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Definicion

Caracteristicas

Dominante
Genotipos posibles
Principales enfermedades
Definiciéon
Caracteristicas
Recesiva

Genotipos posibles

Principales enfermedades

Gen que se encuentra en un cromosoma
sexual

~ El cromosoma X es grande

—— Contiene mas genes que el cromosoma Y

- En una enfermedad ligada al sexo

Tamaino mediano
Contiene muchos genes
Tipo submetacentrico

Se ha diagnosticado 527 enfermedades

Tamano pequeino
Tipo submetacentrico

Contiene pocos genes

—— Mecanismo que inactiva el cromosoma X

Inactivacion del cromosoma x con imprinting —

Inactivacion del cromosoma X al azar

~ Daltonismo

- Distrofia de DUCHENNE

“~ Hemofilia A-B

Forma en que un rasgo o trastorno se puede

transmitir de padres a hijos
Afecta por igual a hombres y mujeres
No se saltea generaciones

No afectados no transmiten el rasgo

El que se expresa en el fenotipo en el estado

heterocigota (A)

Personas afectadas tienen al menos un
padre afectado

Alelo mutado
Alelo sano

Sano

Enfermos

Miopia
Acondroplasia

Sindrome de Marfan

Se presenta cuando el gen en cuestion esta

ubicado en uno de los autosomas
Afecta por igual a hombres y mujeres
Se saltea generaciones

Personas afectadas tienen padres sanos

Ambos padres heterocigotos; 25%
descendencia afectada

Alelo sano

Alelo mutado

Sano

Enfermo
Fibrosis quistica
Talasemia

Fenil cetonuria

Albinismo

~ Rasgo influido por el gen en cromosoma X

{ Hombres son mas afectados

En mujeres

—— Tienen una sola copia del Cromosoma X

Efecto de mutacion se encuentra

f preferencial
- XIST-TSIX inactivan en ratén

~ Ocurre en embrion hembra

—t— Cromosoma x paterno y materno

_ Cromosoma femenino designa a
cromosoma X activo-inactivo

~ Defecto genético
~ Tiene grado de afectacion variado

~ La deficiencia es hereditaria

_|_Se transmite por un alelo recesivo ligado al

cromosoma X

“-Tipos

Leva a debilitamiento y atrofia muscular
progresiva

Causa mutacion en gen distrofina
Alteracion ligada al X recesivo

Codifica factor VII-IX de la cascada de
coagulacion

Se encuentra ligada al cromosoma X
Se manifiesta en varones

Mujeres son portadoras

aa

Aa

Aa

aa

enmascarado
:l_ Se conoce como enfermedades ligadas al
cromosoma X
_[ Es desconocido
Se produce en 4ta-5ta semana de desarrollo
Cromosoma X paterno se inactiva de forma Células de mamiferos eutherian y mamiferos

marsupiales

—— Pueden ser inactivados

—— Dificultad para distinguir colores

~ Hombre con un cromosoma X afectado
—t— Mujer con un cromosoma X afectado
- Mujer con dos cromosomas X afectados

~ Monocromatico

—— Dicromatico

- Tricromatico anémalo

— Ubicado en Xp21

:l— (Porta la mutacién]

:|~ (Segunda copia sana del cromosoma X]

—— Dalténico
— Portadora
— Dalténica
—— Retina con un solo cono sensitivo — Ve solo un color
Insensibles al rojo
—Groslinos Confusién de sombras verdes, rojas y

amarillas

___Al tiempo confunden sombras verdes y

Insensibles al azul
azules

_[ No distinguen colores

Confunden unos con otros
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