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La herencia biologica.

Geneética humat
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La Genética es la rama de la Biologia
que se encarga del estudio de la
transmision de los caracteres de
generacion en generacion.

Los estudios de genética en el
hombre pueden servir para prevenir
algunas enfermedades heredables y
mejorar nuestra salud y la de
nuestros descendientes.

Sin embargo el ser humano presenta algunas peculiaridades que
hacen que el estudio genético humano encuentre algunas
dificultades. Algunas de ellas son:
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En la especic humana no esta permitido realizar
experimentos geneticos.




A pesar de las dificultades que existen a la hora de estudiar la
genética en el hombre, se avanza dia a dia en este tipo de
estudios, entre otro motivos gracias por ejemplo a los historiales
meédicos de personas con enfermedades hereditarias, que sirven
para estudiar los antecedentes familiares y predecir la
posibilidad de que se presenten en los descendientes, 0 por
ejemplo estudiando en animales emparentados con el hombre
los caracteres que tenemos en comun con ellos.




L I0S FUNDAMETALES DE GENEEECS
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Caracter hereditario: cada wuna de las
caracteristicas de un ser vivo que pueden

transmitirse a la descendencia.

Gen: trozo o fragmento de un cromosoma que
guarda la informacion relativa a un caracter
concreto.

Cada gen ocupa un lugar fijo dentro del

cromosoma llamado locus. - TR s
] ADN o gen

A

Cromosoma




El locus cromosomico de un gen podria ser anotado, por ejemplo,
como "22p11.2"La correcta forma de leer estos niumeros es "uno
uno punto dos"(no ‘once punto dos').

«22” indica el numero del cromosoma.

“p, q” indican si el locus esta en el brazo corto (p del

frances petif) o en el brazo largo (q del francés queue).

Los numeros “11.2” que hay tras las letras representan
la posicion sobre el brazo. banda 1, sub-banda 1, y, tras
el punto, sub-sub-banda 2.




Las bandas son visibles bajo el microscopio cuando el cromosoma
esta adecuadamente tefiido.

Cada banda se numera empezando por 1 por la mas cercana
al centromero. Sub-bandas y sub-sub-bandas son visibles a altas
resoluciones.
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Alelo. es 1a informacion que guarda un gen.

1
alelo A alelo a
color ojos color ojos

Nota: Durante la fecundacidon se unen n cromosomas dque
proceden del padre y n que proceden de la madre; por lo tanto,
cada c€lula tiene dos alelos (dos informaciones) para cada gen.

Homocigotico: un individuo se dice que es
homocigotico para un caracter cuando los dos
alelos para ese caracter son iguales; es decir,
cuando los dos genes relativos a ese caracter
guardan la misma informacion.

HOMOCIGOTOS




Heferocigofico. un individuo se dice que es
heterocigodtico para un caracter cuando los dos
alelos para ese caracter son diferentes; es decir,
cuando los genes relativos a ese caracter guardan
diferente informacion.

HETEROCIGOTOS




Genoftipo: es toda la informacion contenida en los cromosomas.
Esta informacion hay veces que se manifiesta y veces que no lo
hace.

Fenofipo: es el conjunto de caracteristicas (tanto fisicas como de
conducta) observables de un individuo. El fenotfipo esta
determinado por el genotipo del individuo junto con las
caracteristicas del medio o entorno que rodea al individuo.

Ambiente + genotipo = fenotipo




Alelo dominante: es el alelo que se manifiesta en los individuos
heterocigéticos. Se representa con una letra mayuscula (A).

Alelo recesivo: es el alelo que no se manifiesta en los
individuos heterocigoticos. Se representa con una
letra minuscula (a).

Nota: la presencia de alelos dominantes o recesivos da lugar a la
llamada Aerencia dominante o recesiva.

Patron de herencia autosémico recesivo




Alelos codominanftes: son los alelos que tienen la misma “fuerza”
para manifestarse.

Nota. la presencia de alelos codominantes puede dar lugar a dos
tipos de herencia, la intermedia o la codominancia.

Herencia dominanfte: los descendientes manifiestan caracteristicas
de uno de los progenitores. Ejemplo. 0jos claros X 0jos oscuros =
0JOS OSCuros
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Herencia infermedia: los descendientes
manifiestan caracteristicas intermedias; es
decir, que no tienen ninguno de sus
progenitores. Ejemplo: pétalos rojos x
pétalos blancos - pétalos rosas (flor del
dondiego de noche).

Herencia codominante: los descendientes manifiestan las
caracteristicas de los dos progenitores. Ejemplo:. pétalos rojos x
pétalos blancos = pétalos rojos y blancos. Otro ejemplo es la
herencia de los grupos sanguineos en la especie humana (grupo
A x Grupo B = Grupo AB)
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Los primeros estudios sobre la fransmision
de las caracteristicas de un individuo a su
descendencia se deben al monje austriaco
Gregor Mendel, nacido en 1822, (1822-
1884) por eso es considerado como el

padre de la Genética.

En 1850 empezo sus trabajos de botanica, publicando sus
resultados en 1866 en una revista cientifica local que no ftuvo
mucha repercusion, teniendo que pasar mas de 30 anos para que
fueran reconocidos.




Mendel enuncid tres leyes o
principios de la herencia que
presentd a la comunidad cientifica en
1865, pero fueron ignorados y
fuvieron que pasar mas de 30 para
que fueran reconocidos.

En 1850 empezod sus trabajos
de botanica, publicando sus
resultados en 1866 en una
revista cientifica local que no
tuvo mucha  repercusion,
teniendo que pasar mas de 30
afios para que  fueran
reconocidos.




Para hacer sus experimentos Mendel utilizo semillas de guisantes
que cultivaba en su convento para aprovechar, entre otras, las
siguientes ventajas:

Estas semillas presentan multiples caracteres
con diferentes variedades como el color de la
semilla, el color de 1a flor, 1a forma del tallo...

Son facilmente cultivables, por lo que no le faltaba
material; se pueden cruzar artificialmente.




Se pueden cruzar artificialmente.




Los caracteres de la semilla del guisante en los que se fijo Mendel
para realizar sus estudios y los posibles alelos para cada uno de
ellos son:

- Forma de la semilla. lisa o rugosa

Armanlla

Filrpura Blahca




- Forma de las legumbres. lisa o A 4
estrangulada. £ 4 ¢
Coritraida
- Color de las legumbres maduras: verde o
amarillo.

- Talla de las plantas. normal o enana.

Hormal Enana




ERA LEY DE MENDEL O LE

AD DE LA PRIMERA GENERACION
I

Fnunciado Cuando se cruzan dos individuos distintos
homocigoticos para un caracter, todos los descendientes de la
primera generacion filial son hibridos e iguales entre si.

Guisante amarillo X  Guisante verde Guisante amarillo




Para llegar a esta conclusion Mendel cruzo
una semilla de guisante de color amarillo
homocigotica para este caracter, con una
semilla de color verde también homocigotica
para este caracter.

Teniendo en cuenta que el alelo amarillo es dominante sobre el
verde, se tiene lo siguiente:.

Es decir, todos los descendientes de este
cruce son de color amarillo vy
heterocigoticos para este caracter (color
de la semilla).




UNDA LEY DE MENDEL O LE

ON DE LOS CARACTERES

Fnunciado Cuando se cruzan dos individuos de la primera
generacion filial obtenida en la primera ley, vuelve a aparecer la
variedad que no se¢ habia presentado en la misma.




Mendel cruzo dos semillas de guisantes
de las obtenidas en la primera ley, que
eran amarillas heterocigoticas y observo
que en la descendencia habia semillas
verdes.
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Esto se debe a que cada uno de los
progenitores producen dos tipos
diferentes de gametos, uno con el
alelo “A“ (amarillo) y ofro con el
alelo “& (verde), por lo que en la
fecundacion se pueden unir los
gametos con los alelos “a#’, dando
lugar a una semilla verde.




RCERA LEY DE MENDEL O LE

ON INDEPENDIENTE

Enunciada L os caracteres diferentes se transmiten de manera
Independiente.
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Mendel estudi6 la transmision de
dos caracteres a la vez, el color
de la semilla del guisante
(amarillo o verde) y la forma
(rugosa o lisa).

Para ello cruzo dos semillas homocigoticas
para ambos caracteres, una amarilla y lisa y
la otra verde y rugosa, observando que la
descendencia obtenida era la esperada si se
hubieran estudiado por separado los dos
caracteres, de ahi que llegara a la conclusion
de que los dos caracteres se fransmitian de
manera independiente.




Para representar la descendencia de un cruce teniendo en cuenta
dos caracteres diferentes se suele utilizar el cuadro de Punnett.
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No obstante hay excepciones a esta ley, como por ejemplo las
siguientes:

Alelismo mulfiple: es cuando para un caracter hay mas de dos
alelos posibles, en cuyo caso existe un mayor numero de genotipos
posibles.

Ejemplo: el color de ojos de la mosca de la fruta, para el que
existen cinco alelos diferentes (rojos, blancos, sepia, rosados y

marrones).
8%
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Ojos I"OJOS Ojos blancos OJos mar-r-ones g,:os r-os&s

Algunos fenotipos producidos por alelos miltiples
para el color de los ojos en Drosophila melanogaster




Genes letales: son genes que provocan la muerte del individuo que
los posee.

Ejemplo: en el raton de pelaje amarillo, los posibles genotipos son
Aa - amarillo, AA - negro aa - gen letal.

aguti aguti amarillo amarillo aguti amarillo

RS

. 213 amarillo 1/2 aguty
TTl:Idos a;glhh 113 agut 1/2 amarillo
REARRADEVIVEN Supervivientes T odos sobreviven

Raton aguti Ratén amanillo




Otro ejemplo de gen letal se da en los gatos de la raza Manx
caracterizados por la ausencia de cola.

En estos gatos el individuo que es heterocigotico para este caracter
carece de cola y el individuo homocigotico muere.




DETERMINACION DEL SEXO

En los animales sabemos que existen dos sexos, €l masculino y el
femenino.

En esta pregunta responderemos a la siguiente cuestion: jque es lo
que determina que un individuo de una determinada especie sea
de un sexo u otro?




Dicho de otra manera, jen qué nos tenemos que fijar para
determinar si un individuo es hembra o macho?

Hay varias formas de determinar el sexo dentro de una especie:

1 Determinacion cromosomica

[ Determinacion por relacion entre cromosomas X y autosomas

[ Determinacion por haploidia/diploidia




en algunas especies animales
todos los individuos, independientemente del sexo, tienen
cromosomas comunes llamados aufosomasy también tienen otros
cromosomas que son diferentes en los machos y en las hembras,
llamados por este motivo cromosomas sexuales.

Sistema X X/XY

La hembra presenta dos cromosomas sexuales Cromosoma X
iguales, conocidos como cromosomas X, s
mientras que el macho tiene un cromosoma

sexual X y otro distinto denominado

cromosoma Y.

Este sistema es el que determina el sexo de los mamiferos, los
anfibios y algunos peces.




- Vertebrados
- Sangre caliente
- Pelos en la superficie del cuerpo

- Las hembras poseen mamas

- Evolucionaron de los reptiles
hace unos 195 millones de aiios

- Existen 4000-5000 especies
distintas distribuidas en 20 grupos




Anfibios

— Vertebrados

- Sangre fria

- Del griego amphi (ambos) y bio(vida)

- Pasan del estado larvario al adulto por metamorfosis




- Los renacuajos poseen branquias y cola que pierden al pasar a
adultos para desarrollar pulmones y patas

- Tienen que vivir cerca del agua para humedecer la piel, a traves
de la cual respiran




- Evolucionaron de los peces hace unos 360 millones de aiios.




- Existen unas 4300 especies distintas distribuidas en tres grupos:
Salamandras, sapos y ranas y cecilidos .

» Cecilido




Peces

— Animales acuaticos
- Sangre fria

— Aletas para desplazarse y branquias para respirar

- Existen 20.000 especies distintas de las que el 40 % vive en agua

dulce

illustration-Ted Walke

Trucha Salmon




Sistema ZZ/Z\\N

En este caso es el macho el que tiene los dos cromosomas
sexuales iguales que se indican con las letras ZZ, y la hembra la
que los tiene diferentes, representados por ZW.

Este sistema es el que determina el sexo en las aves y los
reptiles.




- Vertebrados
- Sangre caliente

- Poseen plumas (aunque no todas se desplazan por el aire,
como el pingiiino, que lo hace por el agua)

Cotorra Pinguino




- Evolucionaron de los reptiles que habia hace entre 150 — 200
millones de afios, como los dinosaurios

- Las escamas de los reptiles se desarrollaron dando lugar a las
plumas

- Se conocen unas 9700 especies distintas distribuidas en dos
grupos: las que vuelan (llamadas carenadas) y las que no
vuelan (ratidas o corredoras)

Casuario




— Vertebrados
- Sangre fria

- Piel dura provista de escamas

- Reptan (se desplazan por el suelo)




- Los que poseen patas las tienen muy cortas

- Existen unas 7.000 especies distintas distribuidas en cuatro
grupos: cocodrilos, lagartos y serpientes, tortugas y tuataras
(parecidos a los lagartos, pero tipicos de Nueva Zelanda)
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Sistema X X/XO

En este caso solamente existen cromosomas sexuales del tipo X, la
hembra tiene dos y el macho uno, asi €l macho tiene un
cromosoma menos que la hembra.

Este sistema es el que determina el sexo en algunos insectos.




- Invertebrados
- Cuerpo dividido en tres partes (cabeza, torax y abdomen)
- Poseen dos antenas en la cabeza

- Poseen seis patas en el torax

@ www.hotanical-online.com m
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en algunas especies el sexo lo determina la relacion
que existe entre el numero de cromosomas X y el numero de
autosomas que posee (es decir, de lo que resulte de dividir los
numeros anteriores).

Es lo que sucede por ejemplo con la mosca

de la fruta o del vinagre (Drosophila
melanogaster), llamada asi porque se¢ la
encuentra alimentandose de frufas en
proceso de fermentacion.




En esta especie, si al dividir el numero de cromosomas X que posee
un individuo entre el numero de autosomas sale 1, se frata de una
hembra, y si sale 0’5, se tratara de un macho.




en  otros
organismos como las abejas, €l sexo de un individuo depende de si
es haploide o diploide.

Si se trata de un individuo haploide se tratara de un macho y si es
diploide se tratara de una hembra.

huevo huevo
no fecundado fecundado

zangano obrera reina




En una colmena de abejas se distinguen los machos o zanganos
(que tienen 16 cromosomas), las hembras obreras (que son
estériles y tienen 32 cromosomas) y la reina, que es la tnica
hembra fértil de la colmena (que tambien tiene 32
Cromosomas).
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HERENCIA LIGADA AL SEXO

Los genes que se encuentran los cromosomas
sexuales se llaman genes ligados al sexo y a la
herencia o transmision de los caracteres que
guardan esos genes se les llama herencia ligada

al sexo.

Patron de Herencia Ligado al Cromosoma X

Madre o (_\J Padre No-

Portado @ Afectado

X X XY

P — N

XX XY XX XY

YR g

No-Afectada MNo-Afectado Portadors  Afectado
Cromosoma X Cromosoma X Cromosoma ¥

Un individuo se dice que es portador
de un caracter cuando lleva en sus
genes informacion relativa a ese
caracter, por lo que lo puede
fransmitir a su descendencia, pero no
lo manifiesta.




Ejemplo supongamos que estamos estudiando una enfermedad
recesiva y que utilizamos la siguiente notacion
R = sano/a, r = enfermedad

Un individuo con el genotipo Rr para ecsta
enfermedad sera una persona portadora de
dicha enfermedad, pues aunque no la padece,
se la puede transmitir a sus descendientes.

Un ejemplo de enfermedad en la
que la mujer solamente puede ser
portadora de la misma (salvo casos
muy excepcionales en los que
puede padecer dicha enfermedad)
es la hemofilia.




Coagulacion normal

_ Se trata de una enfermedad genética

recesiva relacionada con el cromosoma X
que consiste en que la sangre presenta
dificultades para coagularse
adecuadamente, lo que provoca que
quienes la padecen sufren hemorragias
internas y externas con facilidad.

Hemofilia

L]
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Esta enfermedad se debe a la
falta de unas proteinas en la
sangre denominadas factores de
coagulacion (hay 12 factores
diferentes).




Hay de dos tipos: hemofilia A (falta el factor VIII) y hemofilia B
(falta el factor IX)

Puede ser grave (produccion < 1% del
factor afectado), moderada (entre el 2% y
el 5%) y leve (entre el 6% y €1 50%).

El diagnodstico en los casos graves se — fti
hace durante la lactancia o primera

infancia, cuando es leve a veces se

detecta en la analitica previa a una

intervencion.




Hemofilia en familias reales
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Una mutacion es una alteracion inesperada en el material
genético de un individuo.

Para hacer una clasificacion de las mutaciones se pueden seguir
varios criterios:




Mutaciones somaticas: las que alteran el material genético de las
celulas somaticas. Este tipo de mutaciones no se transmiten a la
descendencia.

Mutaciones germinales o sexuales: las que alteran el material

genético de las células germinales. Este tipo de mutaciones si se
transmiten a la descendencia.




Las células somaticas son las que estan relacionadas con la
formacion y crecimiento de los tejidos y organos de los seres vivos.
(Estas c€lulas se dividen por mitosis).

Las cé¢lulas germinales son las que producen las células
reproductoras. En el hombre las células germinales se llaman
espermatogonias y se encargan de producir espermatozoides, en la
mujer se llaman ovogonias y producen ovulos. (Las celulas
germinales se dividen por meiosis).

espermatogonio

.
V e o
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primario

espermatocit}‘ —
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espermatidas  espermatozoides
Meiosis | Meiosis Il Diferenciacion




Las células somaticas mueren por apoptosis, que €s como una
muerte programada y que llegado el momento la provoca la
misma célula.

Apoptosis
(Programmed Cell Death)

‘\M:nbrane Blebbing
Norma_l_ffg/(:“ shrinkage B

1 Chromatin Condensation

Final stage of apoptosis White blood cell
N ol Apoptotic Body

Formation
. uclear Collapse
) Continued Blebbing

g, Hational Librany of Madicine




Mutaciones espontaneas. las que se producen sin que haya una
causa aparente.

Estas mutaciones se producen entonces fundamentalmente por 3
motivos.

Por errores que surgen
durante la replicacion del
ADN (recordar que antes de
dividirse una célula tiene que
hacer una copia de su
contenido, en particular de su
informacion genetica o ADN).




Por lesiones o dafios fortuitos en el ADN (ruptura de enlaces entre
las bases nifrogenadas y el azucar, pérdida de grupos aminos al
ser sustifuido el uracilo por la timina o danos que pueden
producir en el ADN las sustancias que intervienen en los
complicados procesos que tienen lugar en las c€lulas).

Por la presencia de eclementos
geneticos transponibles (son
secuencias de ADN que tienen la
propiedad de cambiar de posicion
dentro del genoma).




Mutaciones inducidas. las que tienen una causa que las produce
llamada AGENTE MUTAGENICO.

Los agentes mutagénicos pueden ser de tres tipos: fisicos, quimicos
o biologicos.

Agentes mutagénicos fisicos: son las radiaciones a las que se ve
sometido un organismo. Las mas peligrosas son los rayos X (que se

utilizan para hacer las radiografias), los rayos ultravioleta
emitidos por el sol (de los que nos protege la capa de ozono de la
atmosfera) y las radiaciones radiactivas.




Mutaciones producidas por la bomba atdomica




También se consideran agentes fisicos los ultrasonidos (ondas
sonoras cuya frecuencia esta por encima del nivel audible por el
oido humano), capaces de producir alteraciones en el ADN en la
mosca de la fruta (Drosophila melanogaster) y en algunas plantas.

Fenotipos mutantes (distancias en Morgan)

short dumpy purple vestigal brown
aristae wings eyes wings eyes
short Sy
legs

0 - 1.0

long 4
aristae long

wings
F enotipos normales

long
legs




Agenfes mutagénicos quimicos: son las sustancias quimicas
capaces de alterar el ADN de un organismo.

Ejemplos: el humo del tabaco, los colorantes que se utilizan en la
industria o los pesticidas. Con frecuencia este tipo de sustancias
son también cancerigenas.




Agentes mutagénicos biologicos: son aquellos organismos “vivos”
que pueden alterar las secuencias del material genético de otros
organismos en los que se alojan.

Ejemplos: los virus, las bacterias y los hongos.

» Del latin virusque significa “toxina” o “veneno”

Capsi * Organismos infecciosos que solamente pueden

nucleic

acid F ey ) multiplicarse dentro de las células de otro organismo

« El primer virus conocido es el del mosaico del tabaco
(descubierto en 1899)

» Actualmente hay identificados mas de 5000 diferentes,
aunque se piensa que podrian existir millones

‘En ellos se distinguen 2 6 3 partes: el material genético (ADN 6 ARN), la capside
(cubierta de proteinas que protege el material genético) y en algunos virus la envoltura
virica (una doble capa de lipidos que los rodean cuando estan fuera de la c€lula)

» Presentan forma variable




Hongos

- Organismos eucariotas que no estan en el reino de los
animales, ni ¢l de los vegetales ni en el de las bacterias

« Poseen pared celular, pero en vez de estar compuesta de
celulosa, lo estan de quitina

« En este grupo se encuentran los mohos, las levaduras y las
setas

Moho atacando el pan




Levaduras
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Levadura fresca (el hongo esta vivo): pan

Levadura seca (el hongo esta “dormido”)

Levadura quimica: reposteria




Mutaciones beneficiosas: son las que provocan cambios
beneficiosos. Mas adelante veremos que las mutaciones juegan
un papel importante en la aparicion de nuevas especies.

Ejemplos de mutaciones beneficiosas

En Dbacterias existe una especie Illamada
Staphylococcus aureus MR (Meticilina Resistente)
que ha evolucionado gracias a una mutacion de
otra bacteria llamada Staphylococcus aureus.
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Mientras que el ancestro muere en presencia de meticilina (que
es un antibiotico), la mutacion que presenta la Staphylococcus
aureus MR1a hace resistente a ese antibiotico.




En la especie humana existe una mutfacion que altera la
hemoglobina de los globulos rojo y provoca una enfermedad
llamada anemia falciforme.

Glébulo rojo normal Globulo rojo anomalo

Las personas que padecen esta
enfermedad son inmunes a la malaria,
grave enfermedad que castiga
principalmente a los paises menos
desarrollados y que se fransmiten a
traves de los mosquitos.




Mutaciones neutras: son las
que provocan cambios que ni
benefician ni perjudican.

Mutaciones perjudiciales: son las
que provocan  alteraciones
perjudiciales. Hay mutaciones
que provocan enfermedades tan
graves como el cancer.




Mutaciones dominantes: cuando el individuo que la tiene la
manifiesta en el fenotipo.

Mutaciones recesivas: cuando el individuo que la tiene no la
manifiesta en el fenotipo.




Mutaciones génicas: las que consisten en la alteracion de la
estructura quimica de la informacion genética.

ADM (una cadena)
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Ejemplo de mutacion génica. Albinismo

Se debe a la alteracion causada por alelos
recesivos. Esta alteracion provoca la
imposibilidad de sintetizar melanina, que es
una sustancia responsable de la
pigmentacion y proteccion de la piel, el
pelo y los 0jos, por eso los organismos que
la padecen tienen la piel y el cabello de
color blanco y los o0jos un poco rosados.
Esta alteracion es hereditaria.




Ejemplo de mutacion génica. Anemia falciforme

- Enfermedad hereditaria de los

globulos rojos.

- La hemoglobina anormal hace

que los globulos rojos tengan

forma de hoz y que se

endurezcan.

- Los globulos rojos endurecidos Los lébulosrojos normales se mueven

libremente dentro del vaso sanguineo

atascan los vasos sanguineos y = i
> {“. F o~

causando dolor y, a veces, dafios Ly = fp? =

en IOS Organos Los glébulosrojos anormales se atoran

en su transito dentro de los vasos
sanguineos




DHA hemoeglobdna nonmal hemoglabing ml-

- Los globulos rojos f,a101’fo.rmes mueren  SEEESRERIT L)
y se descomponen mas rapidamente que o
los globulos normales.

- Consecuencias:
infecciones.

nnnAffnnr Mofxlnnn

hemeglebing nommal hemeglobina mutante

anemia y graves e TR

Trasplante de
meadula osea

- Se puede curar con un transplante
de células madre de la médula 6sea
o cordon umbilical.

- En algunos casos no se sobrevive a
la operacion (5%)

-En  un porcentaje pequeno
tampoco tiene €xito (10 %).




- En los bebés y ninos las infecciones mas graves son la
neumonia y meningitis, y son la principal causa de muerte
derivada de esta enfermedad.

-Para prevenir las infecciones se les
inyecta 2 veces al dia penicilina, desde los
2 meses de vida hasta los 5 afnos.




Mutaciones cromosOmicas: son las que afectan a la estructura
de los cromosomas.

N %
= ﬁ
- Ny
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Delecion Duplicacion Inversion Translocacion




Ejemplo de mutacion cromosomica (delecion).
Sindrome de Cri— du - chat

- Delecion del brazo corto del
cromosoma 5.

— Afecta a 1/50.000 nacimientos.
- Mas frecuente en las ninas.

— Llanto caracteristico (maullido Cri-du-chal Chromosome 5 pair
de gato).
- Poco PESO al nacer. Sp= MyckDIS = el Gy chat ayndrmene

5p-

- Craneo pequeiio al nacer.

- Retraso psiquico grave que
aumenta con la edad.

- Retraso psicomotor.




Ejemplo de mutacién cromosomica (delecion):
Sindrome de boca de carpa

- Delecion del brazo corto del
cromosoma 18.

— Afecta a 1/50.000 nacimientos.
- Forma caracteristica de 1a boca.
- Retraso mental y
crecimiento.

- Craneo pequeno, orejas grandes
y cuello corto.

- Anomalias  esqueléeticas  y
oculares.




Mutaciones numericas o gendmicas: cuando hay una alteracion
en el niumero de cromosomas de un individuo.

Cuando el individuo tiene un cromosoma menos de lo que le
corresponde se habla de monosomia, cuando fiene un
cromosoma mas, se trata de una trisomia y cuando tiene dos
cromosomas de mas, seria una tetrasomia.

t l_i




Ejemplo de mutaciébn numérica o genodmica (frisomia):
Sindrome de Down

~ Trisomia en el par 21.

- Retraso mental.

- Rasgos fisicos caracteristicos (0jos
achinados, orejas, boca, nariz y

extremidades pequeros...).

- Mas probabilidades de padecer
patologias de corazdn, del aparato
digestivo y del sistema endocrino.

- Porcentaje superior al 50 % de
personas con sindrome Down que
tienen problemas de vision.




- Este trastorno debe su nombre a john
Langdon Haydon Down, médico britanico
del siglo XIX que fue el primero en
descubrir esta alteracion en 1866,
aunque sin descubrir a qué se debia.

- Fue en 1958 (casi un siglo después)
cuando el médico e investigador francés
Jérome Lejeune descubrid que este
sindrome es una alteracion en el par
cromosomico 21.




Ejemplo de mutacion numérica o gendmica (trisomia):
Sindrome de Edwards

~Es un trastorno genético causado por
la presencia de una copia extra del
” ” cromosoma 18.
ll

o - Provoca un indice muy alto de
i‘ " i “ ” AL mortalidad en los recien nacidos (por
LINLLIN L ”. encima del 90 %) y quienes
v i sobreviven no tienen una esperanza
de vida superior al afio.




it mpid, Tipertorns

OIS peeaIienbe

— Craneo pequeno

- Orejas bajas y malformadas

- Aberturas que hay entre los parpados
cortas (fisuras palpebrales)

- Paladar elevado y estrecho que
dificulta la respiracion

- Labio leporino (el labio separado)




— Esternon corto

— Pelvis estrecha

- Dislocacion de caderas

- Dedos sobrepuestos

- Unas poco desarrolladas y de
menor grosor de 1o normal

- Polidactilia (mas dedos de lo
normal)

- Patologias en los  aparatos
circulatorio, digestivo y excretor
entre otros.




Ejemplo de mutacion numérica o gendmica (trisomia):
Sindrome de Patau

- Trastorno genético descubierto en
1960 por Patau y causado por la
presencia de una copia extra del

cromosoma 13.
)< ) ' >: )‘ 7 - La mayor parte de los embarazos en

)( Y )I I )3 los cuales los bebés padecen este tipo
TRINEYRTEY de anormalidad dan como resultado
‘s ll AL ){ ’
i abortos espontaneos.
- Los nacidos con el sindrome de Patau
no suelen sobrevivir mas que unos
pocos dias, si bien en los mejores casos
llegan al afno de vida.




dysplastic, or
malformed ears

hands

and polydactyly,
or extra fingers

undescended or
abnormal testes

ey
Ll
cing Foundation, all rights resarved.

- Cabeza muy pequena

- Ojos muy pequefios (a veces el
bebé nace con uno).

- Aproximadamente el 60% de
los bebés poseen labio o paladar
leporino.

- Alteracion de la forma y el

tamario de sus orejas.

- Polidactilia en las manos y pies.
~-El 80% mnace con defectos
cardiacos y otras patologias
graves.

- Pueden nacer sordos y sin
olfato.




Ejemplo de mutacion numérica o gendmica: Sindrome
de Klinefelter

- Solo lo pueden padecer los hombres.

- Las primeras referencias se remontan a 1942. un equipo
dirigido por el doctor estadounidense Harry Klinefelter publico la
coincidencia en nueve hombres de las siguientes caracteristicas:.
pechos desarrollados, vello escaso en el cuerpo y en la cara,

testiculos pequeiios y esterilidad.

- A finales de los 50, algunos investigadores descubrieron que los
sintomas descritos por Klinefelter se debian a la presencia de un
cromosoma sexual X extra.
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~Se trata por tanto de la presencia de 3 cromosomas sexuales
), 0,44
~Otros sintomas. cuerpo redondo, mas facilidad para desarrollar
sobrepeso y suelen ser altos.

Tall stature
Slightly feminized
physique

Mildly impaired 10
{15 paints less
than average)

Tendency to lose
chest halrs

Frental baldness
abzent

Poor beard growth

Breast development
{in 30% of casus]

—— Osteoporosis

—— Small testes




- Se puede reducir el tamaiio de los pechos con cirugia.

- La utilizacion de hormonas puede favorecer el crecimiento de
vello en la cara y el desarrollo de un cuerpo mas musculoso.

- A pesar de no ser retardados mentales, muchos de estos varones
tienen problemas de lenguaje.

- El rey Carlos II de Espaiia se dice que
padecia este sindrome, por lo que
presentaba un lamentable estado fisico que
se atribuia a la brujeria, hecho por el que se
le llamaba “El Hechizado”.

‘ - Reino entre 1665y 1700.

~Fallecio a los 38 afos de epilepsia sin dejar descendencia, lo que
motivo la Guerra de Sucesion Esparfiola.

~Fue el ultimo rey de la Casa de los Austria, ya que le sucederia el
primer Borbon: Felipe V.




Ejemplo de mutacion numérica o genomica
(monosomia): Sindrome de Turner

- Sindrome descrito en 1938 por el médico estadounidense Henry
Turner, aunque la causa no se descubrio hasta 1959.

- Presencia de un solo cromosoma sexual X, por lo que las personas
que lo presentan son mujeres (ya que no poseen el cromosoma Y
que es el que determina el sexo masculino).

-La no presencia de ofro cromosoma sexual X hace que no se
desarrollen con normalidad las caracteristicas sexuales femeninas,
dotando a las mujeres con este sindrome de un aspecto infantil.
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- Baja estatura.

- Piel del cuello ondulada.
- Ausencia de la menstruacion (y por tanto infertilidad).
- Riesgo de retraso mental.
- Estrechamiento de la arteria aorta.

- Anomalias de los ojos (parpados caidos) y huesos.

Characteristic
lacial fealures
Fodd of skin
Consiriction
of acria

Poor breast

- El tratamiento con hormonas ayuda
al incremento de estatura y al
crecimiento de las mamas, del vello
pubico y al desarrollo de otras
caracteristicas sexuales femeninas.

- La utilizacion de un ovulo donado
es una alternativa para las mujeres
con este sindrome que deseen tener
hijos.




Observacion (Amniocentesis)

- Se realiza normalmente entre las semanas 15 y 18 de embarazo.
- Se extrae con una aguja a través del vientre de la madre una
muestra de liquido amniotico a partir del cual se puede conocer la
dotacion cromosdmica del feto.

- Una de cada 1600 mujeres que se someten a esta prueba
pierden el bebeé como consecuencia de la misma.

o —— Amniotic fluid




Observacion (Cariotipo)

- Kl cariotipo de un individuo es el conjunto formado por todos
sus cromosomas ordenados por parejas de cromosomas
homologos de mayor a menor tamaiio.
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La herencia biologica.

Geneética humana




