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HERENCIA LIGADA AL CROMOSOMA X

La dificultad para clasificar un
trastorno ligado a X, dominante o
recesivo, se debe a que las mujeres
que son heterocigotas para el
mismo alelo mutante y que
pertenecen a la misma familia
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En las mujeres heterocigotas, los
patrones de herencia «dominante
» Yy «recesiva» ligados al
cromosoma X se pueden
distinauir

El patron de herencia a través de las
mujeres no es diferente del patron
autosémico dominante; dado que las
mujeres poseen dos cromosomas X,
de la misma manera que poseen
pares de autosomas, cada hijo de
una mujer afectada tiene una
probabilidad del 50% de heredar el

rasgo,
¥

Trastornos dominantes ligados a

afecta casi

X con letalidad masculina

€
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El cromosoma X muestran una distribucion
sexual y un patrén de herencia caracteristicos
que generalmente permiten su identificacion con
facilidad.
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Herencias recesivay dominante
€ de las enfermedades ligadas al
cromosoma X

¥

Herencia dominante

La herencia dominante ligada a X se
puede diferenciar facilmente de la
herencia dominante autosémica debido
a la inexistencia de transmisién entre
individuos de sexo masculino

exclusivamente a

En lo que se refiere a un alelo mutante en
un locus del cromosoma X. Un individuo
de sexo masculino con un alelo mutante
en un locus del cromosoma X

Herencia recesiva
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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 miutaciéon
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Ejemplo: La hemofilia A es una
enfermedad clasica que se transmite de
manera recesiva ligada al cromosoma X'y
en la que tiene lugar una disminucién de
la coagulacion normal debido a la
deficiencia del factor VIII

El sindrome de Rett es un destacado trastorno que
las mujeres Este
sindrome se caracteriza por un crecimiento y un
desarrollo prenatal y neonatal normales, seguido de la

HERENCIA SEUDOAUTOSOMICA

aparicion rapida de sintomatologia neuroldgica con
pérdida entre los 6 y los 18 meses de edad de los

DISCONDROSTEOSIS

hitos del desarrollo ya alcanzados.

\l/ \ Debido a que pueden pasar del cromosoma

X —al cromosoma Y durante la
gametogénesis masculina 'y, después,

Displasia esquelética de transmision pueden ser transmitidos desde un

hereditaria dominante que cursa con progenitor a sus descendientes de sexo

una estatura desproporcionadamente masculino.

baja y una deformidad del antebrazo,

y es un ejemplo de trastorno

hereditario seudoautosémico MOSACISMO

Anminanta

IMPORTANCIA GENOMICA DE LOS
ARBOLES GENEALOGICOS
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Patrones infrecuentes de herencia debidos al
fendmeno de imnronta aenémica

La expresién del fenotipo de la enfermedad
depende de si el alelo mutante ha sido
heredado a partir del padre o de la madre,
un fendmeno que se ha denominado
impronta gendmica. La impronta genomica
puede dar lugar a patrones de herencia
extrafios en los arboles genealdgicos, tal
como demuestra claramente una
enfermedad infrecuente denominada
osteodistrofi a hereditaria de Albright

Sindroma del cromosoma x fragil , esla
forma hereditaria mas comun el retraso mental
de grado moderado y constituye la segunda
causa de retraso mental en los individuos de
sexo masculino, tras el sindrome de Down
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Es presencia en un individuo o un tejido —>

de al menos dos lineas celulares que
son genéticamente diferentes pero que
proceden de un Unico cigoto

EXPANSION DE REPETICIONES
INESTABLES

’

La expresion del fenotipo de la enfermedad
depende de si el alelo mutante ha sido
heredado a partir del padre o de la madre,
un fenémeno que se ha denominado
impronta gendmica. La impronta gendmica
puede dar lugar a patrones de herencia
extrafios en los arboles genealdgicos, tal
como demuestra claramente una
enfermedad infrecuente denominada
osteodistrofi a hereditaria de Albright
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Enfermedad de Huntington

Trastornos de la poliglutamina
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Describe el patron de herencia de los genes
localizados en la regiéon seudoautosémica de los
cromosomas X e Y, que se intercambian de
manera regular entre los dos cromosomas
sexuales

Inactivacion del cromosoma X, que genera
dos poblaciones diferentes de células
somaticas en los individuos de sexo
femenino, una poblaciéon constituida por
células en las que el cromosoma X paterno
es el cromosoma activo y otra poblacion en
la que el cromosoma X es el de origen
materno.

La poblacién de células portadoras de una
mutacion en un individuo con mosaicismo
podria estar presente en algunos tejidos
del cuerpo, pero no en los gametos
(mosaicismo somatico puro), podria estar
limitada al linaje de células de los gametos
sin afectacion de otro tipo de células
(mosaicismo de la linea germinal puro) o
podria estar presente tanto en las células
sométicas como en las de la linea germinal

—>

Hay méas de una docena de
enfermedades que se deben a
expansiones con repeticiones
inestables y todas ellas son
fundamentalmente neuroldgicas. En
algunas de ellas existe un patron de
herencia dominante, en otras un
patron ligado al cromosoma X y en
otras un patron de herencia recesivo
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Distrofia miotonica, una miopatia que se
transmite de manera autosémica dominante y
que se caracteriza por miotonia, distrofi a
muscular, cataratas, hipogonadismo, diabetes,
calvicie frontal y alteraciones en el
electroencefalograma.

Es un trastorno bien conocido que ilustra muchas
de las caracteristicas genéticas comunes de los
trastornos de la poliglutamina secundarias a la
expansion de una repeticion inestable



