es) y Método(s): Se extrajo DNA de 23 muestras de tejido tumoral (Proyecto No.0241). Se determinó la MSI mediante 
PCR multiplex utilizando cinco marcadores: NR-27, NR-21, NR-24, BAT-25 y BAT-26. Los fragmentos resultantes se identificaron 
mediante electroforesis capilar (SeqStudio Applied Biosystem). La interpretación se realizó mediante la plataforma Thermo Fisher 
Connect™ Microsatellite Analysis CE Fragment Sizing. La MSI se clasificó como: MSS (microsatélites estables, ningún marcador 
inestable), MSI-L (inestabilidad baja, 1 marcador inestable), MSI-H (inestabilidad alta, 2 o más marcadores inestables). Los 
pacientes firmaron una carta de consentimiento informado. 
 
Resultado(s): El análisis de MSI mostró: 91.30% de MSS, 4.35% MSI-L y 4.35% MSI-H, estos últimos serían candidatos para 
recibir pembrolizumab.  
 
Conclusión(es): El análisis de MSI es una prueba rápida, segura y eficaz que impactaría en la elección de tratamiento de precisión. 
Los pacientes con MSI-H se verían beneficiados por el uso de pembrolizumab mejorando su pronóstico y sobrevida. 
 



 

 

  



 

OCG-10 Isoderivativo 17(q10) en dos pacientes con leucemia promielocítica aguda 
positivos para la fusión PML/RARA. 

Adriana Garcia Romero, Doctorado en Genética Humana, Centro Universitario de Ciencias de la Salud, Universidad de Guadalajara | César Borjas Gutiérrez, Servicio 

de Hematología, Centro Médico Nacional de Occidente, IMSS | María Teresa Magaña Torres, División de genética, Centro de Investigación Biomédica de Occidente, IMSS 

| Rosa María González Arreola, Doctorado en Genética Humana, Centro Universitario de Ciencias de la Salud, Universidad de Guadalaja | Juan Ramón González 
García, División de genética, Centro de Investigación Biomédica de Occidente, IMSS | adriana.23.gar@gmail.com 
 
Introducción: La Leucemia Promielocítica Aguda (LPA) se caracteriza por la fusión de los genes PML y RARA generada por la 
translocación cromosómica t(15;17). La proteína resultante del gen híbrido PML/RARA origina la enfermedad debido a su función 
dominante negativa. En algunos casos se pueden presentar alteraciones cromosómicas secundarias, cuyo impacto en el pronóstico no 
está bien definido. 
 
Objetivo(s): Describir dos casos de pacientes con LPA con la presencia de un ider(17)(10q). 
 
Material(es) y Método(s): Se captaron 2 pacientes con LPA a quienes se les realizó cariotipo e hibridación in situ fluorescente 
(FISH) con sonda tipo dual color/dual fusion para los genes PML y RARA. 
 
Resultado(s): Caso 1 Mujer de 42 años con epistaxis profusa, disnea, palidez, equimosis y síndrome purpúrico. En médula ósea se 
observa un cariotipo 46,XX,der(15)t(15;17)(q24;q21),ider(17)(q10)t(15;17)(q24;q21)[4]/46,XX[10]. La FISH nuclear mostró el 
siguiente resultado: nuc ish(PML,RARA)x3(PML con RARAx2)[165/284]/(PML,RARA)x4(PML con RARAx3)[85/284]. Caso 2 
Varón de 42 años que presentó púrpura húmeda, hepatomegalia, anemia y trombocitopenia. El cariotipo en la médula ósea fue 
46,XY,t(15;17)(q24;q21)[6]/46,XY,der(15)t(15;17)(q24;q21),ider(17)(q10)t(15;17)(q24;q21)[8]. La FISH nuclear mostró el 
siguiente patrón: nuc ish(PML,RARA)x3(PML con RARAx2)[143/280]/(PML,RARA)x4(PML con RARAx3)[126/280]. 
 
Conclusión(es): La presencia del ider(17)(q10) en estos pacientes implica la pérdida de los genes localizados en el brazo corto del 
cromosoma 17, entre los que destaca el gen tumor supresor TP53; por otra parte, también se duplica la información contenida en el 
brazo largo del cromosoma der(17), donde se localizan, por ejemplo, el protooncogén ERBB2 y el gen híbrido RARA/PML. Si bien, 
no se ha relacionado a este gen híbrido RARA/PML con la LPA, la ganancia de una copia extra pudiera proporcionar alguna ventaja 
selectiva que favoreciera a la evolución de la enfermedad, tal y como sucede con la ganancia de copias del gen híbrido BCR/ABL1 
en leucemia mieloide crónica y algunas leucemias agudas. 
 



 

 



 

 

OCG-11 La importancia del estudio citogenético y molecular en el pronóstico de la 
leucemia linfoblastica aguda en un paciente pediátrico de diagnóstico reciente. 

Karol Lizbeth Carrasco Colín, Unidad de Genética, Hospital Ángeles Lomas, Huixquilucan, Edo México | Marlene Zamora , Unidad de Genética, Hospital Ángeles 

Lomas, Huixquilucan, Edo México | Mirna Rios , Hematologo Pediatra, Hospital Angeles, Culiacán,Sin | Dora Gilda Mayén, Unidad de Genética, Hospital Ángeles 

Lomas, Huixquilucan, Edo México | karollizbeth@gmail.com 
 
Introducción: La Leucemia Linfoblástica Aguda (LLA), es la alteración de células troncales hematopoyéticas que se origina por 
precursores linfoides de células B y T. Es el cáncer hematológico más común en niños y adolescentes menores de 20 años. El riesgo 
de la enfermedad se determina por factores clínicos, la edad, inmunofenotipo, morfología, citogenética y molecular. El tratamiento 
consiste en quimioterapia o trasplante de médula ósea (MO). Se presenta el caso: paciente masculino de dos años de edad, con dos 
semanas de evolución con dolor en extremidades inferiores, los estudios de laboratorio muestran anemia, trombocitopenia y 
neutropenia y la exploración física palidéz de tegumentos, equimosis, petequias, adenomegalias y hepatoesplenomegalia. Se 
establece diagnóstico clínico de probable LLA. 
 
Objetivo(s): Destacar la importancia en la toma de decisiones médicas, del estudio citogenético en un paciente pediátrico con 
Leucemia Linfoblástica Aguda sin tratamiento. 
 
Material(es) y Método(s): Se realiza aspiración de médula ósea y se observa al microscopio la presencia de 92% de blastos de 
aspecto linfoide L1. Se realiza Inmunofenotipo, conteo celular y se cultivan 1x105/1mL de medio de 24Hrs, 48Hrs con y sin CO2 y 
cosecha directa. Se analiza FISH para nueve sondas t(9;22), t(8;14),t(12;21),t(14;16),t(14;18),t(1;19), del(6)(q21),del(7)(q31) y 
11q23 y se realiza cariotipo. 
 
Resultado(s): Con diagnostico confirmado por inmunofenotipo de LLA-preB se inicia quimioterapia como tratamiento de primera 
línea, hasta el momento de riesgo bajo, Posteriormente se reporta FISH positivo para re-arreglos de MLL 11q23, positivo atípico 
para translocación (14;16) (q32; q23) IGM/MAF, lo que permite clasificara la LLA de riesgo alto y se continúa con quimioterapia de 
inducción a la remisión e inicia protocolo de Trasplante de Células Progenitoras Hematopoyéticas. 
 
Conclusión(es): Las herramientas de citogenética clásica y molecular en LLA son relevantes en el diagnóstico, estratificación del 
riesgo y la toma temprana de decisiones médicas con el fin de optimizar el manejo terapéutico en cada paciente. 
 



 

 

  



 

OCG-12 Metilación del GEN MLH1 en pacientes mexicanos con cáncer colorrectal: 
un evento epigenético en mujeres.  

Manuel Alejandro Rico Méndez, Instituto de Genética Humana Dr. Enrique Corona Rivera, Centro Universitario de Ciencias de la Salud, Universidad de Guadalajara. | 
Martha Alejandra Fernández Galindo, Instituto de Genética Humana “Dr. Enrique Corona Rivera”. Universidad de Guadalajara. | Miguel Ángel Trujillo Rojas, 
Instituto de Genética Humana “Dr. Enrique Corona Rivera”. Universidad de Guadalajara | Josselyn Jiménez García, Instituto de Genética Humana “Dr. Enrique Corona 

Rivera”. Universidad de Guadalajara | Jesús Arturo Hernández Sandoval, Instituto de Genética Humana “Dr. Enrique Corona Rivera”. Universidad de Guadalajara | 
Ruth Ramírez Ramírez, Centro Universitario de Ciencias Biológicas y Agropecuarias. Universidad de Guadalajara. | Anahí González Mercado, Instituto de Genética 

Humana “Dr. Enrique Corona Rivera”. Universidad de Guadalajara | Jesús Alonso Valenzuela Pérez, Servicio de Colon y Recto, Hospital Civil ‘’Dr. Juan I. Menchaca’’. 
| Saúl Armando Beltrán Ontiveros, Universidad Autónoma de Sinaloa. | José Miguel Moreno Ortíz, Instituto de Genética Humana “Dr. Enrique Corona Rivera”. 

Universidad de Guadalajara | manuelrico.bio95@gmail.com 
 
Introducción: Uno de los genes asociados al Cáncer Colorrectal (CCR) es MLH1. La metilación de su región promotora está 
asociada con la inhibición de la expresión de su proteína, que participa en la vía de reparación del DNA. En pacientes mexicanos con 
CCR no hay evidencia sobre la metilación de este gen. 
 
Objetivo(s): Analizar la metilación del gen MLH1 en pacientes mexicanos con CCR.  
 
Material(es) y Método(s): Se incluyeron 138 muestras de DNA extraído de tejido tumoral fresco de pacientes con CCR del Hospital 
Civil “Juan I. Menchaca”. Posteriormente, se convirtió con bisulfito para realizar la MS-PCR, los fragmentos se visualizaron en 
geles de poliacrilamida. Para el análisis, la isla CpG se dividió en 5 regiones, interpretándose como metilada (M); 5 regiones 
metiladas, parcialmente metilada (PM); de 1 a 4 regiones metiladas y no metilada (NM): ninguna región metilada.  
 
Resultado(s): Los resultados obtenidos fueron: M= 3.6%, PM= 20.3% y NM= 76.1%. Se encontraron diferencias significativas en 
cuanto al género (p= 0.01524), habiendo una proporción mayor de metilación en mujeres (3.6%), Miyakura et al. (2014) y Fenell et 
al. (2018) explican esta tendencia por la presencia de la variante MLH1-93G/A (rs1800734). Chen et al. (2007) y El-Maarri et al. 
(2006) sugieren que los niveles de estrógenos desarrollan un papel importante en la metilación de MLH1 y se ha sugerido también, 
que el consumo de ácido fólico está asociado con la metilación de MLH1, Sánchez et al. (2017). 
 
Conclusión(es): La frecuencia de metilación fue del 3.6%. Los pacientes que mostraron metilación fueron mujeres, sin embargo, aún 
no es claro el mecanismo por el cual el género femenino presenta este mecanismo epigenético.  
 



 

 

  



 

OCG-13 
Síndromes de Predisposición a Cáncer "Análisis de factores condicionantes de la 
referencia y asistencia de los pacientes a la Consulta de Genética y Utilidad de 
Pruebas Moleculares". 

Andrea Gabriela García Rueda, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición Salvador Zubirán | Tamara Nicole Kimball de Santiago, Instituto Nacional de 

Ciencias Médicas y Nutrición “Salvador Zubirán” | Larissa López Rodriguez, Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición “Salvador Zubirán” | Lilian Miguel 
Cordova Caraveo, 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” | Osvaldo M. Mutchinick Baringoltz, 
Instituto Nacional de Ciencias Médicas y Nutrición “Salvador Zubirán” | ag.garciar93@gmail.com 
 
Introducción: Los Síndromes de Predisposición a Cáncer(SPC) son afecciones monogénicas de alta penetrancia. Su referencia a la 
Consulta de Genética(CG) es importante para la confirmación diagnóstica, pruebas moleculares, asesoramiento genético, toma de 
decisiones informadas, y estudio a familiares en riesgo. Estudios reportan baja proporción(~30%) de referencia de pacientes que 
cumplen criterios para SPC a CG. 
 
Objetivo(s): 1. Determinar la proporción de pacientes que cumplen criterios para SPC y son referidos a la CG del INCMNSZ. 2. 
Identificar factores que afectan la referencia. 3. Determinar la proporción de pacientes estudiados con pruebas moleculares en los que 
se identificaron variantes genéticas patogénicas(VGP).  

 
Material(es) y Método(s): Se analizaron los expedientes de pacientes atendidos en Oncología durante 2019. Criterios de referencia 
a CG se evaluaron considerando las guías del National Comprehensive Cancer Network. Las variables estudiadas fueron; edad, sexo, 
edad al diagnóstico, nivel socioeconómico, lugar de residencia, escolaridad, antecedentes heredofamiliares(AHF) y estadificación. Se 
realizó prueba de X2 y análisis de regresión logística múltiple, significancia estadística p 
 
Resultado(s): De 2,950 expedientes analizados, 939(31.8%) pacientes cumplían criterios de referencia, 335(35.7%) fueron referidos 
a CG y 292(87.2%) acudieron. De los factores estudiados, solo edad al diagnóstico 50 años; RM=2.48(1.40-4.37), p=0.002, AHF de 
cáncer; RM=1.74(1.13-2.68), p=0.012, y estadios in situ y I-II; RM=2.12(1.42-3-16), p=0.001) estaban significativamente asociados 
con la referencia. Se realizaron pruebas moleculares en 167/292 pacientes identificando en 71(42.5%) una VGP. 
 
Conclusión(es): Solamente 35.7% de pacientes que cumplían criterios para SPC fueron referidos a CG, confirmándose, edad al 
diagnóstico, AHF y estadificación como factores significativamente relacionados. Independientemente de los factores investigados, 
9/10 casos acudieron a CG, beneficiándose numerosos familiares asintomáticos de la identificación en los pacientes de VGP. Los 
resultados obtenidos, muestran la necesidad de referencia y la utilidad de la Consulta de Genética y asesoramiento a pacientes con 
SPC. 
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