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Regulacion Geneti

 compone por.

Transcripcion Genetica

los genes estan contenidos de

De un complejo de ADN y proteinas,
denominadas cromatidas y en su
unidad estructural basica es el
nucleosoma.

componentes de un nucleosoma

Por un octamero de proteinas histonas y
alrededor de 140 pares de bases de ADN.

Otros Reguladores De La
Expresion Genetica.

Introduccion Y Formacion
De Los Organos.

Al transcripcion inicial e un gen se e denomina

Los organos se forman por las

se desplaza al citoplasma

producir proteinas distintas desde un mismo gen.

ARNN es mas Iargo que el ARNm por que contiene
intrones que son eliminados, al tiempo que el ARNn

Este proceso de empalme, proporciona a la celula a

entre las celulas

y los tejidos.

La mayor parte de veces los grupos

de celulas o tejidos haceque cambie

el destino de otro grupo similar, se
denominainduccion.

empaime alternativo es:

El eliminar intrones exones se

con distintos patrones. Se lleva acabo en el
eploceosoman son compeljos de ARN nuclear
pequefio.

de un tipo de celula o tejido
es el inductor que produce la sefial y
otro es el que responde a esta sefial.

Nucleosoma forma cumulos al enlace de ADN
con proteinas histonas.
Mantienen el ADN enrollado, de tal modo
que la transcripcion pueda atenuarse o
limitarse.
Heterocromatina,estado inactivo de la
cromatida y toma un aspecto de collar de
perlas,
Para que empice la transcripcion se
necesita desenrrollar la cromatida de el collar

perfas.
eucromatina, estado de relajacion o
desenrrollamiento.

Genes residen en ADN y tienen 2
regiones.
1

Exones, pueden transcribirse en proteinas.
Intrones, dispersos en exones se transcriben
forman proteinas, se eliminan en el post-
transcripcional

[

Sefializacion Celular

Estas lineas de comunicacién se establecen mediante
interacciones paracrinas_en que proteinas sintetizadas por
una célula se difunden a distancias cortas para interactuar con
otras células,o bien por interacciones yuxtacrinas,
que no implican a proteinas susceptibles de difusion.

Las proteinas difusibles responsables de sefializacién paracrina
son factores i o factores imi y dif iacio

Seﬂalluddln paracrina

actdian por medio de vias de transduccidn de sefiales, ya
sea al activar de manera directa una via o

Las proteinas que se derivan de un solo gen
se denominan isiformas de empalme y asi
las demas celulas puedan utilizar el mismo

gen para producir proteinas especificas para

su tipo celular.
incluso despues de que se sintetiza la
proteina puede
posttraduccional.

La capacidad de respuesta a una sefial
de este tipo se denomina

competencia y requiere Ia activacién del tejido
de respuesta por un factor de competencia,

bloquear la actividad de un inhibidor de una via.
Las vias de transduccién de sefales: molécula de
sefalizacion (el ligando) y un receptor.

Se

La sefializacion yuxtacrina

las células epiteliales y mesenquimatosa
1

pi
cuando ocurren interacciones inductivas entre

estad mediada de igual modo por vias de transduccién de sefiales,
ro no recurre a factores difusibles.
existen tres mecanismos por los que ocurre la

Las interacciones inductivas también pueden

ocurrir entre dos tejidos epiteliales, como

la induccién del cristalino por el epitelio de la copa
optica.

una proteina ubicada sobre una
superficie celular interactda con un receptor en un

célula adyacente, en un proceso analogo a la sefalizacién paracrina.
Los ligandos secretados por una célula hacia la matriz extracelular
if en las células vecinas.

Potenciladores.

Reguladnres de ADN activan la ut ion

de promotores para controlar su eficiencia
y velocidad de transcripcion.
Se pueden ubicar en cualquier sitio d la
cadena de ADN.
Promotores, potenciadores unidos a factores
de transcripcion, regulan el movimiento del gen
la localizacion en lacelula.

y

I
Silenciadores

Permite la transcripcion activar un gen y silenciar
otro, gracias a la union de distintos potenciadores.
Poseen un dominio de union del ADN especifico
para una region de la cadena.

T
La metilacion del ADN permitre la transcripcion

metilacion de las base de la citocina, en regiones
promotoras de los genes impide su transcripcion.

Genes de distintas celulas son reprimidos mediante

metilacion.
De esta manera cada celula puede mantener su lugar
caracteristico
Metilacion del ADN, es responsable de la impronta genetica
el cual solo es un gen heredado de la madre o padre, mientras
que el otro se silencia.
40 a 60 genes sufren impronta, patrones de metilacion
surgen en la ovogenesis y espermatogenesis.

Existe una transmislén directa de sefiales de una célula a otra mediante
las uniones gap.

Factores de la sefializacion paracrina

Vias De Sefalizacion Clava
Para El Desarrollo.

el gen maestro de la embriogénesis

Esta sefial actuarla como morfégeno, una molécula secretada que
de e instruiria a las células
en cuanto al mecanismo para convertirse en tejidos y érganos distintos
Esta proteina esta implicada en el
del eje izquierdaderecha, la linea media, el cerebelo, los patmnes neurales,
las extremidades, los patrones del musculo Ilso. el corazén,
el intestino, la faringe, entre otros.
La proteina se une a su receptor patched (Ptc), una proteina
que de ordinario inhibea la proteina similar a receptores Smoothened (Smo).

Polaridad celular planar: la via de la extensién convergente

regula el proceso de extensién convergente por el cual un tejido
se elonga y estrechaDe manera similar, durante |a gastrulacién
las células se desplazan en sentido medial y el eje embrionario se elonga.
Para la extensién convergente se requieren cambios de la configuracién
de las células a la par de su desplazamiento e intercalacién con otras células.
la PCP, referencia a la reorganizacion de celulas y laminas celulares de el plano
de un tejido
Principal via de sefializacion para las PCP es la via WNT, incluye receptor
Wnt Frizzlet y a dos proteinas transmembranas Celsr y Vang!

La via Notch

Existe un gran nimero de factores de sefializacién paracrina
que acttian como ligandos, y que también se denominan GDF.
Los cuatro grupos de GDF mas importantes durante el desarrollo incluyen
a las familias del factor de creclmlenm de fibroblastos (FGF), el WNT,
el y factor de beta (TGF-B).

Los receptores transmembrana Notch se unen a ligandos transmembrana
de la familia DSL (delta/Serrahe/LAG-z), que requieren el contacto directo
entre células para permitir la ision de sefiales.
En el mamifero existen cuatro miembros de la familia Notch y
cinco ligandos transmembrana (jagged 1 y 2, y delta 1 a 3).

La via es muy directa en el sentido de que no participan segundos mensajeros.
La sefalizacién Notch esta implicada en la proliferacién celular,

la apoptosis y las transiciones epitelio-mesénquima.

La superfamilia del TGF-p

cuenta con més de 30 miembros e incluye a los TGF-f, las
proteinas morfogenéticas Gseas (BMP), la familia de la activina,
el factor de Inhibicién mulleriano.

Otras moléculas de sefializacién paracrina

entre ellos acido i i
(GABA), adrenalina y noradrenalina, que actian como ligandos
se unen a receptores al igual que las proteinas.




Gametogenesis.

Celulas germinales primordiales.

comienza

Con la fecundacion,el proceso por el cual el gameto masculino,
el espermatozoide, y el gameto femenino, el ovocito, se unen
para dar origen a un cigoto.

De donde se deriva y se forman los
gametos.

en el epiblasto en la sequnda semana.

Que sucede en la 4 semana

[Las células comienzan a migrar desde el saco vitelino hacia Ias]

[Se derivan de las celulas germinales primordiales y se iorman]

gdnadas en desarrollo.

T
Division miotica

se incrementan durante su migracidn y también una vez que
llegaron a la génada.

T
En su preparacion para la fecundacion
pasan por.

gametogénesis, que incluye la meiosis, para disminuir el nimero
de cromosomas, y la citodiferenciacion, para completar su
maduracién.

I
Células germinales primordiales y teratomas

Los teratomas son tumores de origen incierto que a menudo
contienen distintos tejidos, como hueso, cabello, misculo, epitelio
intestinal y otros.

Teoria cromosomica de la herencia.

Rasgos de un individuo nuevo son

[determinados por genes especificos contenidos en los ]

cromosomas heredados del padre y la madre.

Alrededor de cuantos genes tienen los
seres h\fmanos,

Los humanos tienen alrededor de 23 000 genes
en 46 cromosomas y tienen 23 pares homologos
de los cuales contoiene 1 par de cromosomas
sexuales .

Dos tipos de reproduccion

La mitosis es el proceso por el cual una célula se divide y da
origen a dos células hijas con una carga genética idéntica
ala de la célula progenitora.
Al iniciar la mitosis, los cromosomas comienzan a enrollarse, contraerse
y condensarse; estos eventos marcan el inicio de la profase.,pero es sélo
enla que las atidas pueden vi
Durante la metafase los cromosomas se alinean en el plano ecuatorial y
su estructura doble puede observarse con claridad.

Pronto el centrémero de cada cromosoma se divide, lo que marca el
inicio de la anafase, y le sigue la migracién de las cromatides hacia los polos
opuestos del huso.
durante la telofase los cromosomas se desenrollan y elongan, se vuelve
a formar la cubierta nuclear y el citoplasma se divide.

‘Cambios morfologicos durante la maduracion
de los gametos.

Se divide en

Ovogenesis

La ovogénesis es el proceso por el cual las ovogonias se
diferencian en ovocitos maduros.

La maduracién de los ovocitos inicia antes del nacimiento

Una vez que las CGP llegan a la génada de un embrion con
genética femenina se diferencian en ovogonia. Experimenta varias
divisiones mitoticas.

Para el tercer mes del desarrollo, algunas ovogonias dan
origen a ovocitos primarios, que ingresan a la profase de la primera
division meidtica.Esta profase puede durar 40 afios o mas, y sélo termina
cuando la célula comienza su maduracién final.

Los ovocitos primarios permanecen detenidos en la profase

y no terminan su primera division meiética antes de alcanzar la pubertad.

Este estado de detencion es producido por el inhibidor de la maduracién
de los ovocitos. EI nimero total de ovocitos primarios al nacer
se calcula entre 600 000 a 800 000, alrededor de 40000 llegan a la
pubertad y menos de 500 seran liberados en la ovulacion.
Algunos ovocitos alcansan la madures en la etapa tardia de la vida.

La meiosis es la division celular que ocurre en las células germinales para dar

origen a los gametos masculinos y femeninos, espermatozoides y

Svulos, respectivamente.
Los entrecruzamientos, eventos criticos en la primera division meidtica,
consisten en el i io de de a entre el par

de cromosomas homdlogos pareados., se dan alrededor de 30 o 40

entrecruzamientos ocurren en la primera division meiotica ocurre mas en genes
mas alejados.

Cuerpos polares : durante la meiosis un ovocito primario da origen a cuatro
células hijas, pero sélo uno de ellos se desarrolla hasta convertirse en un
gameto maduro. un espermatocito primario da origen a cuatro
células hijas, dos con 22 autosomas y un cromosoma X, y dos con 22 autosomas y
un cromosoma Y.

Espermatogénesis

La maduracion de los espermatozoides inicia en la pubertad

{

Que inicia en la pubertad, incluye todos los eventos por los cuales las
espermatogonias se transforman en espermatozoides.

Las celulas de soporte se derivan:
I

[ Del epitelio superficial de los testiculos J

[Puco antes de la pubertad los cordanes sexuales desarrollan un ]

lumen y se convierten en tubulos seminiferos.

ilas CGP Aan origen?

|
[A las celulas troncales espermatogonicas para dar origen a J

espermatogonias de tipo A.

La Gltima divisién celular da origen a las espermatogonias tipo B,
luego se dividen para formar espermatocitos primarios.
Los espermatocitos primarios entran a la profase seguida por una
terminacién rdpida de la primera division meidtica y la formacion de
espermatocitos secundarios.

segunda divu‘%ion meiotica.

[Cnmienza a formar espermatides haplaidEsJ

I

Espermiogénesis o espermioteliosis

l

[ Es la serie de cambios que da origen a la transformacién de las ]

espermétides en espermatozoides

|

Estos. camb‘lvs incluyen

[A la formacion del acrosoma a partir del aparato de Gulg']

[

Se condensa el nucleo para

{La sustitucién de histonas por protaminasj

T
Se forma:

El cuello, la pieza intercalar y la col

Pas‘o 4

Eliminacidn de la mayor parte del citoplasma una vez que los
cuerpos residuales son fagocitados por las células de Sertoli,




(Pn‘mera semana de desarrollo: de la ovulacion a la implantacian]

divi

de en

Ciclo ovérico

Inicia

Deﬁnicion,

En la pubertad

El proceso por el cual los gametos masculino y
femenino se fusionan, ocurre en la regién ampular

Una vez que el cigoto alcanza la

etapa bicelular sufre una serie

de la tuba uterina de divisiones mitéticas que
incrementa su nimero de células.

Controlado por

I
Una vez que el cigoto alcanza la etapa bicelular

Sintetiza

Solo 1% de los espermatozoides depositados en la

e ? sufre una serie de divisiones mitoticas que
vagina ingresa al cuello uterino, donde pueden incrementa su ndmero de células
sobrevivir muchas horas. Este proceso, la compactacion, segrega a
las células internas, que tienen una

( La hormona liberadora de gonadouopinas]

I
Fase 1: penetracién de la corona radiada comunicacién extensa mediada por uniones
nexo, de las externas.
Alrededor de 3 dias después

Hormonas que controlan y estimulan los cambios
ciclicos en el ovario:

depositados, solo 300 a 500 llegan al sitio de la fecundacion.

de la fecundacién las células del embrion
compactado se dividen de nuevo para formular

De los 200 a 300 millones de espermatozoides
la mérula de 16 células.

Solo uno fecunda al ovulo.

Formacién del blastocisto

[Epiblas‘m, hipoblasto y formacion del eje]

[

. De manera gradual, estos espacios

Por la influencia de los factores de crecimiento

del

confluyen y por Gltimo forman una sola
cavidad, el blastocele.
En ese momento el embridn se denomina
blastocisto.
Las células de la masa celular interna,

05 y en una etapa temp

blastocisto, las células del embrioblasto se
diferencian en células del epiblasto y del hipoblasto.
Estas celulas encuentran diseminadas en el

embrioblasto.

denominadas ahora embrioblasto,

se ubican en un polo, en tanto la masa
de células externas, o trofoblasto, se
aplanan y constituyen la pared epitelial
del blastocisto.

Algunas células del hipoblasto estdn determinadas
para constituir el endodermo visceral anterior (EVA),
y estas células migran hacia lo que se convertiré en el

extremo craneal del embridn,

La hormona estimulante del foliculo y
la hormona luteinizante.

T
Fase 2: penetracion de la zona pellcida

Inicio de cada ciclo ovérico

estimulacion para crecer bajo la influencia de la FSH.

En condiciones normales sélo uno de estos foliculos alcanza la

[ Entre 15 y 20 foliculos primarios reciben ]

La liberacién de enzimas acrosdmicas (acrosina) permita
2 los espermatozoides penetrar la zona pelticida, con lo que
entran en contacto con la membrana plasmatica del ovocito.

Fase 3: fusion de las membranas
celulares del ovo:itolv el espermatozoide

madurez completa y s6lo un ovocito se libera; los otros
degeneran y desarrollan atresia.
Cuando un foliculo sufre atresia, el ovocito y las células
I ituidos por tejido

y son
conectivo para formar un cuerpo o foliculo atrésico.

Ovullacién

Bajo la influencia de FSH y LH , el foliculo crece rapido hasta

alcanzar un diametro de 25 mm y se combierte en foluculo

maduro. Desarrollo final tiene un incremento abrupto de LH.

Las c i de p inas también en

respuesta al pico de LH e inducen contracciones musculares locales
en la pared del ovario.

T
Cuerpo ?marilla

Bajo la influencia de la LH estas células desarrollan un pigmento
amarillento y se transforman en células luteinicas, que constituyen
el cuerpo Iiteo y secretan estrégenos y progesterona.

T
Transporte ldel ovocito

Las fimbrias de la tuba uterina barren la superficie del
ovario, y la tuba misma comienza a contraerse de manera ritmica.
El ovocito es llevado al interior de la tuba por movimientos de
barrido de las fimbras, una ves dentro retraen sus procesos
citoplasmicos, ya que esta dentro es impulsado por contracciones

musculares de la tuba y los cilios de la mucosa tuburina.

La adhesidn inicial del espermatozoide al ovocito es mediada en
parte por la interaccién de integrinas ubicadas sobre el ovocito y
sus ligandos, desintegrinas, en el espermatozoide.

Tras la adhesion, las membranas plasmaticas del
espermatozoide y el 6vulo se fusionan

|
se divige en 3

Reacciones cortical y de zona.
Reinicio de la segunda division meidtica.
Activacién metabdlica del dvulo.

Cuerpo Blanco.

El cuerpo liteo se contrae por la degeneracion de las
células luteinicas y constituye una masa de tejido cicatrizal
fibrético.

Las selectinas son proteinas de unién

Las células EVA

a carbohidratos que participan en las
interacciones entre los leucocitos y las células

Se clasifican como endodermo,
de secretar istas de la

endoteliales que permiten la "captura”

de leucocitos a partir de la sangre que fluye. Yy son

p
actdan sobre las

nodal,como cerberus y lefty1, que
células adyacentes del epiblasto

El (tero en el momento de
la implantacion

constituida por 3 capas

Endometrio
Miometrio
Perimetrio

Durante este ciclo menstrual el endometrio
uterino pasa por tres fases:

1. Fase folicular o proliferativa

2. Fase secretoria o progestacional
3. Fase menstrual

para determinar el extremo craneal del embrion.




Aborto Deﬂniciongb‘

Interrupcion espontanea o provocada, antes de fas 20 semans de
gestacion y el feto pesa menos de 500g

Amenaza de aborto
Concepto

Embarazo de producto vivo
Con contracciones uterinas,

con 0 cin sangrado gental
y cuello cerrado

Datos clinicos.

Aborto en curso (inevitable)

Concepto.
L

Aumento progresivo del dolor,
de las contracciones 0 de la
hemorragia, con modifcaciones
cervicales 0 ruptura de membranas

Datos clinicos

Amenorrea secundaria
Prueba de embarazo positva.
Presencia de vitalidad fetal
Sangrado uterino de magnitud
variable.

Dolor tipo colico en hipogastrico
de magnitud variable.
Volumen uterino acorde con
amenorrea sin diltacion cervical

Volumen uterino menor o igual que
|0 esperado por amenorrea
Sangrado uterino abundante 0
ruptura de membranas con perdida
(e liuido amniotico

Puede haber 0 no dilatacion cervical,

Aborto diferido

Concepto

|

euidente,

[Aborto incompleto.J (Abono completoJ
Concepto Concepto
Exouon parcl deteidos | | EYPuSon completace
fetals, pacentarios o iuido | | 210 a0 owlares
amnioico a traves de un 0O cee ostror e
cuelocon modfcacines | |8 Pemoregy de dor,

y sangrado vriabe, Menores de 8 a 10s.
Datos clinicos Datos cincos
Expulcion parcial del producto | | Disminucion de fa hemorragia
n concepcion el dolor,
Sangrado uterinoy dolor tipo | | El orficio interno del cuello
colicode magnitud variable, | | puede estar abierto o cerrado,
Dilatacion cervical evidente | | y el tamafo uterino es menor
¥ volumen no acorde con |0 esperado por la edad
amenorrea, gestacional.

Caracterizado por la retencion
en la actvidad uterina
de un embrion o feto muerto
01a detencion de [a progresion
normal del embarazo, puede
acompafirse 0 no de sangrado
variable,

Datos clinicos

Volumen uterino menor que
Or amenorrea.
Ausencia de vitalidad

fetal
No hay modificaciones
cenvicales.

Aborto septico.

Concepto

Infeccion de obstetricia que cursa
con fiebre, antes, durante 0
despues del aborto espontaneo
0 provocado acompafiada de otros
signos como dolor uterino, mal
olor o pus.

Datos clinicos

\

Puede presentarse en cualquiera
de las formas clinicas del aborto
Existe escurrimiento intrauterino
de secrecion hematopurulenta a
traves del cervix con olor fetido.

Presencia de fiebre sin ningun otro
siti clinicamente evidente de infeccion.
Hipersencibilidad suprapubica, dolor

abdomino-pelvico a la
movilzacion del vervix y utero.
Alteraciones del estado general

J

Aborto terapeutico,

T

Concepto

Terminacion medica 0
Quirurgica del embarazo
para prevenir lesiones
graves 0 permanentes en
la mujer embarazada.
Cuando hay riesgo grave
para la vida de [a madre,
riesqo de una enfermedad
de origen genetico o
congenito grave y para
salvaguardar a salud
fisica 0 mental de la madre
cuando estas estan
amenazadas por el embarazo
0 por el parto,

Aborto recurrente,

Conceptos

Perdida repetida de a
gestacion 0 aborto
recurrente; es la

perdida espontanea en

dos 0 mas
ocaciones de manera

secuencialo alterna

Aborto inseguro

Concepto

El aborto provocado en condiciones
de riesqo es definido por [a
Organizacion Mundial de fa Salud
como aquel procedimiento
realizado para terminar un embarazo
o deseado practicado por
personas que carecen de las
calficaciones necesarias o practicado
€1 un ambiente sin as minimas
condiciones de seguridad medicas, o
ambos.




causass

[Pordefecms de nacimiento  abortos espomaneos]

[
Fneploidase refere

A cualiernimero romasiicn ue nosea euploi;
ek aplicarse cuando xiste un cromosoma adicional
(trisomiz) 0 cuando fata o monesomiz).

STADRONE DE TURNER,

(:]_)smmonwsmcw (smumv&mommm.} [smuaonsoenmmexsn)

Cararteriztices caracerztcas

STNDRONE E KLINEFELTER SHIDROKEDE TRILEX

TRISOHUA 21 (STOROME E DOW)

TRISOHE 18 (STNDROWE DE EDHARDS)

TRISONEA 13 (SHOROKE O ATA)

Caracteiticas Gt Caradterinicas Caracteiticas Caracterzicas

(aracrerzticas

Caracterizicas

Bl sndrome de Down 52 dehea 2 presencia

de na coia adiconel e cromosoma 21, L carecersts lnias el sindrome Los pacietes qu soeviven Henen un asectn
L carctertie s con s d Do dyen Maesen s crcerts sigites: | ——— . el qesoseidnta | | e it o, .10, s o
s : R iapecitad it s discapacidad intelectul, hloprosenceflia, A meninD i (Fig. 212}, secaractrzan | Las nif tienen problemas e Lo s adecn Gcaacdad e e, et el
relras g recimiet, grads vriales de dcepciad it ek o g s padecen dicapc Losniiuns fectatts se

0 Varones | Suelen detectarse medante 0ra ausenca de ovars isgenesia gonadal) y enguale a autoestime,
amniocentsi,son eseridad, atrofia fala b O anomals elacionadas comunes | Cuentan co o cuerpos e comatia
testuar,hainzadon d o tiulos o cuel o, nfedema en exemicadss, S8l en 15 s,

seminfers y, porlo geneel, ginecomasts. | | ifomidade esqeéics y tirax ampl con

it anmalscenefacle com s papebrales oblas s angs s
plegueseicintcs, apanamientyfcl  paelones aurcres arcres gemplantadin e y leion
pegueios, defctos cardiaens  igoonia e dedosy mangs

inteectua, no pueden hablr,
muestran un desarroll mator

s convuvs, y anomals
cartiacas y faiales

carattrizen pr hiotona,

1 paladar hendidos,y defectos ftlmicos como R
microflniz, anoania y cokboma oesitad, dcapacitedineecul,

Hipogonadismo y criptorguidia

defcnte  tienden a crser

on eriodos espontness
proongados de isa

Pipectelorismo mamar,




