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Los cromosomas X e Y, que son los responsables de
la determinacion sexual se distribuyen de manera
desigual a los hombres y a las mujeres en las
familias. Por esta razon,
los fenotipos determinados por los genes localizados
en el cromosoma X muestran una distribucion sexual
y un patrén de herencia caracteristicos que
generalmente permiten su identificacion con facilidad
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HERENCIA RECESIVA LIGADA AL CROMOSOMA X MUJERES HOMOCIGOTAS AFECTADAS.

Una mutacion recesiva ligada
a X se expresa caracteristicamente de manera fenotipica en todos
los individuos de sexo masculino que la reciben, y solamente en
los de sexo femenino que son homocigotos para la mutacion.
La hemofi lia A es una enfermedad cldsica que se transmite de
manera recesiva ligada al cromosoma X y en la que tiene lugar una
disminucion de la coagulacién normal debido a la deficiencia del
factor VIII, una proteina de la secuencia de la coagulacién

La naturaleza hereditaria de la

hemofi lia y sus patrones de transmisién se conocen desde la
antigliedad, y este trastorno ha sido denominado hemofilia

real debido a que ha afectado a los descendientes de la reina XX Xy
Victoria de Inglaterra, que era portadora

Las mutaciones nuevas representan una proporcion signifi cativa
de los casos aislados de muchas enfermedades ligadas al
cromosoma X. Cuando los pacientes estan afectados por una
enfermedad recesiva grave ligada al cromosoma X, tal como la
DMD, no se pueden reproducir (es decir, la seleccion es completa)
y, por tanto, los alelos mutantes de los que son portadores
desparecen en la poblacion

HERENCIA
SEUDOAUTOSOMICA
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En los individuos de sexo masculino, los genes correspondientes a los trastornos ligados
al cromosoma X estan expuestos a una seleccion que es completa en lo que se refiere a
algunos trastornos, parcial respecto a otros e inexistente en un Ultimo grupo, segun la
capacidad reproductiva del genotipo
la distrofia muscular de Duchenne (DMD)
una enfermedad del musculo esquelético que afecta a los nifios pequefios. Este trastorno
se suele manifestar clinicamente cuando el nifio comienza a caminar y presenta una
progresion inexorable, de manera que el nifio queda confiando
en una silla de ruedas aproximadamente a los 10 afios de edad
y, por lo general, no sobrevive hasta después de la adolescencia. A pesar de que la
situaciéon puede cambiar como resultado de los avances que se estdan realizando en la
investigacion sobre el tratamiento de los nifios afectados, en la actualidad la DMD
es una enfermedad genéticamente letal debido a que los individuos de sexo masculino
afectados no pueden reproducirse. Por supuesto, la enfermedad puede ser transmitida por
las mujeres portadoras que, en si mismas, raramente muestran alguna manifestacion
clinica del proceso.

MOCAISMO SOMATICO IMPRONTA GENOMICA EN LOS ARBOLES
GENEALOGICO

en el que coexisten células normales y anormales dentro de un
mismo organismo (puede afectar o no a la linea germinal). La
mutacién no puede ser transmitida a la descendencia a menos

que algunas células de la linea germinal estén afectadas.
MOCAISMO EN CELULAS GERMINALES
Tras descartar incluso las evidencias mas sutiles de
a enfermedad en los progenitores no afectados de un nifio con
un trastorno autosémico dominante o ligado a X y con resultados

ti | b | | t | estad Aspecto caracteristico de un paciente con osteodistrofi a
negativos en las pruebas moleculares respecto al estado hereditaria de Albright. B: Radiografia de
de portador, anteriormente era habitual aconsejar a los padres R R ERe RRe s AU N el e y las falanges distales acortados,

en el sentido de que la enfermedad que padecia su hijO habia especial y caracteristicamente con afectacion del cuarto metacarpiano
sido el resultado de una mutacion nueva y que la posibilidad
de que la enfermedad volviera a aparecer en un hijo posterior
era practicamente despreciable, equivalente a la existente en la j§
poblacién general. '

Las mutaciones nuevas representan una proporcion signifi cativa
de los casos aislados de muchas enfermedades ligadas al
cromosoma X. Cuando los pacientes estan afectados por una
enfermedad recesiva grave ligada al cromosoma X, tal como la
DMD, no se pueden reproducir (es decir, la seleccion es completa)
y, por tanto, los alelos mutantes de los que son portadores
desparecen en la poblacion

ATROFIA MUSCULAR ESPINOBULBAR Y OTROS TRASTORNOS
DE LA POLIGLUTAMINA
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El sindrome del cromosoma X fragil es causado por un cambio en
un gen llamado FMR1. Una pequefia parte del codigo del gen se
repite varias veces en un area del cromosoma X. Cuantas mas
repeticiones se presenten, mayor sera la probabilidad de que se
presente la afeccion.

El gen FMR1 produce una proteina que se necesita para que el
cerebro funcione apropiadamente. Un defecto en este gen hace
que el cuerpo produzca muy poco de esta proteina o nada en
absoluto.

Tanto los nifios como las nifias pueden resultar afectados, pero
debido a que los nifios tienen Unicamente un cromosoma X, es
mas probable que la expansién de un solo cromosoma X fragil los
afecte con mas gravedad. Usted puede tener el sindrome del
cromosoma X fragil incluso si sus padres no lo tienen.Es posible
que no haya antecedentes familiares del sindrome del
cromosoma X fragil, de problemas del desarrollo ni de
discapacidad intelectual.

ATAXIA DE FIEDIRECH

La ataxia de Freidreich es una enfermedad hereditaria que dafa ¢
sistema nervioso.

Afecta la médula espinal y los nervios que controlan los
movimientos de los musculos de los brazos y las piernas. Los
sintomas suelen comenzar entre los cinco y los 15 afios. El
principal sintoma es la ataxia, que significa dificultad para
coordinar los movimientos.

Los sintomas especificos incluyen:

Dificultad para caminar
Debilidad muscular
Problemas para hablar
Movimientos involuntarios de los ojos
Escoliosis (curvatura de la columna vertebral hacia un
lado)Palpitaciones (este sintoma es el resultado de diversas

formas de enfermedad del corazén que a menudo acompafan |3
ataxia de Friedreich)




