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Anomalias cromosémicas

Los cromosomas son las estructuras
ienen los genes

Los genes son las instrucciones
individuales que le dicen a nuestro
cuerpo como desarrollarse y funcionar

regulan las caracteristicas fisicas y
meédicas, tales como el color del
cabello, el tipo de sangre y la
propension a enfermedades

Muchos cromosomas tienen dos
segmentos, llamados "brazos",
separados por una region contraida
conocida como centrémero. El brazo
mas corto se llama brazo "p"

sy E| brazo mas largo se llama brazo "g"

En dénde se encuentran los
cromosomas en el cuerpo

El cuerpo estd formado por unidades

individuales llamadas células

Su cuerpo tiene muchas distintas clases
de células, tales como las células de la
piel, las células del higado y las células

sanguineas

En el centro de la mayoria de las células
se encuentra una estructura llamada
nlcleo. Ahi es donde se encuentran los
cromosomas

La mayoria de las células del cuerpo
contiene 23 pares de cromosomas, es
decir, un total de 46 cromosomas

La mitad de estos cromosomas
proviene de nuestra madre, y la otra
mitad, de nuestro padre

Los primeros 22 pares se denominan
autosomas

El par 23 contiene los cromosomas
sexuales, Xy Y. Generalmente, las
mujeres tienen dos cromosomas X y los
hombres, un cromosoma Xy un
cromosoma Y

Los cromosomas tienen toda la
informacién que el cuerpo necesita
para crecer y desarrollarse

Las anomalias ci

pueden ocurrir accidentalmente
cuando se forma el huevo o el esperma
o durante las primeras etapas de
desarrollo del feto

La edad de la madre y ciertos factores
del medio ambiente pueden tener una
funcion en la aparicién de errores
genéticos

Se pueden realizar pruebas y
detecciones sistematicas prenatales
para analizar los cromosomas del feto
con el objetivo de detectar algunos
tipos, pero no todos, de anomalias
cromosdémicas

Las anomalias cromosémicas pueden
tener diferentes efectos, segin la
anomalia en cuestion

El tipo mas comun

anomalia cromosémica se conoce
como aneuploidia y representa una
anomalia en la cantidad de
cromosomas, debido a un cromosoma
demas o uno menos de lo normal

La mayoria de las personas con
aneuploidia tienen una trisomia (tres
copias de un cromosoma) en lugar de

una monosomia (una copia Unica de un
cromosoma).

El sindrome de Down es quizas el
ejemplo de aneuploidia cromosémica
mads conocido

Ademas de la trisomia 21, las
aneuploidias cromosémicas mas
comunes en bebés nacidos vivos son:
trisomia 18; trisomia 13; 45, X
(sindrome de Turner); 47, XXY
(sindrome de Klinefelter); 47, XYYy 47,
XXX

Cada cromosoma contiene miles de
genes que forman proteinas que
dirigen el desarrollo, el crecimiento y
las reacciones quimicas del cuerpo.

Hay muchos tipos de anomalias
cromosdmicas, pero aun asi se pueden
categorizar como numéricas o
estructurales. Las anomalias numéricas
tienen un cromosoma mas o un
cromosoma menos de lo que seria el
par normal

Las anomalias estructurales suceden
cuando una parte de un cromosoma en
particular falta, esta demas, se ha
pasado a otro o estd invertida.

Por ejemplo, una copia adicional del
cromosoma 21 causa el sindrome de
Down (trisomia 21)

Las anomalias cromosémicas también
pueden causar abortos espontaneos,
enfermedades o problemas en el
crecimiento o en el desarrollo

Las anomalias cromosémicas
estructurales son causadas por la
ruptura o la unién incorrecta de
segmentos cromosémicos. Varias de las
anomalias cromosémicas estructurales
tienen como resultado una
enfermedad.

La reorganizacion estructural se
considera equilibrada si el conjunto
cromosdmico completo estd presente,
aunque su distribucién no sea la
normal, y se considera desequilibrada
si falta o sobra informacion

Las reorganizaciones desequilibradas
incluyen eliminaciones, duplicaciones o
inserciones de segmentos
cromosémicos

Si un cromosoma sufre dos roturas y
los extremos rotos se unen para formar
un cromosoma circular, se genera un
cromosoma en anillo o anular. Si falta
un brazo de un cromosoma y el brazo
restante se duplica, se forma un
isocromosoma




EFECTOS ORIGINADOS A PARTIR DE LOS

PROGENITORES

Tras la fecundacion la impronta genomica
controla la expresion genica en la region

Impronta genomica

Proceso normal originado por los cambios
de la cromatina que tienen lugar en la
celulas germinales de uno de los
progenitores, pero no del otro, en

localizaciones caracteristicas del gen

Modificacion covalente del DNA a traves
de la metilacion de la citocina
Formacion de 5 metilcitosina

Influye en la expresidn de un gen pero no

en su secuencia primaria de DNA

Supone una forma reversible de
activacion génica, pero no una mutacion ,
por lo que constituye un ejemplo de lo
que se ha denominado — Centro
epigenético

Tiene lugar durante la gametogenesis
antes de la fecundacion y marca ciertos
genes como procedentes de la madre o el
padre

que presenta la impronta en todos o
algunos de los tejidos somaticos del

embrion

Persiste del nacimiento hasta la vida
adulta — A traves de cientos de divisiones
celulares..solo expresa la copia materna o

paterna del gen

Debe ser reversible

un alelo de origen paterno heredado por
un individuo de sexo femenino debe ser
convertido en su linea de celulas
germinales de manera que este individuo
no pueda transmitirlo en forma de
impronta materna a su descendencia

Un alelo con impronta materna que es
heredado por un individuo de sexo
masculino debe ser convertido en su linea
de celulas germinales

Dser transmitido a su descencia en forma
de un alelo con impronta materna

Control del proceso de conversion —
Centro de impronta

Sx de Prader Willi

Transtorno dimorfico relativamente
causado por la obesidad

Manos y pies pequerios

Estatura corta

Hipogonadismo y retraso mental

Delecion citogenetica que afecta la parte
proximal del brazo largo del cromosoma
15

Solamente en el cromosoma del padre del
paciente

Sx de Angelman

Aspecto facial peculiar

Retraso mental grave

Delecion en el cromosoma 15 heredado
de la madre

Informacion genetica en 15g11 gq13






