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RESUMEN:

Se realizd una revision bibliografica actualizada sobre el Sindrome de DiGeorge
y de la microdelecion del cromosoma 22, y el asesoramiento genético
relacionado con su diagnéstico prenatal. Realizandose una propuesta de una
metodologia de Asesoramiento Genético Prenatal (AGP). La metodologia se
planificé en diferentes sesiones de asesoramiento genético, que se estructuran
sobre la base de los 4 elementos basicos de este proceso: el diagnéstico, la
comunicacién de la informacion, la estimacion del riesgo y el soporte y
basamento. Se confecciond y se le entreg6 a la familia una hoja con caracter
informativo-educativo para lograr una mayor comprension y analisis de la
situacion que resume los elementos abordados en las sesiones orales.

Palabras claves: Sindrome de DiGeorge, metodologia de Asesoramiento
genético prenatal.

SUMMARY:

A bibliographic review on the syndrome of DiGeorge and of the microdeletion of
the chromosome 22 and the genetic advice related with their prenatal diagnosis.
Being carried out a proposal of a methodology of Prenatal Genetic Advice for the
hypothetical case of a couple. The methodology was planned in different
sessions of genetic advice that are structured on the base of the 4 basic
elements of this process: the diagnosis, the communication of the information,
the estimate of the risk and the support and basement. It was made and was
given to the family a leaf with informative-educational character to achieve a
bigger understanding and analysis of the situation that it summarizes the
elements approached in the oral sessions.

Key words: syndrome of DiGeorge, methodology of Prenatal Genetic Advice.
Desarrollo

En el afio 1975 un Comité Ad Hoc de la Sociedad Americana de Genética
Humana (ASHG) propuso una definicion que después fue adoptada por dicha
sociedad. El asesoramiento genético (AG) es un proceso de comunicacion que
tiene que ver con los problemas humanos asociados con la ocurrencia de un
trastorno genético en una familia. Este proceso incluye el intento de una o mas
personas enfrentadas por ayudar al individuo o la familia. *?

Segun Lisker el AG consiste en proporcionar informaciéon sobre un riesgo de

que ocurra o se repita una enfermedad genética en una familia. ©



La funcion del genetista es informar con la mayor exactitud sobre lo que le
preguntan y no tomar decisiones sobre la conducta que deben de seguir los
consultados. La decision es prerrogativa de quienes consultan y no del médico.
(©)

Desde el punto de vista metodoldgico del AG existen 4 elementos basicos
los que son &

1-El diagnostico.

2-La comunicacion de la informacion.

3-Estimacion del riesgo.

4-El soporte y basamento.

Del diagnostico podemos decir que es el elemento en que se fundamenta el
(4.5)

proceso de AG.
Para llegar a él hay aspectos muy importantes y orientadores como son:

-El interrogatorio minucioso para conocer la historia natural de la enfermedad,
la historia familiar y cualquier otro antecedente de valor.

-La construccién del arbol genealégico que debe hacerse con sumo cuidado
pues su interpretacion permite conocer el patrén de herencia de la enfermedad
y puede sugerir riesgos de recurrencia en una familia dada.

-Un examen fisico buscando rasgos dismorficos y malformaciones. Realizando
una historia clinica detallada que incluyen resultados de complementarios
realizados, resiumenes de biopsia, de necropsia, asi como indicar estudios de
rutina y especializados segun corresponda.

-Revision de la bibliografia acerca de la enfermedad e interconsultas con otras

especialidades.

De la comunicacién de la informacion en el AG podemos decir que es el
verdadero elemento asesorador u orientador del proceso, para que se realice
de forma adecuada debe dedicarsele tiempo suficiente y garantizar la
privacidad requerida. El asesor debe tener la capacidad de oir, tener lenguaje
claro, sencillo, destigmatizarse en lo posible la terminologia usada, respetar las
creencias filosoficas y religiosas del asesorado. Tener en cuenta el nivel
educacional, estilos de vida, experiencias previas con la enfermedad de este.
6)

Se debe informar de manera clara y facil de comprender los aspectos

relacionados con la enfermedad, su historia natural, manifestaciones clinicas,



mecanismos de produccién, complicaciones, prondéstico, conducta a seguir y
posibilidades disponibles de tratamiento.

Es necesario_estimar los riesgos y analizar el modo de herencia que sigue

esta afeccion y ofrecer las posibles opciones o alternativas reproductivas que
ayudaran a las personas a tomar decisiones pudiendo ser ¢ 567
-Abstencion de tener hijos.

-Adopcion.

-La inseminacion artificial.

-La esterilizacion.

-La donacion de évulos.

-El diagndstico prenatal y dentro de este:

*Asumir el embarazo independientemente del riesgo.

*Asumir el hijo enfermo para esta afeccion.

*Optar por el aborto selectivo.

Con relacion al soporte o basamento es el conjunto de medidas, métodos,

posibilidades, técnicas que se le brinda al paciente y a la familia y que les
ayudara a enfrentar los dafios que impone conocer el riesgo de una
enfermedad genética que por su naturaleza cronica, comienza desde la
primera sesion. El asesor genético debe conocer el momento apropiado en el
individuo, pareja o familia para asimilar la informacion y cuando sea necesario
solicitar interconsulta con un psicoterapeuta para permitir el afrontamiento

(2.4.6.7.8.9) Dentro de este, esta el seguimiento que es

adecuado de la situacion
muy importante, pues los problemas genéticos son para toda la vida y el riesgo
de trasmision establecido no desaparece, por lo que ayuda a la mejor
comprension y aceptacion del problema. En el seguimiento es muy Uutil el
asesoramiento por escrito pues asi el individuo o pareja asimila mejor la
informacion y le permite analizar el problema con el resto de la familia cuando
lo crean necesario. ' ®

Hay ciertos problemas éticos generales que deberan cumplirse siempre
en el ejercicio del asesoramiento genético como son: & 10-11.12)
-La no directividad en este proceso.

-La voluntariedad.

-El respeto a las diferencias culturales y sociales.

-El respeto a la autonomia de las personas.



-La beneficencia.

-La no-maleficencia.

-La proporcionalidad.

-La justicia.

El AG encierra en si mismo un elemento educativo, el cual involucra a las
personas en un proceso activo del conocimiento que les permite reconocer,
analizar y reflexionar sobre sus condiciones de vida, sus necesidades, sus
problemas y de esta forma fomentar el aumento de la capacidad para la toma
de decisiones. %%

Del diagndstico prenatal

Su objetivo es dar seguridad cuando el feto es sano y brindar informacion,

prondstico y eleccidén reproductiva cuando es afectado. Todas las evidencias

indican que las parejas aceptan con beneplacito este diagnostico, pues les

ofrece beneficios para la familia. **

Deben existir politicas sanitarias y gubernamentales en los diferentes paises

gue favorezcan el acceso a estos servicios, deberan también determinar la

distribucion de los recursos financieros, dirigir la responsabilidad del

profesional, educar a la poblacién, garantizar el entrenamiento adecuado de los

profesionales: genetista clinico, asesor genético, enfermera, trabajador social y

psicologo y ademas contar con un local privado, con ambiente tranquilo, no

entrada ni salida de personal y con facilidades para examinar a los pacientes.

(13)

Luego de la revision actualizada del asesoramiento genético y del Sindrome de
DiGeorge, el cual es causado por una microdelecion del cromosoma 22q11; y
se asocia a: Aplasia o hipoplasia del Timo, hipoparatiroidismo congénito,
anomalias faciales y defectos cardiacos congénitos (4 15 16:17.18.19.20. 21, 22) ) g
gue son un serio problema biopsicosocial pues son defectos severos con
incuestionable repercusion en el individuo, la familia y la sociedad. Pues la
mayoria de los pacientes mueren alrededor del primer mes de vida, la causa
mas comun de la muerte son los defectos cardiovasculares, la segunda causa
son las enfermedades infecciosas producidas por la inmunodeficiencia del Timo
y la tercera causa es relativa a la Hipocalcemia. 718 2122

Por lo que es importante el Diagndstico Prenatal asi como el Asesoramiento

Genético, con el ofrecimiento de apoyo psicolégico y seguimiento adecuado; que



les permita tomar decisiones reproductivas conciente e informada a esta pareja y
a otros familiares en riesgo y en edad reproductiva. Por todo esto hemos elegido
esta afeccion como objeto de nuestro trabajo.

MATERIAL Y METODO

Se trata de la realizacion de una revision bibliografica de esta patologia y del
asesoramiento Genético utilizando los siguientes recursos materiales:

-Libros.

-Revistas.

-Sitios de Infomed y de Internet.

Para elaborar una propuesta de metodologia para el asesoramiento
genético prenatal para el siguiente caso hipotético, de una pareja; ella con
12 semanas de gestaciéon y el antecedente de un nifio que fallece a los 21
dias de nacido con el diagnéstico de un Sindrome de DiGeorge y una
Tetralogia de Fallot:

El asesoramiento genético que se propuso para este caso se disefié en tres
sesiones, permitiendo la interrelacién dinamica entre sus elementos basicos: La
comunicacién, el diagnostico, la estimacion del riesgo y el soporte o
basamento. Se consideraron los aspectos éticos, psicosociales y legales
involucrados en este caso.

En un local privado y con la ayuda de la técnica de la entrevista y la
observaciéon se realizd la historia clinica genética y se confecciond el arbol
genealdgico, lo que nos permitié la evaluacion de datos personales y familiares
asi como el modo de herencia, cumpliendo los siguientes requisitos:

e Estudiar al menos tres generaciones.

e Estudiar ambos lados de la familia.

e Utilizar la simbologia estandar.

e Elaborar una leyenda.

Para reflejar informacion médico-genética o bioldgica relevante.

La entrevista se caracterizd0 por el uso de una comunicacion comprensiva,
adecuada en la relacion asesor-asesorado y junto con la observacion que

permitio el registro de reacciones emocionales y de afrontamiento inmediato de



la pareja, como parte de la evaluacion del impacto psicolégico de la informacion
gue se le ofrece.

Se disefi6 un material para utilizarlo como recurso didactico en las sesiones de
asesoramiento genético con el fin de facilitar la comprension de la etiologia de
esta afeccion. (Anexo 1)

Se elaboré un material con caracter informativo-educativo, que resume los
aspectos fundamentales descritos en las sesiones orales con el objetivo de que
la pareja reevalle la informacion recibida, la discutan con otros familiares y
pueden utilizarlo ademas en la interconsulta con otras especialidades. (Anexo
2)

El colectivo multidisciplinario que laboré estuvo conformado por el genetista
clinico, el asesor genético, un psicologo y una enfermera.

El Asesoramiento Genético fue disefiado en tres sesiones con una frecuencia
mensual. En cada sesidn nos trazamos diferentes propoésitos previamente
estructurados con el objetivo de insertar adecuadamente los elementos basicos
del asesoramiento genético.

Los objetivos principales de las diferentes sesiones orales de
asesoramiento genético fueron:

Primera sesion de trabajo

e Establecer la empatia con la gestante y su pareja y presentarle el colectivo
que laborard en las diferentes sesiones de trabajo que estara constituido
por un Genetista Clinico, un Asesor Genético, un psicologo y la enfermera.

e Establecer adecuada comunicacién con la pareja para obtener toda la
informacion necesaria para confeccionar una buena historia clinica genética:
con su motivo de consulta, antecedentes patolégicos familiares vy
personales, historia de la enfermedad actual y se le interroga acerca del
conocimiento que tienen de la enfermedad y se les solicita el resumen de la
historia clinica del nifio fallecido que nos permita corroborar el diagndstico,
gue ellos traen consigo. Se les realiz6 un examen fisico exhaustivo
buscando signos y sintomas que nos orienten hacia esta enfermedad.

e Se confecciona el arbol genealdgico



e Se evalta lo que conocen de la enfermedad y se les ofrece informacion
sobre sus causas, cuadro clinico y el diagnostico

e Se brinda posibilidades de estudios cromosomicos con técnica de FISH, con
consentimiento informado y por escrito a la pareja.

e Al estar de acuerdo con el estudio citogenético, se les hace extraccién de
sangre periférica a la pareja.

e Se les ofrece el diagnéstico citogenético molecular al feto, explicandole
como se hace, sus riesgos Yy ventajas y también se le ofrece a la gestante la
posibilidad de hacerse un seguimiento por ultrasonido genético para
detectar malformaciones en el feto que correspondan con este sindrome.

e Valoracién y apoyo psicoldgico.

e Se cita a la consulta de seguimiento, dentro de tres semanas.

Segunda sesion de trabajo

e Se mantiene apoyo psicolégico y afianzarlo con la evaluacion del

psicologo.

e Entregar los resultados de los complementarios realizados a la pareja,
donde se puede detectar una translocacion balanceada en algun miembro
de la pareja.

e Se profundiza en el conocimiento de la enfermedad, de la herencia y se
introduce el término de riesgo relativo.

e Se ofrece la posibilidad de realizarse estudios prenatales con
consentimiento informado y por escrito, para el diagndéstico prenatal y de
realizarse peridodicamente ultrasonido genético.

e Se le realiza amniocentesis a la gestante, para la extraccion del liquido
amniédtico, para el estudio citogenético molecular del feto, luego que la
gestante da su aprobacion.

e Se les entrega hoja informativa-educativa. (anexo 2)

e Se les cita a ambos a la préxima consulta, dentro de cuatro semanas, para
dar resultados del estudio prenatal.

Tercera sesion de trabajo

e Atencion psicoldgica conjunta.



e Se entrega resultado de complementarios realizados al feto, que resulté
cariotipo y FISH normal en este caso, pero pudiera ser positivo a la
enfermedad.

e Se realiza ultrasonido genético, que resulta normal.

e Se verifica el grado de conocimientos adquiridos y su comprension por la
pareja.

e Se establecen vinculos para un futuro seguimiento.

Aspectos Generales a tener en cuenta ante mujeres con un posible

Sindrome de DiGeorge y embarazo.

e Diagnostico del Sindrome de DiGeorge basado en los criterios de
Genética.

e En caso de existir antecedentes familiares, realizar examen fisico a la
pareja buscando signos y sintomas.

e Realizar complementarios que orienten al posible diagnostico como
ecocardiograma, rayos X de térax, estudios inmunolégicos.

e Ofrecer diagndstico prenatal citogenético molecular y ultrasonografico
para detectar malformaciones que corresponden al feto.

e Brindar opciones reproductivas segun los resultados arrojados por los

medios diagndsticos empleados.

CONCLUSIONES:
La metodologia propuesta de Asesoramiento Genético Prenatal en el
sindrome de DiGeorge y la hoja informativa-educativa, permite que las
parejas tengan un mayor conocimiento sobre esta enfermedad y puedan
realizar una toma conciente de sus decisiones.

RECOMENDACIONES:
Generalizar esta propuesta de Asesoramiento Genético Prenatal a los

servicios de

Genética que lo consideren necesario.



ANEXQOS:
Anexo 1

1-Esquema que representa la microdelecion de un cromosoma

@) O @)
w
Clorm0soma Cromosoma Cromosoma con la microdelecion,
Normal Con la ruptura perdio el fragmento de la ruptura
Anexo 2

2-Manual Educativo-Informativo.

Asesoramiento Genético por escrito sobre el Sindrome de DiGeorge

¢, Qué es el Sindrome de DiGeorge?

Es una enfermedad genética y congénita (aparece desde el nacimiento),
caracterizada por malformaciones en diferentes Organos del cuerpo,
provocando mal funcionamiento en ellos, de las Paratiroides (glandulas que
estdn a ambos lados del cuello), del Timo (6rgano que esta en la parte
media del térax), el cual estd ausente o poco desarrollado, defectos
cardiacos congénitos y malformaciones en la cara.

¢,Cudl es su causa?

La mayor parte de los pacientes con este sindrome les falta una pequefia
parte del cromosoma 22 (los cromosomas son estructuras pares y pequeios
presentes en las células del organismo que se encargan de trasmitir la
informacion de padres a hijos), en la regién 11 de su brazo largo (ql1). Esta
region (22gll) abarca cerca de 30 genes (estos son segmentos de las
moléculas de ADN, donde esta codificado la informacion que regula el
desarrollo de los seres vivos) y que son responsables del defectos o
malformaciones en las estructuras anteriormente descritas.

¢, Como se hereda?

De un 10 a un 25% de las familias tiene un patrén de herencia autosémico
dominante (es decir se trasmite de padres a hijos, afectando a todas las
generaciones en una familia). Por lo que toda persona con esta enfermedad
tiene un 50% de probabilidad de trasmitirla a sus hijos y un 50% de

10



probabilidad de tener hijos sanos para esta afeccion. La mayoria de los
casos son episodios nuevos o0 esporadicos.

¢, Qué caracteristicas tiene?

Los sintomas y la gravedad varian de un individuo a otro. Los mas
comunes son: malformaciones en la cara como la boca, menton y la punta
de la nariz pequefias, parpados caidos, labio leporino (abertura del labio
superior), fascie de llanto asimétrica. Frecuentes infecciones y
malformaciones cardiacas. Hipocalcemia.

¢,Cual es su prondstico?

Reservado porque existe un pequefio porciento de nifios con defectos
cardiacos graves y del sistema inmunolégico que no sobreviven el primer
afo de vida.

¢ Existe tratamiento para esta enfermedad?

Depende de las caracteristicas de cada nifio en particular y puede incluir
evaluacion y tratamiento quirdrgico por cardiologia, cirujano plastico, maxilo
facial y logopeda. El inmundlogo valorara si es necesario el transplante de
médula. La mayoria, con una intervencién temprana, para solucionar los
problemas del habla, fuerza muscular y retardo mental sobreviven y llegan a
la edad adulta.

¢,Coémo se diagnostica?

Por los antecedentes familiares, personales y examen fisico y andlisis de
sangre para detectar hipocalcemia y problemas del sistema inmune,
ecocardiograma que diagnostica malformaciones cardiacas. Y estudios
citogenéticos moleculares que detectan la pérdida del fragmento
cromosomico. El estudio prenatal a partir del estudio citogenético de las
células fetales mediante la amniocentesis. (Consiste en una puncién
abdominal a la gestante, con un riesgo de aborto bajo, para la extraccion del
liquido amnidtico, para su estudio)

¢, Qué hacer ante el riesgo de tener un hijo con esta enfermedad?

-Antes de un embarazo (no tener hijos, adoptarlos o asumir el riesgo de
tener hijos afectados)

-Durante el embarazo, el diagnostico prenatal, para interrumpirlo si el nifio

estuviera afectado o asumir el riesgo de tener un hijo enfermo.
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Recuerde que es importante el andlisis de este documento. Ante cualquier
inquietud acuda a nuestra consulta.

Policlinico Docente “Mayor Jorge Luis Estevanell”.

Consulta de Asesoramiento Genético.

Dra. Tania Flores Prieto.
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