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LA EXPRESION GENETICA PUEDE REGULARSE EN DISTINTOS NIVELES:
(1) Pueden transcribirse distintos genes.
(2) EI ADN que se transcribe de un gen puede procesarse de manera selectiva para regular cuales ARN llegaran al citoplasma para convertirse en ARN mensajeros (ARNm).
(3) Los ARNm pueden experimentar traduccion selectiva.
(4) Las proteinas que se sintetizan a partir de los ARNm pueden tener distintas modificaciones.
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APARATO REPRODUCTOR

FEMENINO
e UTERO
e  TROMPAS UTERINAS
e OVARIOS

FORMACION DE BLASTOCITOS SO
Comienza con la formacién de una Ciclo producido por las hormonas
cavidad int:e.rna en la mérula en | FSHy LH, comprende el
donde se divide en dos partes, el d llo folicul lacién
embrioblasto y el trofoblasto €sarro ’o olicuiar, ovu, acionyy
formacion del cuerpo luteo
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SEGMENTACION DEL CIGOTO TRANSPORTE DEL OVOCITO
El proceso de segmentacion El ovocito es expulsado hacia la
consiste en dos divisiones mitdticas parte distal de las trompas uterinas
que dan lugar a los blastémeros que en la ovulacién, desde donde es
pasaran a formar la mérula en su transportado hasta la ampolla por
fase de 12 a 32 blastémeros movimientos peristalticos

FECUNDACION

Tiene lugar en la ampolla de la
trompa uterina. Ambos gametos
experimentan cariogamia y se
forma el cigoto
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Retraso del crecimiento, grados variables de discapacidad intelectual,
anomalias craneofaciales como fisuras palpebrales oblicuas, pliegues
epicanticos (redundancia cutanea en el angulo palpebral interno),
aplanamiento facial y pabellones auriculares pequefios, defectos
cardiacos e hipotonia.
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Discapacidad intelectual, defectos cardiacos congénitos, pabellones
auriculares de implantacion baja y flexion de dedos y manos. Ademas,
los pacientes a menudo presentan micrognatia, anomalias renales,
sindactilia y malformaciones del sistema esquelético.
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Discapacidad intelectual, holoprosencefalia, defectos cardiacos
congeénitos, sordera, labio y paladar hendidos, y defectos oftalmicos
como microoftalmia, anoftalmia y coloboma.
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Sélo se identifica en varones y suelen detectarse mediante
amniocentesis, son esterilidad, atrofia testicular, hialinizacion de los

tubulos seminiferos y, por lo general, ginecomastia.
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Con un cariotipo 45,X, es la inica monosomia compatible con la vida.
98% de todos los fetos con el sindrome se aborta de manera
espontanea.

Tienen aspecto femenino inconfundible, ausencia de ovarios
(disgenesia gonadal) y talla baja, cuello alado, linfedema en
extremidades, deformidades esqueléticas y térax amplio con
hipertelorismo mamario.
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No se diagnostican por sus caracteristicas fisicas discretas. Sin
embargo, a menudo estas nifias tienen problemas del lenguaje y la
autoestima. Cuentan con dos cuerpos de cromatina sexual en sus
células.
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Sindrome de
cri du chat.

Sindrome de
Angelman.

Sindrome de
Prader-Willi.

sindrome de
Miller-Dieker

sindrome de
X fragil
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Los neonatos afectados tienen un llanto similar al
maullido de un gato, microcefalia (cabeza pequefia),
N\ discapacidad intelectual v cardiopatia conaénita.

Microdeleccion ocurre en el cromosoma materno. Los
nifios padecen discapacidad intelectual, no pueden
hablar, muestran un desarrollo motor deficiente y tienden
a cursar con periodos espontaneos y prolongados de
risa.
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Microdeleccion ocurre en el cromosoma paterno. Los
individuos afectados se caracterizan por hipotonia,
obesidad, discapacidad intelectual, hipogonadismo y

criptorquidia.
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Otros sindromes de genes contiguos pueden heredarse
de cualquiera de los padres, (lisencefalia, retraso del
desarrollo, crisis convulsivas, y anomalias cardiacas y

S faciales que derivan de una deleciéon 17p3). D

Si bien se han definido sitios fragiles numerosos
constituidos por repeticiones CGG, solo los existentes
en el gen FMRI del brazo largo del cromosoma X (Xg27)
se han correlacionado con una alteracion del fenotipo
denominada.
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