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A una enfermedad genética
que esta presente o ausente se la denomina un rasgo
discreto o cualitativo: uno tiene la enfermedad o no la
tiene. En contraste, se encuentran los rasgos
cuantitativos, que son parametros bioquimicos o fi
siolégicos cuantifi cables, como la talla, la presién
sanguinea, la concentracion del colesterol plasmatico y el
indice de masa corporal (una medida de la obesidad), que
subyacen en muchas enfermedades comunes y
devastadoras en la poblacion.

ESTUDIOS DE
GEMELOS

Los gemelos son unos experimentos de la naturaleza que proporcionan el
mejor método para evaluar separadamente las influencias ambientales y las
genéticas en los seres humanos.

Los gemelos dicigoticos criados juntos permiten a los genetistas medir la
concordancia de una enfermedad en parientes que crecen en ambientes
muy parecidos pero que no comparten todos los genes, mientras que los
gemelos monocigoticos ofrecen la oportunidad de comparar los parientes
con genotipos idénticos que pueden o no haber sido criados juntos en el
mismo ambiente o en ambientes distintos
Los gemelos monocigéticos surgen de la divisiéon de un Gnico zigoto
fertilizado en dos, en una fase temprana de la embriogénesis . En
consecuencia, los gemelos monocigoticos tienen genotipos idénticos en
cada locus y son siempre del mismo sexo. Constituyen aproximadamente el
0,3% de todos los nacimientos, sin diferencias signifi cativas entre los
distintos grupos étnicos.

GEMELOS CRIADOS POR
SEPARADO

Los genes contribuyen a las enfermedades de
herencia compleja, pero éstas no son trastornos
monogenéticos y no evidencian una pauta de
herencia mendeliana simple.

* Las enfermedades de herencia compleja presentan
a menudo agregacion familiar porque los parientes
de un individuo afectado tienen mas probabilidad de
tener los alelos que predisponen a la enfermedad en
comun con la persona afectada que los individuos
no emparentados.

EJEMPLOS DE RASGOS MULTIFACTORIALES CON FACTORES GENETICOS Y AMBIENTALES
CONOCIDOS
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una enfermedad se encuentra en el grupo de trastornos
denominados estados de hipercoagulabilidad, en los

que se forman coagulos arteriales o venosos de forma

inapropiada y causan complicaciones que ponen en riesgo la
vida

Uno de esos trastornos es la trombosis venosa cerebral

idiopatica, en la que se forman codgulos en el sistema venoso
del cerebro. Eso ocasiona una oclusion catastrofi ca de las
venas cerebrales, sin que concurran factores
desencadenantes como una infeccidn o un tumor.

DIABETES
MELLITUS TIPO
1

Existen dos formas principales de diabetes mellitus: el tipo
1 (insulinodependiente, DMID) (Caso 23) y tipo 2 (no insulinodependiente,
DMNID)
La diabetes tipo 1 tiene una incidencia en la poblacion blanca de alrededor
de 1 en 500 (0,2%), y es menor en poblaciones africanas y asiaticas.
Acostumbra manifestarse en la infancia o la adolescencia

ENFERMEDAD DE
HALZAHIMER

Los genes contribuyen a las enfermedades de
herencia compleja, pero éstas no son trastornos
monogenéticos y no evidencian una pauta de
herencia mendeliana simple.

* Las enfermedades de herencia compleja presentan
a menudo agregacion familiar porque los parientes
de un individuo afectado tienen mas probabilidad de
tener los alelos que predisponen a la enfermedad en
comun con la persona afectada que los individuos
no emparentados.

EJEMPLOS DE RASGOS MULTIFACTORIALES CON FACTORES GENETICOS Y AMBIENTALES
CONOCIDOS



