GENETICA HUMANA

Los rasgos monogénicos causados por las mutaciones en
los genes del genoma nuclear se denominan a menudo
mendelianos debido a que, de la misma forma que los
tipicos guisantes cultivados que fueron estudiados por

Gregor Mendel, aparecen en proporciones fi jas entre los

descendientes de tipos especifi cos de emparejamientos

os trastornos monogénicos se observan principalmente
en el rango de edad pediatrico, aunque de ninguna
manera son cuadros patoldgicos exclusivos de esta
banda de edad; menos del 10% se manifi esta después
de la pubertad y tan sélo el 1% lo hace hacia el fi nal
del periodo reproductivo. A pesar de que
individualmente son raros

En un estudio efectuado sobre la OMIM respecto
a las formas mendelianas de 17 de las enfermedades
del adulto mas frecuentes (como la cardiopatia, el
accidente cerebrovascular, el cancer y la diabetes),
se detectaron casi 200 trastornos mendelianos en
cuyos fenotipos se incluian estas enfermedades
frecuentes del adulto.

PANORAMICA GENOTIPO Y

GENERAL Y
CONCEPTOS

FENOTIO

. Para facilitar la solucién del problema El genotipo de una persona es el

con el lenguaje, a continuacién se van a conjunto de alelos que da

revisar algunos términos y se van a lugar a su constitucién genética, tanto

introducir otros que de manera conjunta en todos los loci

no han sido defi nidos previamente como -lo més habitual- en un unico locus

ARBOLES
GENEALOGICOS

el fenotipo puede ser normal o patolégico

con signifi cacién médica) el objetivo es el

estudio de los fenotipos anémalos, es decir, de

los trastornos genéticos

El miembro de la familia a través del cual el especialista en
genética detecta inicialmente la presencia de un trastorno genético
es el probando (sinénimos,
propésito o caso indice) en los casos en los que estd afectado. La
persona que se pone en contacto con el especialista en genética
para realizar una consulta sobre su familia es el consultante, que, a
su vez, puede ser un familiar afectado o no afectado del probando.
Una familia puede tener mas de un probando si es valorada a
través de mas de una fuente.

en un individuo concreto, pero en este libro (en el
que se consideran bésicamente los trastornos
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SE DIVIDE EN 2 DOMINANTES Y
RECESIVAS

RECESIVA
La mayor parte de los trastornos recesivos descritos
hasta el momento se debe a mutaciones que reducen
o eliminan la funcién del producto del gen, en lo que
se denomina mutaciones con pérdida de funcién

DOMINANTE
Los trastornos dominantes aparecen tanto si el alelo
normal restante da lugar a la produccién normal
de un gen como si no es asi. En las enfermedades
dominantes puras estan afectados de manera similar
los homocigotos y los
heterocigotos respecto al alelo mutante.
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PENETRENCIA'Y
EXCESIVIDAD

La penetrancia es la probabilidad de que un gen
presente cualquier nivel de expresién fenotipica.
Cuando la frecuencia de expresién de un fenotipo es
inferior al 100% (es decir, cuando algunos de los
individuos con el genotipo apropiado no muestran en
absoluto el fenotipo correspondiente), decimos
que el gen muestra una penetrancia reducida

EXPRESEVIDIAD

La expresividad es la gravedad de la expresion del

fenotipo en individuos que presentan el mismo
genotipo causante de a enfermedad. Cuando la

gravedad de la enfermedad difi ere

en las personas que poseen el mismo genotipo,

decimos que el fenotipo muestra una expresividad
variable

FACTORES QUE
EXPRESAN LOS

ARBOLES

A pesar de que, como norma general, los
arboles genealdgicos
de los trastornos monogénicos se pueden
clasificar facilmente como autosémicos o
ligados al cromosoma X, y como dominantes o
recesivos, el patrén hereditario de un arbol
genealdgico individual puede estar
oscurecido por algunos otros factores que difi
cultan la interpretacién de la forma de
transmisién hereditaria
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