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\ EL ARBOL GENEALOGICO \

El genograma es una representacion grafica, en forma de arbol genealdgico, brinda
la informacion bésica de al menos, tres generaciones de una familia. Incluye
informacion sobre su estructura, los datos demograficos de los miembros y las
relaciones que mantienen entre ellos. De esta forma, proporciona a “golpe de vista”
una gran cantidad de informacion, lo que permite no so6lo conocer a la familia, sino
realizar hipotesis acerca de la relacion entre el problema y el contexto familiar, la
evolucion del problema a lo largo del tiempo, su relacion con el ciclo vital y en algunas
enfermedades de patron genético conocido, puede hacerse un prondstico
aproximado del riesgo de enfermar de otros miembros de la familia.

La construccion de un genograma familiar se compone de tres fases sucesivas:
1. Trazado de la estructura familiar.
2. Recogida de la informacion basica sobre la familia.
3. Delineado de las relaciones familiares. (1)

La obtencién de informacion sobre la historia familiar de una enfermedad genética
es el primer paso y el mas importante para su estudio porque aporta datos esenciales
sobre su historia natural, las variaciones de expresion y el patron de herencia del
desorden.

El &rbol genealdgico es el diagrama que se confecciona con los miembros de una
familia indicando el sexo, la relacion con el propdsito (caso que origina el estudio) y
si estan afectados o no. Para esto se utilizan simbolos convencionales que permiten
resumir esa informacion y presentarla en forma clara, y es especialmente util cuando
la familia es grande. La confeccién adecuada de un arbol genealdgico, incorporando
todos los antecedentes y su posterior actualizaciébn en el tiempo con nuevos
estudios, resulta critico para el asesoramiento genético. (2)



Si una familia esta afectada por una enfermedad, es importante reconstruir los
antecedentes familiares precisos para determinar el patrén de transmision. Los
antecedentes familiares también pueden ayudar a identificar posibles problemas de
salud como una afeccion cardiaca, diabetes o cancer para las que un individuo corre
mas riesgo en el futuro. La identificacion oportuna de un mayor riesgo le permite al
paciente y al profesional médico tomar medidas para reducir el riesgo mediante la
implementacion de cambios en el estilo de vida, la realizacion de intervenciones
médicas o el aumento del monitoreo de la enfermedad. (2)

Los antecedentes médicos familiares basicos deben incluir tres generaciones, para
empezar a recopilar antecedentes familiares, los profesionales médicos comienzan
por preguntarle al paciente sobre sus propios antecedentes médicos y luego
preguntan por los de sus padres y hermanos.

Las preguntas deben incluir:
Informacién general como nombres y fechas de nacimiento.
Los origenes de la familia o los antecedentes raciales o étnicos.
El estado de salud, que incluye enfermedades y la edad en las que se diagnosticaron.
La edad y la causa de muerte de cada uno de los miembros difuntos en la familia.
El desenlace clinico de los embarazos de la paciente y de las parientes con relacion genética.

(2)
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El objeto de estudio de la genética médica es: el individuo y su familia, por lo que es
de interés el registro tanto de los individuos afectados, como los sanos, vivos o
muertos.

Las enfermedades monogénicas presentan patrones familiares caracteristicos que
permiten definirlos en cuatro patrones de herencia clasicos, llamados también
mendelianos. Ellos son:

a. Autosomico dominante (AD)
b. Autosomico recesivo (AR)
c. Ligado al X recesivo (XR)
d. Ligado al X dominante (XD)

Conociendo el patron de herencia de una enfermedad, u observando su
comportamiento en la familia aunque no se conozca el diagnostico, se pueden
estimar los riesgos de afectacion de cada uno de los miembros y su descendencia.

3)

CRITERIOS DE HERENCIA MONOGENICA O MENDELIANA

a. PATRON AUTOSOMICO DOMINANTE (AD)
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1. Hay varios individuos afectados en la familia y en varias generaciones. Un
individuo afectado tiene un progenitor afectado. Verticalidad en la linea de
afectados.

Excepciones: mutaciones frescas y penetrancia incompleta.

2. Hay similar proporcién de varones y mujeres afectados y se puede ver la
transmision directa varon-varon.

3. Elriesgo de transmitir el rasgo o enfermedad a la descendencia es del 50% para
ambos sexos (1 en 2).

4. El fenotipo se manifiesta en el heterocigota. La homocigosis en este patron, es
menos frecuente y en ese caso la afectacion puede ser mas grave. Los miembros
fenotipicamente normales no transmiten el rasgo o enfermedad a sus hijos.
Excepciones: falta de penetrancia y expresividad excepcionalmente leve.

5. Puede existir expresividad variable en una misma familia.

Conceptos de penetranciay expresividad variable

La penetrancia es el porcentaje de individuos con un genotipo dado que exhiben el
fenotipo asociado correspondiente. Cuando hay individuos que portando un genotipo
patolégico no expresan el fenotipo pero sin embargo son capaces de transmitir a su
descendencia se dice que ésta penetrancia puede ser incompleta. En una
genealogia aparecen como saltos generacionales.

La expresividad variable se refiere al grado o intensidad con que se expresa una
enfermedad. El grado de afectacion puede ser muy variable en una misma familia y
un grado leve en un individuo no hace predecir que en su descendencia se presente
de la misma manera. (3)

b. PATRON AUTOSOMICO RECESIVO (AR)
1- Los individuos afectados aparecen en la hermandad del propésito y, por lo general, no
hay otros antecedentes familiares. Hay horizontalidad en la linea de afectados.

2- Ambos sexos pueden estar igualmente afectados.
3- El riesgo de recurrencia para cada embarazo es del 25% (1 en 4).

4- La consanguinidad predispone a su aparicion, especialmente cuando la enfermedad es
rara en la poblacion.

5- El fenotipo se manifiesta en el homocigoto.

c. PATRON LIGADO AL X RECESIVO (XR)
1- Hay exclusivamente varones afectados en la familia y estos se encuentran unidos
por mujeres portadoras. No se ve transmision directa varén-varon.

2- Las hijas de un varon afectado seran todas portadoras. Los hijos varones de las
mujeres portadoras tienen 50% de riesgo de ser afectados.

3- Las mujeres usualmente no estan afectadas (heterocigotas), pero algunas pueden
expresar formas muy leves de la afeccion.

4- Las hijas de mujeres portadoras tienen 50% de riesgo de ser también portadoras.
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5- El fenotipo se manifiesta en el hemicigota y en el homocigota.

6- Excepcionalmente se puede dar la afectacion de mujeres por una lyonizacion
desfavorable o por nacer de la unién entre un afectado y una portadora. Esto es mas
probable que ocurra en uniones consanguineas.

lyonizacion: “Fendmeno por el que algunas mujeres heterocigotas para un rasgo ligado
al cromosoma X muestran un fenotipo similar al de varones hemicigotos, debido a una

inactivacion preferencial del cromosoma X que lleva el alelo normal.

Ver inactivacion del X.”(4)

d. PATRON LIGADO AL X DOMINANTE (XD)

1- Hay una mayor proporcion de mujeres afectadas que de varones.

2- Los varones afectados transmiten el caracter a todas sus hijas pero a ninguno

de sus hijos varones.

3- Ladescendencia de una mujer afectada heterocigota tiene un riesgo del 50% de

ser afectada en ambos sexos (semeja con la herencia AD).

4- Las mujeres expresan el fenotipo en forma més leve. En varones la expresion

es mas grave y, a veces, letal.

5- El fenotipo se manifiesta tanto en el hemicigota, heterocigota como en el

homocigota.

Enfermedades con patrones de herencia conocidos:

Enfermedad Patron de herencia
Acondroplasia AD
Neurofibriomatosis AD
Huntington AD
Fibrosis Quistica AR
Albinismo Oculocutaneo AR
Fenilcetorunira AR
Hemofilia XR
Daltonismo XR
Distrofia Muscular de Duchenne XR
Raquitismo Hipofosfatémico XD
Incontinencia Pigmenti XD

3)

SIMBOLOGIA DEL ARBOL GENEALOGICO

Un arbol genealdgico, es una representacion grafica que enlista los antepasados y
los descendientes de un individuo en una forma organizada y sistematica, sea en
forma de arbol o tabla. Puede ser ascendente, exponiendo los antepasados o
ancestros de una persona, o descendente, exponiendo todos los descendientes.
Para realizar un arbol genealégico es necesario, primero, haber hecho una
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investigacion genealdgica o genealogia del individuo. De ahi que en un arbol
genealdgico se muestra la descendencia de los antepasados hasta una determinada
generacion o individuo. (2)

Muchas veces, el arbol genealégico es la forma elegida para registrar los
antecedentes familiares de un paciente ya que dibujarlo es mas facil que escribir la
informacion y los patrones de transmision se pueden detectar a medida que se
confecciona el dibujo. Un &rbol genealdgico representa a los miembros de una
familia y los vinculos que los unen a través de simbolos estandarizados (consulte
los Simbolos del arbol genealégico a continuacién). Dado que los antecedentes
familiares evolucionan constantemente, el arbol genealdgico puede actualizarse
facilmente en las visitas en el futuro. Es importante alentar a los pacientes a registrar
y actualizar la informacion familiar con regularidad. (2)

Simbolos comunes para el arbol genealdgico (2)

varon . . afectados

Q i fallecido

<> sexo desconocido ‘ aborto

U fallecido al nacer

ket BN EAO o nacido muerto

Para indicar la relaci6n entre esos individuos se usan las siguientes lineas:

unidn o pareja

gemelos

’—E) hermanos gemelos monocigéticos
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[jé) pareja consanguinea 5’ mimero total de hijos

de ambos sexos

D pareja sin descendencia D ( ) |:| multiples parejas
(infertilidad)

[]

numero de hijos . propésito o probando
segun sexo

Los simbolos que denotan el estado de portador de determinados alelos son los
siguientes:

O [. heterocigotas @ heterocigota

(autosomico recesivo) (ligado al X recesivo)

Ejemplos de parejas consanguineas:

jé
@ ¢ EQ

AG | AG2
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El &arbol genealdgico del ejemplo que se incluye a continuacion contiene
informacion como la edad o la fecha de nacimiento (y la causa y la edad de
defuncion para todos los miembros fallecidos), los problemas médicos mas
importantes (con la edad en la que aparecieron), defectos de nacimiento,
problemas de aprendizaje y retrasos mentales y la pérdida de la vision o la
audicién a una edad temprana. En el caso de miembros de la familia con
problemas médicos conocidos, es importante agregar si fuman, el tipo de dieta
que llevan, si hacen ejercicio y si tienen sobrepeso. (2)

ARBOL Meéxico Inglaterra y Alemania
GENEALOGICO
DE EJEMPLO \
Abuelo | Abuela Abuelo | Abuela
6585 60y pico | 70y pice
Ataque al corazdn Cancer de colon | Cincer de seno diagnosticado
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o
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Tie Tia Padre Madre Tio
62 47 0 49 adoptado
Colesterol Presior 47
elevado arterial alta
3((2
Mellizos
Primos Primos - ‘, | 20
hermanos hermanos Hermano Hermana UsTED Mediahermana
30 y pico 23 2 18 15 24
40 y pico Pie Misma madre
deforme diferente padre
Sobrino Sobrina
2 6 mese
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