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Gen anormal de los padres causa la .
— Gen anormal domina
enfermedad

1 sano — aa

AA
2 enfermos —|:
Aa

__ Latransmision del riesgo en independiente del
sexo

= Genotipo

—  Dominante ==

== Caracteristicas —— Afecta a ambos sexos

— |ndividuo sano no transmite la enfermedad

— No hay salto generacional

Miopia

== Enfermedades Acrondoplasia

Sindrome de Marfan

Ambos genes compatibles deben ser .
Para producir la enfermedad
anormales

AA
2 sanos
. Aa
Genotipo
1 enfermo aa
Es independiente del sexo
. . Los individuos sanos pueden tener hijos
Recesiva Caracteristicas
enfermos
Hay salto generacional
Frecuencia en hijos de parejas consanguineas
Fibrosis quistica
Talasemia
Enfermedades
Fenil cetonuria
Albinismo
Herencia
A un gen que se encuentra en un cromosoma
Se le llama

sexual

Se refiere "Rasgos que se encuentran influidos" :I— Por genes en cromosoma X

Es mas grande

¢,Coémo se da? Cromosoma X
Contiene mas genes que el cromosoma Y :|— Es mas pequefio

Hombres Debido Porque tienen una sola copia del cromosoma X El cual porta la mutacién

¢, Quiénes son lo mas afectados?
En las mujeres no tanto Ya que el efecto de la mutacion Puede ser enmascarado :|— Por la segunda copia sana del cromosoma X

Cariotipo humano Xy Y

Cromosoma X - . .
Es de tamafio mediano Contiene muchos genes

Caracteristicas
Es submetacentrico

Es de tamafio pequefio
Cromosoma Y Caracteristicas Es submetacentrico

No contiene muchos genes en algunas de sus
regiones

Mecanismo que inactiva al cromosoma X
Este mecanismo se desconoce
Se produce 4/5° semana del desarrollo embrionario

Hipotesis de Lyon No esta marcado

Se produce al azar

i Paterno
, Cada célula se produce en un cromosoma
Observaciones Cromosoma condensado diferente

Ligada al sexo Materno

Cuando se produce la condensacion Células descendientes :|— Cromosoma condensado

El cromosoma paterno se inactiva

XIST
Cromosoma X con imprinting
TSIX
Tipos de inactivacion XIST No tiene un gen homologo

Ocurre en el embrion de hembra

Cromosoma X al azar
Dos cromosomas X, origen paterno o materno :|— Misma posibilidad de ser inactivados

Dificultad para distinguir los colores
La deficiencia es hereditaria
Daltonismo Modo de trabsmision Alelo recesivo ligado al cromosoma X

La retina solo tiene un color sensitivo
Monocromatico
Unicamente ve un color

Tipos . .
P Insensibles al rojo

Dicromatico Tipos Los que confunden las sombras rojas
Insensibles al azul

Enfermedad ligada al cromosoma X

VI
Factores hemostaticos
IX

Principales sindromes
Solamente se manifiesta en varones

Hemofilia A/B Caracteristicas
Mujeres portadoras
Hemartrosis
Cuadro clinico Hematomas musculares profundos
Hemorragias cerebrales
Debilitamiento y atrofia muscular progresiva
Distrofia muscular de Duchenne Alteracion ligada al cromosoma X recesiva

Causa Xp21

Distrofia muscular de Becker Debilita y reduce progresivamente los musculos
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