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1.- GENETICA HUMANA

La Genética es la rama de la Biologia que sargacdel estudio de I3
transmision de los caracteres de generacion enaggoe.

Los estudios de genética en el hombre puedefir g&ra prevenir algunag
enfermedades heredables y mejorar nuestra salude/uestros descendient
Sin embargo el ser humano presenta algunas pedatlas que hacen que ¢
estudio genético humano encuentre algunas difabedta

Algunas de ellas son:

- EXISTEN POCOS DESCENDIENTES POR PAREJA

suelen tener pocos hijos.

Cuando se realiza un estudio, los resultados sanfiatdles cuando se realiza el
estudio con un numero elevado de individuos, yleas del hombre las parejas

- EL TIEMPO DE GENERACION ES LARGO

Desde que un individuo nace hasta que tiene désoeia pasan muchos afg
por eso llevar un seguimiento de la herencia decamacter determinado en ¢
hombre requiere demasiado tiempo. .
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- NO SE PUEDEN PLANIFICAR LOS CRUZAMIENTOS

En la especie humana no esta permitido realizagrarpntos genéticos.

A pesar de las dificultades que existen a |a hier estudiar la genética en el hombre, se avanze
dia a dia en este tipo de estudios, entre otrovo®tiracias por ejemplo a los historiales médicos
de personas con enfermedades hereditarias, qu $ara estudiar los antecedentes familiares y
predecir la posibilidad de que se presenten erdéssendientes, o por ejemplo estudiando en
animales emparentados con el hombre los caracjeesenemos en comun con ellos.

2.- CONCEPTOS FUNDAMENTALES DE GENETICA |
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= CARACTER HEREDITARIO: cada una de las caracteristicas de un ser vivo mﬁﬂﬁ

pueden transmitirse a la descendencia. 2 6
H
\/
‘{X}g‘" » GEN: trozo o fragmento de un cromosoma que guardafdéaniacion relativa a un
e8| caracter concreto. Cada gen ocupa un lugar fijerdelel cromosoma llamado locus.

» Locus: Es el lugar que ocupa un gen determinado dentumadeomosoma. (Plurdbci).

= ALELO: es cada una de las posibles informaciones queepeatdar un gen.
Nota Durante la fecundaciéon se unen n cromosomas meegen del padre y n
gue proceden de la madre; por lo tanto, cada célulaetidos alelos (dos
informaciones) pareada gen.

= HoMocicoTico: un individuo se dice que es homocigotigo
para un caracter cuando los dos alelos para egeteason| R ®
iguales; es decir, cuando los dos genes relativeessea
caracter guardan la misma informacion. - -

ir dr IR (Ar

= HETEROCIGOTICO: un individuo se dice que es heterocigétito
para un caracter cuando los dos alelos para e&eteason
diferentes; es decir, cuando los genes relativeseaaracter)! 1 U -
guardan diferente informacion. HONOrIETOS  MFTRROCIGOTOS
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[GENOTIFG)| [GENGTIFD [ = GENOTIPO: €S toda la informacion contenida en los cromosoBsis
RR o Rr " informacion hay veces que se manifiesta y vecesique hace.
[FEROTIRE) FENOTIFYl | w FENOTIPO: es el conjunto de caracteristicas (tanto fisiaamoc de
ﬁ' a conducta) observables de un individuo. El fenotstd determinado
1 - 4 por el genotipo del individuo junto con las cardastecas del medio o
& Y entorno que rodea al individuo.

Ambiente + genotipo = fenotipo

Ejempla color del ratén (marrén o negro).

@
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= ALELO DOMINANTE: es el alelo que se manifiesta en
heterocigéticos. Se representa con una letra malgiés).

Filial 2
BB

los individuos

= ALELO RECESIVO: es el alelo que no se manifiesta en los individuos
heterocigoticos. Se representa con una letra miai$a).

Nota la presencia de alelos dominantes o recesiviisgda a la llamadaerencia dominante.

= ALELOS CODOMINANTES: Son los alelos que tienen la misma “fuerza” paaaifestarse.

Nota la presencia de alelos codominantes puede dar lagdos tipos de herencia, la
intermedia o la codominancia.

= HERENCIA DOMINANTE: los descendientes manifiestan caracteristicas d

® N
e

uno de los progenitores. Ejemplo: 0jos claros xs agcuros = 0j0S

OSCuros

= HERENCIA INTERMEDIA: |os descendientes manifiestan caracteristicas
intermedias; es decir, que no tienen ninguno de psogenitores. Ejemplo:
pétalos rojos x pétalos blancos = pétalos rosasdél dondiego de noche).

= HERENCIA CODOMINANTE: los descendientes manifiestan las caracteristieados dos

progenitores. Ejemplo: pétalos rojos x pétalos dan= pétalos rojos y blancos. Otro
ejemplo es la herencia de los grupos sanguinetssaegpecie humana (grupo A x Grupo B
= Grupo AB).

T

= BB |, BN

- | B = (A =,

I
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| 3.- LAS LEYES DE MENDEL

Los primeros estudios sobre la transmision de kscteristicas de un
individuo a su descendencia se deben al monjeiacstiGregor Mendel,

nacido en 1822, (1822-1884) por eso es considecadmw el padre de la
Genética. En 1850 empez6 sus trabajos de botdgnibéicando sus resultados
en 1866 en una revista cientifica local que no tawacha repercusion,

teniendo que pasar mas de 30 afios para que fumranocidos. Determind

tres leyes o principios de la herencia: Estos &s$ugk los presentd Mendel en
1865 a la comunidad cientifica, pero fueron ignosag tuvieron que pasar
mas de 30 para que fueran reconocidos.

Mendel utilizé para hacer sus experimentos sasnile guisantes que cultiva
en su convento (algunas ventajas del guisanteem@snultiples caracteres ¢
diferentes variedades como el color de la sengllaplor de la flor, la forma del€g
tallo...; son faciimente cultivables, por lo que eofdltaba material, se puedgf/,
cruzar artificialmente; tardan poco tiempo en braiaa vez sembradas Ig
semillas...) y las conclusiones que sacO despuésedbzarlos quedarorfs
resumidas en las tres leyes que llevan su nombre.

13.1.- Primera ley de Mendel o ley de la uniformidadie la primera generacion filial

ENUNcIADO: Cuando se cruzan dos individuos distintos honditigs para un caracter, todos
los descendientes de la primera generacion fitialrgbridos e iguales entre si.

Para llegar a esta conclusion Mendel cruzo uemille de guisante de color amarillo
homocigotica para este caracter, con una semilleotte verde también homocigoética para este
caracter. Teniendo en cuenta que el alelo amae#lodominante sobre el verde, se tiene lo
siguiente:

@ X @
FAYEEAN

R

©0 00

Es decir, todos los descendientes de este cracgescolor amarillo y heterocigéticos para este
cardcter (color de la semilla).

[3.2- Segunda ley de Mendel o ley de la segregacidmlos caracteres

ENUNCIADO: Cuando se cruzan dos individuos de la primersegemn
filial obtenida en la primera ley, vuelve a apardaevariedad que no se habla O x O
presentado en la misma. ’

| | | | | ‘
Mendel cruz6 dos semillas de guisantes de lganmas en la primera ley I/[%
que eran amarillas heterocigoticas y observo quéaaescendencia habi :
semillas verdes. %) © O
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Esto se debe a que cada uno de los progenpordsicen dos tipos diferentes de gametos, uno
con el alelo A" (amatrillo) y otro con el alelod” (verde), por lo que en la fecundacion se pueden
unir los gametos con los alelagd’, dando lugar a una semilla verde.

[3.3.- Tercera ley de Mendel o ley de la trandsion independient¢ ®

ENUNcIADO: Los caracteres diferentes se transmiten de mahera |
independiente. S

Mendel estudid la transmision de dos caractarés vez, el color de |3 \I/
semilla del guisante (amarillo o verde) y la forfnagosa o lisa). Para ellg ©

cruzé dos semillas homocigoéticas para ambos caeactena amarilla y lisa ) o
la otra verde y rugosa, observando que la desceidabtenida era I & & @ @
esperada si se hubieran estudiado por separadinsosaracteres, de ahi ques) & g ®
llegara a la conclusion de que los dos caracteesamsmitian de manerg ™ ™ ™ ™
independiente.

No obstante hay excepciones a esta ley, comejemplo las siguientes:

- ALELISMO MULTIPLE: es cuando para un caracter hay mas de dos aledddgs) en cuyo caso
existe un mayor niamero de genotipos positigsmplo: el color de ojos de la mosca de la fruta,
para el que existen mas de dos alelos difererdgss(iblancos, marrones y rosados).

Y

Ojos rojos  Ojos blancos Ojos marrones OJOS rosas

- GENES LETALES. son genes que provocan la muerte del individuo fUg
los posee.Ejemplo: en el raton de pelaje amarillo, los posiblgs.
genotipos son Aa = amarillo, AA = negro aa = gd¢alle

Otro ejemplo de gen letal se da en los gatos de la raza Maaxteaizados
por la ausencia de cola. En estos gatos el indivifie es heterocigético
para este caracter carece de cola y el individmooe@motico muere.

4.- LA GENETICA DEL SEXO

[4.1.- La determinacion del sexo

En los animales sabemos que existen dos sexosgs#ulino y el femenino
En esta pregunta responderemos a la siguiente@uegtjué es lo que determirja @#
gue un individuo de una determinada especie sea dexo u otro? Dicho de otrp  ( >
manera, ¢en qué nos tenemos que fijar para detarsiinn individuo es hembr
0 macho? Hay varias formas de determinar el semtvalde una especie:
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* DETERMINACION CROMOSOMICA

En algunas especies animales todos los individinmependientemente del sexo, tienen
cromosomas comunes llamadngosomag también tienen otros cromosomas que son difesent
en los machos y en las hembras, llamados por egtecntromosomas sexuales.

Sistema XX/XY

Cromosoma X

%% comesomay | g hembra presenta dos cromosomas sexuales igusdescidos como

cromosomas X, mientras que el macho tiene un cromassexual X y otro
distinto denominado cromosoma Y.

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

Mamiferos son animales vertebrados de sangre caliente ignent la
temperatura corporal constante, independientemeletela temperatura
ambiente) que se caracterizan por poseer pelos smpkrficie del cuerpo, y
las hembras mamas con las que alimentar a sus crias

Anfibios son animales vertebrados de sangre fria (la teaatypa de su
organismo es la misma que la del medio) que es&papados para vivir tantg
en el medio acuético como en el terrestre.

Peces son animales acuéticos de sangre fria provistaaatas para desplazarse
por el agua y de branquias para respirar captdnadgeno del agua. La mayoria
de ellos son de agua salada, si bien también hegspme agua dulce como las
truchas.

Sistema Z2Z2/Z\WN

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

macho| ZLZ, |~ | Z.W | hembra

| ‘
o o

Este sistema es el que determina el sexo en éasydos reptiles.

Aves son animales vertebrados de sangre caliente gusamscterizan por
poseer plumas, aunque no todas vuelan por el eamp por ejemplo el
pinguino, que lo hace por el agua.

Reptiles son animales vertebrados de sangre fria caraatiers por posee
una piel dura y provista de escamas. Estos animgiésn (de ahi su nombre
es decir, que se desplazan arrastrando el cuerpmu& hay algunas especig
gue poseen patas, estas son cortas y les obligarastrar el vientre por e
suelo.
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Sistema XX/XO

En este caso solamente existen cromosomas sexiealgzo X, la hembra
tiene dos y el macho uno, asi el macho tiene um@soma menos que la
hembra.

insectos es el mas abundante que existe. Se tradaichales invertebrados que:
tienen el cuerpo dividido en tres partes (cabewaxty abdomen), dos antenas
la cabeza y seis patas en el torax.

= DETERMINACION POR RELACION ENTRE CROMOSOMAS X Y AUTOSOMAS

que resulte de dividir los nimeros anteriores).

Es lo que sucede por ejemplo con la mosca deuta fo del vinagre[™ J
(Drosophila melanogaster), llamada asi porque smdaentra alimentandose de/ e
frutas en proceso de fermentacion. En esta espscad, dividir el nUmero de ;
cromosomas X que posee un individuo entre el nirderautosomas sale 1, 3
trata de una hembra, y si sale 0’5, se tratarddeacho.

R

= DETERMINACION POR HAPLOIDIA/DIPLOIDIA

En otros organismos como las abejas, el sexo dedinduo depende[— — _
de si es haploide o diploide. Si se trata de uivithdo haploide se tratarg nofecundado  fecundado
de un macho y si es diploide se tratara de una teemb ¢ ¢

En una colmena de abejas se distinguen los mackésganos (qug _ .
tienen 16 cromosomas), las hembras obreras (quessériles y tienen 32 Wt gt &0
cromosomas) Y la reina, que es la unica hembtiddérla colmena (que[ #nsre  obrera  reina
también tiene 32 cromosomas).

Célias
sométicas

e Gametos ~
MEICSIS PARTENOGENESIS

¢ d
Hemix - Macho
lemba (iG’J“R\

= MITCSIS FEcumpnc:ﬁﬁ‘A

o) m—(32) 8
ol Q9

Macho Hembra

[4.2.- La herencia ligada al sexo

Los genes que se encuentran los cromosomas sesedlesnan genes ligados
al sexo y a la herencia o transmision de los car@stque guardan esos genes se
les llama herencia ligada al sexo.

Un individuo se dice que es portador de un caratetando lleva en sus genes informacion

relativa a ese caracter, por lo que lo puede trainsnsu descendencia, pero no lo manifiesta.

TEMA 2: LA HERENCIA BIOLOGIA. GENETICA HUMANA




Ejempla supongamos que estamos estudiando una enfermemsiva — —
y que utilizamos la siguiente notacion Mol

R = sano/a s S
r = enfermedad @@4@/ "

Un individuo con el genotipBr para esta enfermedad sera una pers
portadora de dicha enfermedad, pues aunque nodecease la pueds
transmitir a sus descendientes. .

174

Un ejemplo de enfermedad en la que la mujer soltenmrede ser portadora de
la misma (salvo casos muy excepcionales en lospyeele padecer dicha
enfermedad) es |BEMOFILIA. Se trata de una enfermedad genética recesiva
relacionada con el cromosoma X que consiste en lgusangre presenta
dificultades para coagularse adecuadamente, lopguca que quienes la
padecen sufren hemorragias internas y externatacidlad. Esta enfermedad se debe a la falta de
una proteina en la sangre.

Ejempla ¢ Cual es la probabilidad de que en la descenddecim matrimonio entre un hombre
sano y una mujer portadora de la hemofilia salgeanén sano?

Sano Portadora

L NE

Wl ¢

W
XY

Portadora Sana Hemofilico  Sano

5.- LAS MUTACIONES

Una mutacion es una alteracion inesperada enterialegenético de un individuo.

Para hacer una clasificacion de las mutacionpsiegen seguir varios criterios:

I5.1.- Mutaciones segun el tipo de célula a la quéeatd

- MUTACIONES SOMATICAS: las que alteran el material genético de las agélsbmaticas. Este
tipo de mutaciones no se transmiten a la desceradenc

- MUTACIONES GERMINALES O SEXUALES: las que alteran el material genético de las aglul
germinales. Este tipo de mutaciones si se transraita descendencia.

Observaciones

1. Las células somaticas son las que estan relacisr@mala formacion y crecimiento de los
tejidos y 6rganos de los seres vivos. (Estas @&idalividen por mitosis).
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2. Las células germinales son las que producen lagdaséleproductoras. En el hombre las
células germinales se llaman espermatogonias pe@gan de producir espermatozoides, en la
mujer se llaman ovogonias y producen évulos. (éhslas germinales se dividen por meiosis).

Ovario Segunda
!

y \'a,+ d . division division
) \‘/, ?E’r <L (@‘j meigtica m«mu
espia‘ogomo / 5?} g & l )
< @ ' Q
espermatocit RV <X g
primaro & B o8- - {\f* ') ﬁ: #} satindania
3::\ p) )
souncarcs (9~ e s s Q < C\
espermdtidas  espermatozoides Cuerpas
Meiosis | Meiosis Il Diferenciacion Diploide (2n} Haplolde F::
3. Las células somaticas mueren por apoptosis, queco@so una muerte

programada y que llegado el momento la provocaganmcélula.

I5.2.- Mutaciones segun la causa que la provgca

- MUTACIONES ESPONTANEAS. las que se producen sin que haya una causa tgpaBsias
mutaciones se producen entonces fundamentalmengmotivos:

A) Por errores que surgen durante la replicacion @&\ Arecordar que antes -
de dividirse una célula tiene que hacer una cogiasa contenido, en™
particular de su informacién genética o ADN).

YIS

Forma enélica de
la Guanina (G%) Normal
TbEAG
a3 TGTA "'l—l—x"l—l—'
2 t: _I_I_I_I_Gl_b AG! C
¥ Ea E Repln:acmn Tata

Mutante|
Replicacidn —l—l—l—l—l—-
TGEA C
ADN parental

“aom T ADN

ACLT
wasws ww Normal
N AGLTE _fetae

SEoid
i [ T8 Normal
TGEAG

Segunda generacion

Primera generacién

‘ B) Por lesiones o dafios fortuitos que se producen &DN
o | (porejemplo ruptura de enlaces entre las basemeitadas y el
I */ azucar, pérdida de grupos aminos que convierteejgonplo la

., o citosina en uracilo que se empareja con la ademidaiios que

Ura\cno pueden producir en el ADN las sustancias que irgeen en los

complicados procesos que tienen lugar en las sglula

Citosina

C) Por la presencia de elementos genéticos transesnjbl (s
(son secuencias de ADN que tienen la propiedad) g&3Q
cambiar de posicion dentro del genoma. Si el elémnef

genético movil al cambiar de posicion se insertatrde \
g)

de un gen se produce una adicidon de una gran adn
de nucledtidos que tendra como consecuencia ladaé '
de la funcién de dicho gen y producira una mutgcion
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- MUTACIONES INDUCIDAS: las que tienen una causa que las produce llanAdsBNTE
MUTAGENICO. Los agentes mutagénicos pueden seregdipos: fisicos, quimicos o biolégicos.

Agentes mutagénicos fisicosson las radiaciones a las que se
sometido un organismo. Las mas peligrosas sondgssrX (que seps
utilizan para hacer las radiografias), los raytwloleta emitidos por el
sol (de los que nos protege la capa de ozono adniasfera) y las
radiaciones radiactivas.

También se consideran agentes fisicos los ultrdesr{ondas sonoras cuya frecuencia esta
por encima del nivel audible por el oido humanapaces de producir alteraciones en el
ADN en la mosca de la fruta (Drosophila melanogasten algunas plantas.

Agentes mutagénicos quimicoson las sustancias quimicas capaces de alterar €
ADN de un organismo. Ejemplos: el humo del tabdos, colorantes que se
?@g utilizan en la industria o los pesticidas. Con fiextcia este tipo de sustancias son

‘ también cancerigenas.

)
o

e

Agentes mutagénicos bioldgicoson aquellos organismos “vivos” que pueden altEsr
secuencias del material genético de otros orgasisenolos que se alojan. Ejemplos: los
virus, las bacterias y los hongos.

I5.3.- Mutaciones seguin los efectos que producenadrindividuo o en el medip

- MUTACIONES BENEFICIOSAS: son las que provocan cambios beneficiosos. Méadaai
veremos que las mutaciones juegan un papel imgertania aparicion de nuevas especies.

- MUTACIONES NEUTRAS: son las que provocan cambios que ni beneficigenudican.

- MUTACIONES PERJUDICIALES: son las que provocan alteraciones perjudicialesy
mutaciones que provocan enfermedades tan graves eorancer.
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[5.4.- Mutaciones seguin se manifieste o|no

- MUTACIONES DOMINANTES: cuando el individuo que la tiene la manifiestaekfenotipo.

- MUTACIONES RECESIVAS: cuando el individuo que la tiene no la manifiesteel fenotipo.

I5.5.- Mutaciones segun el tipo de alteracién que k@ provocadg

- MUTACIONES GENICAS: las que consisten en la alteracion de la estracuimica de la
informacion genética.

ADN (una <adena)
Normal

ATCATCAT

Este tipo de mutaciones origina por ejemplo elneglbno o la anemia falciforme (llamada
también drepanocitosis).

El albinismo se debe a la alteracion causada posal
recesivos. Esta alteracion provoca la imposibilictel
sintetizar melanina, que es una sustancia respiendaba
pigmentacién y proteccion de la piel, el pelo y tjss,

por eso los organismos que la padecen tienen lay @k
cabello de color blanco y los o0jos un poco rosaéssa

alteracion es hereditaria.

lAnemia falciformel

hace que los glébulos rojos adopten la forma ddetreaC (como una hoz) y qug
se endurezcan.

Los gldébulos rojos endurecidos se atascan en Isssvaanguineos pequefios, dificultando el
paso de la sangre y causando dolor y, a vecess @arlos 6rganos. Los glébulos rojos falciformes
mueren y se descomponen mas rapidamente que loslggonormales, lo cual produce anemia.
Las personas que padecen esta enfermedad son gutepeissas a contraer graves infecciones.

Globulo roje normal  Célula falciforme
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- MUTACIONES CROMOSOMICAS: son las que afectan a la estructura de los cromas. Estas
alteraciones pueden ser de varios tipos:

A) Delecion Se pierde un fragmento de cromosoma, y por lo tee pierde informacion.

Algunas enfermedades provocadas por este tipotela@bn son el sindrome de “Cri-du-
chat” y el sindrome de “Boca de carpa”.

|Sl'ndl’0me de ‘;Cri_du_chatnl 5p- syndrome = ci du chat syndrome

5p-

Se le conoce también como sthdrome del maullido de gatoy es una
enfermedad de las consideradas raras (solament& afeun caso de entr
50000 nacimientos) que la provoca un tipo de déteciel brazo corto de| -
cromosoma 5.

D

Predomina en las nifias y se caracterizada pomauatolljue se asemeja al maullido
de un gato y que se va modificando con el tiemmendas suelen nacer con poco
peso y llama la atencién el tamafio del crdneo @@muque contrasta con la cara
redonda. Las personas con esta enfermedad tietresorgosiquico grave que se
acentla al aumentar la edad y retraso tambiénrpsico.

ISindrome de “Boca de carpa’

También es una enfermedad rara (se presenta @rirecuencia de un caso entre 50.000
nacimientos). Corresponde a una delecion del blazmw del cromosoma 18. EI nombre del
sindrome alude a la forma tipica de la boca. Ldgretos padecen retraso mental y en el
crecimiento, malformaciones en el craneo y en la (@ejas grandes, microcefalia o craneo
pequefio y cuello corto) y anomalias esquelétiaasiiares.

B) Duplicacion: Se repite un fragmento de cromosoma. No hay g informacion.

C) Inversion: Se da cuando un fragmento de un cromosoma iavirt
orden, con lo cual no podr4 ser leido en el oreerecto, aunque si en el inverso
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D) Translocaciéon Una cromatida le cede un fragmento a otra crataadiel mismo o de
distinto cromosoma.

- MUTACIONES NUMERICAS O GENOMICAS: cuando hay una alteracion en el namero de
cromosomas de un individuo. Cuando el individumdiein cromosoma menos de lo que le
corresponde se habla de monosomia, cuando tieoepmosoma mas, se trata de una trisomia y
cuando tiene dos cromosomas de mas, seria unsoteie

Este tipo de mutaciones da lugar a enfermedades ebsindrome de Down (trisomia del
par 21), el sindrome de Edwards (trisomia del gardl sindrome de Patau (trisomia del par 13)
el sindrome de Klinefelter en los hombres (presenle 3 cromosomas sexuales XXY) o el
sindrome de Turner en las mujeres (monosomia, sol@tienen un cromosoma sexual X).

ISindrome de Down

Es un trastorno genético causado por la presereciand copia extra del
cromosoma 21. Este trastorno produce retraso mgntal presencia de
rasgos fisicos peculiares facilmente reconocibtgss(achinados, orejas,
boca, nariz y extremidades pequefas...).

Las personas que tienen este trastorno, ademey, tieas probabilidades q
una persona que no lo padece de desarrollar p&selag enfermedades d
corazoén, sistema digestivo y sistema endocrinoiddesl exceso de protein
sintetizadas por el cromosoma de mas. También hgotcentaje superior
50 % de las personas con sindrome Down que presdatante su vida algum
trastorno de la vision.

ISindrome de Edwards

Es un trastorno genético causado por la presemrciznd copia extra del cromosoma 18. Este
trastorno provoca un indice muy alto de mortalidados recién nacidos (por encima del 90 %) y
quienes sobreviven no tienen una esperanza deswior al afo.
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faciales como orejas bajas y malformadas, aberturaiay entre los parpados
cortas (lo que impide abrir bien los ojos), paladevado y estrecho que
dificulta la respiracion, labio leporino (el labs@parado)...y malformaciones
musculares y esqueléticas como esternon cortoispestrecha, dislocacion de
caderas, dedos sobrepuestos, ufias poco desarsojiaiamenor grosor de lo
normal, polidactilia (mas dedos de lo normal)... Adsnpresentan patologias
en los aparatos circulatorio, digestivo y excretutre otros.

? Quienes padecen este trastorno presentan el cp@oge@fio, malformaciones

ISindrome de Patal

Es un trastorno genético causado por la presemciand copia extra del cromosoma 13. La
mayor parte de los embarazos en los cuales los lpelufecen este tipo de anormalidad dan como
resultado abortos espontaneos. Los nacidos cand¥bse de Patau no suelen sobrevivir mas que
unos pocos dias, si bien en los mejores casosl@dgio de vida. Tienen la cabeza muy pequefia,
asi como los ojos, aunque hay casos en los quebélrmce sin uno de ellos. Aproximadamente el
60% de los bebés afectados por el Sindrome de Patmen labio o paladar leporino. También
tienen alterada la forma y el tamafio de sus orgjpslidactilia en las manos y pies. El 80% de los
pacientes que padecen Sindrome de Patau nacerfeatod cardiacos y otras patologias graves.
Pueden nacer sordos Yy sin olfato.

ISindrome de Klinefeltef

Es un trastorno que pueden padecer solo los hombres debe a |
presencia de 3 cromosomas sexuales XXY. Estos lemmignen pechog
desarrollados, vello escaso en el cuerpo y enrka testiculos pequefios
incapacidad de producir esperma; es decir, somilestéAdemas suelen s
altos, tiene el cuerpo redondo y tienden mas adisa sobrepeso.

La mayor parte de estos sintomas se pueden tsatpuede
reducir el tamafio de los pechos con cirugia yileation
de hormonas puede favorecer el crecimiento de eella cara y el desarrollo de
un cuerpo mas musculoso. A pesar de no ser retzsdaéntales, muchos de
estos varones tienen problemas de lenguaje.

ISindrome de Turnef

S g
1"

Es un trastorno producido por la presencia de im @omosoma sexual «¢ i & . 1 i
X, por lo que las personas que lo prfesentan soerarm(ya} gue no poseen g ;g " ’ ; " "
cromosoma Y que es el que determina el sexo masguli 2@ xh 1§
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La no presencia de otro cromosoma sexual X hacenguse desarrollen
“4—— Fag s o con normalidad las caracteristicas sexuales feragnidotando a las

Constriction
of aorta

== | mujeres con este sindrome de un aspecto infantibsQraracteristicas
\«:‘” propias de este trastorno son: baja estatura, daiklcuello ondulada,
=z | ausencia de la menstruacion (y por tanto infeddl riesgo de retraso
- mental, estrechamiento de la arteria aorta y ariamalle los ojos
s | (parpados caidos) y huesos. El tratamiento con dwesn ayuda al
incremento de estatura y al crecimiento de las madel vello pubico y

al desarrollo de otras caracteristicas sexualesraras. La utilizacion de un 6vulo donado es una
alternativa para las mujeres con este sindromelgseen tener hijos.

Characlerisi

OBSERVACIONES:

1.- Las enfermedades genéticas como las que hemosagstub se pueden curar, pero si tratarse
para aliviar sus sintomas y mejorar la calidad die ve las personas que las padecen. Estos
tratamientos son mas eficaces cuando la enfernmmxddtecta pronto, y lo ideal es hacerlo incluso
antes de que se produzca el nacimiento. A travélesslecografias se pueden detectar algunas
malformaciones, pero existe una prueba mas efdidiveada amniocentesis.

La amniocentesis es una prueba que se realiza lmoemiz entre las
-« Semanas 15y 18 de embarazo, en la que se extramamguja a través del
vientre de la madre una muestra de liquido ammiGigartir del cual se
puede conocer la dotacion cromosomica del feto. d¢gneada 1600 mujeres
gue se someten a esta prueba pierden el bebé comseccencia de la
misma.

2.- El conjunto de cromosomas de un individuo se orgemgarejas de cromosomas homologos
de mayor a menor tamafio formando lo que se commo® cariotipo. Dicho de otra manera, el

cariotipo de un individuo es el conjunto formade fmmlos sus cromosomas ordenados por parejas
de cromosomas homélogos de mayor a menor tamario.
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