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LIGADA AL SEXO

RECESIVA

DOMIANTE

~

~

General

. X
Genes andmalos gue se encuentra en un {

cromosoma sexual

Seres humanos

Expresion diferente

Tipos de inactivacion

~

Enfermedades <

~

<

Y

Enfermedades producidas por genes

andmalos en el cromosoma X

« cantidad de genes = - enfermedades

{ X grande { + cantidad de genes = + enfermedades
Y pequeno {

XY

7o e Enfermo { X defectuoso
Una sola copia del cromosoma X {

Sano { X sano

XX
~  Mujeres Enferma { Ambos X defectuosos
Dos copias del cromosoma XX Portadora { X defectuoso - X sano
Sana { Ambos X sanos
Inactivacion cromosoma X PATERNO
L XIST —— Marsupiales no tienen homologo
- e e S R Mamiferos Euterian enes implicados
IMPRINTIG g P
TSIX
Mamiferos Marsupiales
. XIST
< Cada célula designa un cromosoma X . .
- . . . genes implicados
como activo y el otro X inactivo
TSIX
~ Mary Frances Lyon { Lionizacion

“~ |nactivacion al azar <

Proceso aleatorio de inactivacion del
~ cromosoma X paterno o materno que
pasa por separado en cada célula

~ Hipotesis de Lyon <

Compactacion {

“~ |nactivacion al azar < Inactivacion del cromosoma X

No transcripcion

Mecanismo desconocido

-~ En etapa embrionaria { 4°-5°semana
~ Dificultad para distinguir colores

Distincion de cualquier color

Grado de afectacion variado Roio
Dificulltad para diferenciar algunos { :

matices
Verde

Daltonismo < L. . "
~ Monocromatico retina =1 cono sensitivo Solo ve un color

~ Insensibles absolutos al ROJO

Rojas
. L. . Confusion de sombras Verdes
. Dicromatico { 3tipos <
~ Tipos <
Amarillas
Azules
“~ Insensibles al azul { Confunden sombras {
Verdes

~  Tricromatico anémalo { No logran distinguir los colores
~ Recesiva { Afecta { Factores hemostaticos { F. Vil

Manifestacion { Hombres

HemofiliaA <  Portador { Mujeres

Hemorragia cerebrales { 95% de las hemorragias

. Hemartrosis { Hemorragia en articulaciones de carga
~ Cuadro clinico

Profundos
Hematomas musculares {

Superficiales

~ Recesiva { Afecta { Factores hemostaticos { F. IX
Cuadro clinico { Similar a Hemofilia A

Hemofilia B =<
Leve { 5-40%

~ Clasificacion por deficiencia Moderada { 1-5%

Grave { <1%

- Xp2l
Recesiva
Debilitamiento
Diversas mutaciones { Muscular progresiva
Atrofia

Distrofia Muscular de Duchenne <

~ Hombrosy brazos hacia atras

Cintura hundida

Muslos delgados
“~ Caracteristicas { Deformacion articular <
Falta de equilibrio

Rodillas hacia atras

~ Perdida de movilidad
~ Menos grave que D.M. Duchenne

Debilita y reduce progresivamente los

. +~ con la edad
musculos

Distrofia Muscular de Becker <
~ Caderas

Pelis

~ Afeccion < Muslos

Hombros

~ Musculos ¥

el mismo cromosoma X permanece
inactivo en todas las células descendientes.

cuerpo de BARR

"se hace bolita"

Mosaico —E

Células con cromosoma X paterno activo

Células con cromosoma X materno activo

ejemplo —— Gatas Carey



Herencia

X
~  LIGADA AL SEXO { Cromosomas Sexuales {
Y

~ Autosomica { Cromosomas NO sexuales {

ambos padres son portadores

Se requieren DOS genes danados para que
la enfermedad tenga lugar

Caracteristicas
generaciones

~ Fibrosis Quisticas

Destruccio
~ Enfermedades < Talasemia {

Malformac

. . Alterac
Fenilcetonuria

~ Autosomica { Cromosomas NO sexuales

Letra mayuscula { DOMINA
Expresion {

Trasto

Acondroplasia

~ Enfermedades <

“~ Sindrome de Marfan <

{ Los gen danados deben estar presentes en {

Las enfermedades de este tipo NO
SUELEN manifestarse en todas las

Produccion de moco demasiado espeso y
pegajosos

esencial

~  Albinismo { Cuerpo incapaz de {

~ Miopia { Defecto de refraccion

Caracteristicas

Gen con mutacion de encuentra en uno

de los 22 cromosomas NO sexuales { SR L EE D H D G { (SR,

Padre

Madre

Letra mayuscula { DOMINANTE
Expresion {

Letra minuscula { RECESIVO

AA=sano —— es —— Homocigoto
Genotipo Aa=Sano —— es —— Heterocigoto diferencia en el SANO
AUTOSOMICA RECESIVA < .
aa=Enfermo —— es —— Homocigoto

25% Sanos { AA
50% Sanos portadores { Aa

25% Enfermos { aa

Mutaciones en el gen CGTR

Glandulas exocrinas

Sistema Respiratorio
{ Obstruccion conductos {
Sistema Digestivo

n
Eritrocitos
ion

ion del metabolismo del aa { FENILALANINA
Producir
MELANINA
Distribuir

Gen con mutacion de encuentra en uno

de los 22 cromosomas NO sexuales { e MUECDSZUR ER { CROMOSOMA X

Se requieren UN gen dafado para que la enfermedad tenga lugar

NTE

Letra minuscula { RECESIVO

AA= Enfermo —— es — Homocigoto
Genotipo Aa=Enfermo —— es —— Heterocigoto diferencia en el ENFERMO
- AUTOSOMICA DOMIANTE < ] |
aa=Sano —— es — Homocigoto

Discrepancia en la capacidad de enfoque y
longitud

Rayos de luz se enfocan delante de la
retina

rno 6seo
largos

{ Afeccion al crecimiento cartilago y huesos
Cabeza grande { frente amplia { PROMINENCIA FRONTAL
Aplanamiento de la parte alta de nariz { HIPOPLASIA MEDIOFACIAL
Extremidades cortas pero torso normal

Afecta capacidad de produccion de tejido { tejidos debilitados se estiran, se deforman

conectivo sano e incluso sufren desgarros.

Mutacion del gen que codifica FIBRILINA

Brazos y Dedos { LARGOS

Articulaciones Flexibles

Cardiacos
Problemas {

Pulmonares

Caracteristicas

NO SE LIGAN AL SEXO; NO ES POSIBLE
SABES QUE HIJA/O TENDRA LA
ENFERMEDAD
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