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Dominancia y Recesividad



Es una de varias maneras en que un rasgo, trastorno o enfermedad se puede
transmitir de padres a hijos. Un trastorno autosémico recesivo significa que deben
estar presentes dos copias de un gen anormal para que se desarrolle la enfermedad

o0 el rasgo.

PROBABILIDADES DE HEREDAR UN RASGO:

Si usted nace de padres que porten el mismo cambio (mutacion) autosémico
recesivo, tiene 1 de 4 probabilidades de heredar el gen defectuoso de ambos padres
y presentar la enfermedad. Asimismo, usted tiene un 50% (1 en 2) de probabilidades

de heredar un gen anormal, lo cual lo convertiria en portador.

En otras palabras, para un nifio nacido de una pareja en la que ambos portan el gen
(pero no tienen signos de la enfermedad), el resultado esperado para cada

embarazo es:

Un 25% de probabilidades de que el nifio nazca con dos genes normales (normal).

Un 50% de probabilidades de que el nifio nazca con un gen normal y otro anormal

(portador, sin la enfermedad).

Un 25% de probabilidades de que el nifio nazca con dos genes anormales (en riesgo

de padecer la enfermedad).

La herencia mendeliana se refiere a la transmisién de un Unico gen mediante un
patron dominante, recesivo o ligado al cromosoma X. Los descubrimientos
realizados sobre la estructura del ADN, el codigo genético, el genoma y la
observacion de que algunos caracteres y enfermedades hereditarias no siguen el
patron clasico de herencia mendeliana ha conducido a los investigadores a definir
otros posibles patrones de transmision de caracteres hereditarios, en especial
referidos a la herencia multifactorial y a la herencia mitocondrial. La herencia
multifactorial estd basada en los efectos conjuntos de los genes y los factores
ambientales. La herencia mitocondrial extra nuclear solo es transmitida por la
madre, cuyos ovulos contienen un numero variable de estos organulos. Existen

varios factores que pueden modificar las proporciones fenotipicas esperadas.


https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/002371.htm

Indudablemente el mejor conocimiento de la estructura de los genes y su papel, la
interaccion entre los genes y entre éstos y el ambiente nos suministrara avances
importantes sobre el patron de herencia de determinados caracteres vy

enfermedades.

Herencia autosomica dominante (AD):

El caso mas frecuente es: Aa x AA (matrimonio entre un individuo afectado

heterocigoto con otro individuo normal).
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e Los individuos afectados son siempre descendientes de un progenitor
portador afectado del mismo caracter (excepto en el caso de aparicién por
nueva mutacion).

o El caracter aparece en cada una de las generaciones (no salta generaciones,
salvo en el caso de disminuya su penetrancia).

e Tanto las hijas como los hijos estan afectados en proporciones similares.

« En la descendencia apareceran tantos individuos afectados como no
afectados.

e La mitad de los descendientes del matrimonio entre un afectado
(heterocigoto) y un normal estaran afectados.

e Todos los hijos de un matrimonio entre individuos normales seran normales.



Ejemplos de enfermedades AD :

e Acondroplasia

e Aniridia

e Sindrome de Marfan

« Distrofia mioténica de Steinert

o Polidactilia

e Poliposis adenomatosa del colon
Herencia autosdmica recesiva (AR)

El caso mas frecuente serd: Aa x Aa (matrimonio entre dos individuos normales

heterocigotos portadores).
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e En el caso de una enfermedad rara, los individuos afectados tienen
progenitores normales (sin el caracter).

« Tanto las hijas como los hijos estan afectados en proporciones similares.

e En una descendencia las proporciones pueden ser de un individuo afectado
por cada tres individuos normales.

e Un individuo afectado que se casa con otro normal, no consanguineo,
generalmente tiene hijos normales (ya que sera improbable que el otro sea
heterocigoto portador).

o La enfermedad puede manifestarse en so6lo un individuo: dado el escaso
namero de descendientes de las familias ello no significa que se deba a la
aparicion por mutacion de novo.

o Cuando la frecuencia de una enfermedad es rara, se puede pensar en la
existencia de consanguinidad (ya que la probabilidad de reunién de alelos

defectivos aumenta cuando hay un antepasado comun).



e Cuando sucede una mutacion nueva, el fenotipo no aparece en el individuo

portador de ésta.
Ejemplos de enfermedades AR:

e Los VI tipos de glucogenosis.
« Las intolerancias a los azlcares: galactosa, fructosa, sacarosa y lactosa.
« Numerosas enfermedades relacionadas con el metabolismo lipidico.

« Enfermedad de Wilson.
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e Numerosas enfermedades : |
relacionadas con la sintesis de )
hormonas, principalmente i /‘ 4 S
tiroideas y adrenales. “’ -

o Anemia falciforme, talasemia.
o Deficiencias de los factores I, I,
V, VII, Xll'y XIlI.

Herencia recesiva ligada al cromosoma X (RLX)

Caso mas frecuente: matrimonio entre una mujer heterocigota y un varén

normal
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e Los individuos afectados generalmente son descendientes de progenitores
normales.

o En la familia paterna todos los individuos son normales para dicho caracter.

e En la familia materna a menudo se encuentran hermanos varones u otros
familiares varones afectados.

e Los individuos afectados son generalmente varones.



« Enladescendencia, uno de cada dos varones estara afectado y una de cada

dos mujeres sera portadora.

Matrimonio entre mujer normal y varén afectado
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e Todos los hijos varones son normales y no portan la mutacion.

« Todas las hijas mujeres son normales pero portadoras heterocigotas.

Matrimonio entre mujer heterocigota y varén afectado

« Uno de cada dos hijos varones estara afectado.

« Las hijas mujeres normales seran heterocigotas.

e Las hijas mujeres pueden estar afectadas (1/2).

Esta situacion no es probable que ocurra para alelos raros, pero es mas frecuente

cuando la frecuencia de dicho alelo sea elevada (ejemplo: daltonismo).

Factores que afectan al fenotipo

Penetrancia

Algunos individuos que portan el alelo deletéreo (por ejemplo, en una enfermedad

autosémica dominante) no muestran el fenotipo esperado: en ese caso decimos que

la penetrancia es incompleta. Es el caso
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Por ejemplo, en el caso de la neurofibromatosis de tipo |, se estima que su
penetrancia es del 80% aunque a menudo es dificil detectar variantes leves de la
enfermedad. Por ello, en estos casos seria Gtil poder detectar en las familias
afectadas las distintas mutaciones y de esta manera establecer mas exactamente

el valor de su penetrancia.
Expresividad

El fenotipo observado puede ser mas o0 menos severo entre los distintos individuos
afectados. En este caso se habla de que el alelo deletéreo tiene una expresividad

variable. La expresividad es una estimacion cualitativa.

En el caso del sindrome de Marfan, para una misma mutacion presente en una
familia, algunos individuos muestran una forma severa de la enfermedad que afecta

al sistema cardiovascular, ocular y

esquelético mientras que otros solo --- I:’.D individuos con el

mitmo genolipe

muestran una altura elevada vy ... DI:”:' et

— . Exprecividad reducida Exprecividad variable
aracnodactilia, sin problemas oculares o

de aneurisma adrtico.
Edad de aparicion de la enfermedad / anticipacién

Algunas enfermedades, aunque ya presentes en el momento del nacimiento, se
manifiestan tardiamente. Por ejemplo, un examen fisico de un individuo de 20 afios
procedente de una familia en la que existe la enfermedad de Huntington, no seria
capaz de descartar la posibilidad de que realmente este individuo desarrolle la

enfermedad o no.

Si en una familia se conoce la alteracion genética, los andlisis moleculares
permitiran la deteccion temprana de la mutacion o su descarte de manera previa a

la aparicion de enfermedad



Pleiotropia

En un cierto numero de enfermedades genéticas una mutacion puede producir
alteraciones de mas de un sistema. Por
ejemplo, en el sindrome de Bardet-Biedl,
una enfermedad autosémica recesiva, se
pueden observar malformaciones en el

sistema nervioso central, endocrino,

esquelético y ocular. Los efectos del gen

mutado se encuentran en distintas etapas

del desarrollo.
Mutacion / Heterogeneidad
La heterogeneidad de las mutaciones conducird a manifestaciones variables:

e La misma mutacion puede inducir fenotipos distintos.

o Algunas enfermedades estan causadas por mutaciones distintas de un gen
que afectan a zonas diferentes de éste y susceptibles, por tanto, de producir
distintos efectos fenotipicos. En la fibrosis quistica hay varias mutaciones del
gen CFTR. En esta enfermedad  genmipe  renotipo erEalga 08 WncarclEr
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quistica homocigoto para una determinada mutacion que tenga un progenitor
portador de dicha mutacion. Esto puede ser debido a que ha heredado los mismos
cromosomas 7 del mismo progenitor portador y ninguno del otro. Las disomias son

un hecho raro y su efecto se desconoce en la mayor parte de los casos.
Paternidad

Una paternidad falsa puede ser a veces el resultado de la realizacién de una historia
familiar incompleta o incorrecta. La duda acerca de la paternidad de un individuo
puede surgir cuando los analisis moleculares no encuentran correlacion entre las

secuencias de ADN del probando y el supuesto padre.
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