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TRASTORNOS QUE IMITAN LA HERENCIA MENDELIANA DE
LOS TRASTORNOS MONOGENICOS

Los trastornos monogénicos
hereditarios se suelen diferenciar de
estos otros tipos de trastornos
familiares debido a sus tipicos
cocientes de segregacién mendeliana
en los grupos familiares.
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La confirmacibn de que una
enfermedad familiar se debe a
mutaciones en un Unico gen requiere
eventualmente la demostracion de los
efectos a nivel del producto del gen, o
bien en el gen en si mismo.

Hay también una clase de trastornos denominados
aneusomias segmentarias en los que existe una

HERENCIA MATERNA DE TRASTORNOS
CAUSADOS POR MUTACIONES EN EL
GENOMA MITOCONDRIAL

deficiencia o un exceso de dos o mas genes en loci [«
adyacentes de un cromosoma, debido a la
deleciéon, duplicacién o triplicacién de todo un
segmento de DNA
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Segregacion replicativa

!
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Genoma mitocondrial
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Este genoma estd constituido por las mitlocondrias se distribuyen
En este caso, el fenotipo (denominado sindrome un cromosoma circular con un también ?Ieatori?mente entre
de los genes contiguos) se debe a alteraciones en tamaio de 16,5 kb, que se localiza las dos células hijas
el nimero de copias de mas de un gen y muestra en el interior de un orgéanulo
cocientes de segregacién mendeliana tipicos con mitocondrial, no en el nucleo

un patrén de herencia que generalmente es
dominante debido a que la aneusomia
segmentaria se transmite como si fuera un Unico
alelo mutante

Homoplasmiay
heteroplasmia
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Una célula hija puede recibir por azar mitocondrias

El mtDNA contiene 37 genes. Estos genes codifican 13
polipéptidos que son subunidades de enzimas que participan
en la fosforilacidn oxidativa, dos tipos de RNA ribosémico y 22
RNA de transferencia necesarios para la traduccion de los
transcritos de los polipéptidos codificados por las
mitocondrias

gue contienen solamente una poblacién pura de
mtDNA normal o bien una poblacién pura de mtDNA
mutante
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Alternativamente, la célula hija puede recibir una

mezcla de mitocondrias, unas con la mutacién y otras

sin ella
Las enfermedades que se deben a estas mutaciones
muestran un patrén distintivo de herencia debido a LOS ANTECEDENTES FAMILIARES COMO MEDICINA
tres caracteristicas poco habituales de las PERSONALIZADA
mitocondrias: la  segregacidn replicativa; la
homoplasmia y la heteroplasmia, y la herencia
materna.
Los arboles familiares -
pueden demostrar un patrén La determinacién del patrdén de
de herencia mendeliano herencia no solamente es importante
tipico y directo para el establecimiento del
diagndstico en el probando, sino

también para la identifi cacién de
otros familiares que pueden
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