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caracteristicas y principales sindromes de herencia autosémica

Una enfermedad es dominante cuando existe un gen defectuoso (de las dos
copias que posee un individuo, la paterna y la materna) y causa los sintomas
de alguna enfermedad. El alelo se pudo haber transmitido tanto del padre
como de la madre, con una probabilidad para el hijo o hija del50% de tener o

no la enfermedad

Las anomalias generalmente aparecen en cada
generacion y cada nifio afectado tiene un padre
igualmente afectado. Las personas no afectadas no

Penetrancia es un Al elaborar un arbol genealdgico de una enfermedad sospechosa de
porcentaje de individuos tener un patrén autosémico dominante, debemos tener en cuenta la
con un genotipo dado, que penetrancia, la expresividad y la edad de aparicion del trastorno

muestran el fenotipo
correspondiente

ENFERMEDADES AUTOSOMICAS FRECUENTES

Cuando en una familia aparece por primera vez este tipo de
herencia es por neomutacion

Expresividad describe el
grado o la intensidad con
que se expresa un genotipo
determinado en un individuo

ACONDROPLASIA ENFERMEDAD DE APERT J ENFERMEDAD DE
HUNTINGTON
ENFERMEDAD DE B
NEUROFIBROMATOSIS SONDROME DE MARTAN

CHACORT MARIE THOOT

ENFERMEDAD DE BOURNEVILLE



Las mutaciones de este
gen la mayoria de las
veces dan lugar a un

fenotipo desmielinizante

(CMT1B), pero algunas
de las mutaciones dan

lugar a una forma axonal

(CMT2) en estos casos
los sintomas clinicos

suelen comenzar en la

MT1A: Duplicacion de un pequeiio segmento del cromosoma 17
gue contiene el gen PMP22. Este gen codifica una proteina de la
mielina, la PMP-22 la duplicacidon de este gen presentan 3
copiasen lugar de 2, el exceso de copias hace que la funcién de la
mielina se altere y de lugar a una alteracion de la funcion del
nervio’ CMT1BEste tipo se produce por mutaciones del gen MPZ
gue codifica la proteina cero de la mielina

CARACTERISTICAS:

CMT2Son el resultado de la
alteracion primaria del axon,
son menos frecuentes que
las formas desmielinizantes
y se pueden deber a
mutacion de muchos genes.
Segun la literatura la forma
CMT2Aes la mas frecuente
y se debe a mutaciones del
gen de la mitofusina 2

edad adulta Debilitaciones en los pies y de los musculos inferiores de las piernas (MFEN2), una proteina que
y ) _ interviene en la funcion
Deformacion del pie con arcos altos y dedos martillo, genera una mitocondria
marcha de pasos grandes que desencadena en tropiezos o caidas
frecuentes
MUTACION EN EL GEN RECEPTOR 2 DELFACTOR DE
CRECIMIENTO DE FIBROBLASTOS
PREVALENCIA: \ Este receptor es fundamental al iniciar los mecanismos moleculares de

Por lo general si los dos miembros de
la pareja son sanos, y ya tienen un
hijo con sindrome de Apert, existe un
riesgo de aproximadamente un 1%de
tener un nuevo hijo enfermo.” En
cambio, y debido a la modalidad de
herencia de este sindrome, si una
persona afectada quisiera tener un
hijo existe un riesgo de un 50% de
gue pueda heredar dicha
enfermedad.’ 1 - 6 casos por cada

100.000 recién nacidos

sefalizacion celular activado por sus ligandos, se produce una cascada de sefiales

dentro de las células que son determinantes a la hora de desencadenar y coordinar

los mecanismos implicados en la fusion ésea¢ alteracion o no-regulacion de estos
mecanismos es la responsable final de la craneosinostosis

existe

Enfermedad autosdmica dominante, es hereditaria, afecta a ambos sexos, gen HTT
con anomalia en el cromosoma 4, defecto genético primario: expresion de un
trinucleétido anormal CAG, proteina: Huntingtina, diagndéstico: PCR, tratamiento: no



HERENCIA LIGADA AL SEXO




HERENCIA LIGADA AY
Solo aparece en hombres
Se transmite de padre a hijo

Todos los rasgos ligados a Y
deben expresarse ya que los
hombres son hemicigosis

Las hijas de papés afectadas son heterocigotas por lo
tanto No afectadas

Los hijos de mujeres heterocigotas tienen un 50% de
probabilidad de recibir un gen recesivo



