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[TRANSCR|PCK")N GENETICAJ

Los genes estan contenidos en un complejo
de ADN y proteinas.Los nucleosomas mantienen
el ADN enrollado con firmeza.En este estado
inactivo la cromatina adquiere un aspecto
que recuerda a un collar de perlas,
formadas por los nucleosomas sobre el hilo de ADN,
y se le denomina heterocromatina.
Para que la transcripcion pueda tener lugar,
el ADN que forma cada perla debe desenrollarse.

LREGULACION GENETICA J

[La expresion genetica pude regularse en distintos niveles)
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INTRUDIUCCICN

[A la regularizacion y senalizacion mo(eculares]

! (1) pueden transcribirse distintos genes,

Los genes residen en la cadena de ADN
y contienen dos regiones: exones,e intrones
y se trasncriben para formar prteinas,
ademas contienen un gen:una region
promoto rague se une a la polimerasa
del ARN para dar inicio a la transcripcion
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E,L (2) el ADN que se transcribe para convertirse en ARN mensajeros (ARNm),
2 7 G (3) los ARNm pueden experimentar traduccion selectiva
; , Desarrollo embrionario esta dirigido por genomas. (4) las proteinas ARNm pueden tener distintas modificaciones.
La informacion esta codificada en el ADN, en secuencias denominadas genes,
que codifican proteinas.
/ ~—( viAS DE SERALIZACION CLAVE PARA
REGULADORES DE LA INTRODUGCION Y EL DESARROLLO
EXPRESION GENETICA FORMACION DE LOS ORGANOS La via Notch: Los receptores \
\ ] transmembrana se unen [Sonlc hedgehog: el gen maestro de la embriogénesis J
= A 2
Al eliminar intrones diferentes, Los 6rganos se forman por g hgand;sg:.lr‘lﬁs; DSL ana do

los exones se "empalman”
con distintos patrones,
proceso denominado empalme

las interacciones entre las
células y los tejidos.

Asi, el ADN se transcribe del extremo 5" al 3,

y la region promotora se ubica en un sitio proximal a aquél
en que inicia la transcripcion,conteniendo una caja TATA
Ayudada por factores de transcripcion y por
potencializadores

alternativo.El proceso es llevado

En cada interaccion un tipo
de ellos es el inductor que produce
la sefial y otro es el que responde
a esa senal. La respuesta se
denomina competencia
y requiere la activacion del
tejido de respuesta por
un factor de competencia

-

Conferieren competencia para

a cabo por los espliceosomas, N = 7 responder, y para que
que son complejos de ARN La mayor parte de las veces [SENALIZACION CELULAR)—D las células que inducen
nuclear pequefio un grupo de celulas o tejidos \ y las que responden
hace que cambie el destino:induccion. mantengan la intercomunicacion.

Vias de traduccion

1

Factores de senalizacion paracrina
que actian como ligandos, y
que también se denominan GDF.
todos ellos se agrupan en cuatro familias,

cuyos sus miembros se utilizan en forma repetida para
regular el desarrollio y la diferenciacion de los sistemas organicos.

Senalizacion paracrina:
Los factores paracrinos
actuan por medio de

ellos al activar de
manera directa o
bloquear una actividad

(1) una proteina ubicada sobre una superficie celular interactia con un receptor en una célula adyacente.
(2) Los ligandos secretados por una celula hacia la matriz extracelular interactuan con receptores
(3) Existe una transmision direcla de senales de una celula a otra mediante las uniones gap

|
7 g OTROS FACTORES
La sefalizacion yuxtacrina esta \
mediada,existen tres mecanismos por los que ocurre :

serotonina,
acido gammaaminobutirico (GABA)
, adrenalina y noradrenalina




GAMETOGENESIS

T
CELULAS GERMINALES PRIMORDIALES
|

El desarrollo 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.

(LA TERORIA CROMOSOMATICA DE LA HERENCIA] Las divisiones mitéticas se incrementan durante su migracion y también una vez que llegaron a la génada.
T En su preparacion para la fecundacion, las células germinales pasan por el proceso
7 de gametogénesis, que incluye la meiosis,
Los rasgos de un individuo nuevo son para disminuir el nimero de cromosomas, y la citodiferenciacion, para completar su maduracion

determinados por genes contenidos
en los cromosomas heredados \

del padre y la madre.Si el par ( )
Sl e O e Trivliin Peak CAMBIOS MORFOLOGICOS DURANTE LA MADURACION DE LOS GAMETOS

una genética femenina;si el par / \

es XY el individuo tiene genética masculina.

OVOGENESIS ESPERMATOGENECIS
‘ S~ La maduracion de los
Derivados del gameto materno La ovogenesis es el proceso por el Espermiogénesis o espermioteliosis: espermatozoides inicia en la pubertad:
(ovocito y espermatozoide)=haploide cual las ovogonias se diferencian La serie de cambios que La espermatogénesis, que Inicia
en ovocitos maduros. da origen a la transformacion en la pubertad, incluye todos
de las espermatides en espermatozoides los eventos por los cuales
las espermatogonias se transforman
MIT;)SIS MEIOSIS p \ \ en espermatozoides.
La maduracion de los ovocitos
La mitosis es el proceso por inicia antes del nacimiento:
el cual una célula se divide y Estas células experimentan varias
da origen a dos células hijas divisiones mitcticas y, al final
con una carga genética idéntica del tercer mes de la gestacion,
a la de la célula progenitora, se encuentran dispuestas La maduracién de los ovocitos
con un juego de 46 cromosomas en climulos circundados continta en la pubertad:
por una capa de células Los ovocitos primarios
La meiosis es la division celular epiteliales planas permanecen detenidos
que ocurre en las células germinales 7 en la profase y no
para dar origen a los gametos terminan su primera
masculinos y femeninos, division meidtica antes
espermatozoides y 6vulos, de alcanzar la pubertad.

respectivamente.




CICLO OVARICO

- ~
Al llegar a la pubertad la mujer comienza
a tener ciclos regulares cada mes.
Estos ciclos sexuales estan controlados
por el hipotdlamo. La hormona
liberadora de gonadotropinas,
actda sobre las células del Iébulo
anterior de la glandula hipdfisis ,
que secretan gonadotropinas. Estas
hormonas, la hormona estimulante
del foliculo,estimulan y controlan
los cambios ciclicos en el ovario.

7

Ovulacién

ransporte deNpvocito

uerpo amarillento 6 Lufeo
Cuerpo blanco
Foliculo vesicular: (NblC&nS)
Da inicio a la
segunda divisié

meidtica Las fimbrinas de la tumba
uterina barren la
superficie del ovario,
Las células de la /

granulosa permanecen
en la pared del El cuerpo lGteo se contrae
foliculo roto y por la degeneracion de
bajo la influencia las células luteinicas
del LH desarro- y constituye una masa de
llan un pigmento tejido cicatrizal fibrético,
amarillento el cuerpo blanco

(PRIMERA SEMANA DE DESARROLLO:DE LA OVULACION A LA IMPLANTACION

/ SEGME CION\

FECUNDACION

FORMACION DEL BLASTOCITO

La fecundacion, el proceso por
el cual los gametos masculino y
femenino se fusionan,
ocurre en la region ampular
de la tuba uterina

Faies /
|

Una vez que el cigoto alcanza
la etapa bicelular sufre una serie
de divisiones mitéticas que
incrementa su nimero de células.
Estas células, que se hacen
mas pequenas con cada
division de segmentacion,
se conocen como blastémeras

de la masa celular interna.
De manera gradual, estos
espacios confluyen y por ditimo

Fase 1: penetracion de la corona radiada
Fase 2: penetracion de la zona pellcida
Fase 3: fusién de las membranas celulares
del ovocito y el espermatozoide

/

EPIBLASTO, HIPOBLASTO Y FORMACION DEL EJE

/

Al inicio estas células se encuentran
diseminadas en el embrioblasto, pero al acercarse
el momento de la implantacién se segregan
segun su determinacion para convertirse en una
capa dorsal de células epibldsticas y

una capa ventral de células hipoblasticas
adyacente a la cavidad del blastocist

Mas o menos al tiempo que la morula
ingresa a la cavidad uterina, a través
de la zona pellcida comienza a penetrar
liquido hacia los espacios intercelulares

forman una sola cavidad, el blastocele
En ese momento el embrion se denomina blastocisto.

EL UTERO EN EL MOMENTO DE LA IMPLANTACION

En el momento de la implantacion la mucosa del
utero se encuentra en la fase secretora,
durante la cual las gldndulas y las
arterias uterinas se vuelven tortuosas,

y el tejido se ingurgita. De ordinario,
el blastocisto humano se implanta en
el endometrio a lo largo de la cara
anterior o posterior del cuerpo del ltero,
donde queda incluido entre los orificios glandulares,

LSl el ovocito no es fecundado, inicia la fase menstrual,
J




Es
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Es la muerte y expulsion del feto antes de los cinco meses de embarazo.
Después de esta fecha, y hasta las 28 semanas de embarazo
se llama parto inmaduro y parto prematuro si tiene mds de 28 semanas.
Se dice que hay aborto completo cuando se expulsa con el feto la placenta y las membranas

Afecciones de salud materna:
Diabetes no controlada

Infecciones
Aborto espontaneo:La pérdida Causas ——» Problemas hormonales
espontanea del embarazo < Tipos Problemas del Utero o del cuello uterino
antes de la vigésima semana de gestacion, \ Enfermedad de la tiroides
Aborto incompleto:Si expulsas Genes 0 cromosomas anormales:
restos de feto o placenta feto no desarrollado normalmente
Aborto diferido: Se produce cuando pero una parte de ese material -
el embrion ha muerto pero la queda en el (tero [ Infecciones ]
mujer no ha eliminado el saco gestacional .
y, por lo tanto, el feto sigue dentro. Las anomalias cromosomaticas
podrian llevar a:
Aborto inevitable: no se pueden
detener los sintomas y se presenta
el aborto espontaneo.
Aborto completo:Cuando se ha expulsado / -Ovocito marchito
todos los tejidos de la concepcion (feto y placenta) -Fallecimiento fetal intrauterino
Antes de la semna de embarazo Dolor o hemorragia durante las primeras -Embarazo molar y embarazo molar parcial

20 semanas de embarazo con
dilatacion del cuello uterino,
lo que indica que el feto va a perderse




(ANOMAuAs CROMOSOMATICAS)

\

Técnicas de diagndstico

para identificar las

Las anomalias cromosémicas, que pueden ser numéricas o estructurales, ______— anomalias genética
son causa importante de defectos al nacimiento y abortos espontaneos.

Se calcula que 50% de las concepciones termina en aborto
) X | espontaneo y que 50% de estos productos de aborto tiene anomalias
Anomalias numéricas cromosdmicas importantes. Asi, alrededor de 25% de los embriones
tiene un defecto cromosémico importante.

Mutaciones genéticas

La célula somatica humana normal contiene 46 cromosomas;

el gameto normal contiene 23. Las células somaticas normales

son diploides, o 2n; los gametos normales son haploides, o n.
Euploidia se refiere a cualquier multiplo exacto de n.

Anomalias estructurales
|

Suelen derivar de la rotura de un cromosoma.
Se ha sugerido que estas roturas son producto

-Analisis citogenético
-Técnicas de bandeo de alta resolucion
en metafase,

-Técnicas moleculares
-Los microarreglos
-La secuenciacion del exoma

Aneuploidia se refiere a cualquier nimero cromosémico de factores ambientales, como virus, radiacion y
que no sea euploide; suele aplicarse cuando existe un farmacos, pero la evidencia no es concluyente.,
cromosoma adicional (trisomia) o cuando falta uno (monosomia). El resultado de Ia rotura depende de lo
Las anomalias del nimero de cromosomas pueden originarse que ocurre con los segmentos desprendidos.
durante la divisién meidtica o |a mitdtica. En algunos casos, el segmento roto de un cromosoma

se pierde, y el neonato con una delecién parcial

del cromosoma desarrolla anomalias
Ejemplos:

il ™ ;m‘p.os:

(Tn’somia 21 (Sindorme de Down)J Trisomia 18 (Sindrome de Edwards))

sindrome de cri du chat:
delecion parcial del brazo
corto del cromosoma 5

(sn’ndrome de Turner, con un cariotipo 45,X]

' ™
Muchas malformaciones congénitas en
el humano son hereditarias y algunas

muestran un patrén claro
de herencia mendeliana.

Muchos defectos congénitos pueden
atribuirse en forma directa a un
cambio de la estructura
0 la funcién de un solo gen,
de donde deriva el concepto

de mutacién de gen dnico

sindrome de Angelma:
los nifios padecen discapacidad
intelectual, no pueden hablar,
muestran un desarrollo motor
deficiente y tienden a cursar con
periodos espontaneos y prolongados de

risa




