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 HERENCIA 
 GENÉTICA

 Definición

 Herencia dominante

 Herencia recesiva

 Herencia ligada al sexo

 Proceso por el cual la información 
 genética se transmite.

 El gen con la mutación

 El gen con la mutación

 Definición

 De padres a hijos.

 Está en 1 de los 22 cromosomas

 Gen que está en un cromosoma sexual

 Con una copia del gen mutado

 Esta manifestada

 La copia alterada del gen

 Se expresa la enfermedad.

 En todas las generaciones de una misma 
 familia.

 Procede de uno de los progenitores

 Enfermedades

 Acondroplasia

 Enfermedad de Huntington

 Está en 1 de los 22 cromosomas  Tipo no sexual

 Probabilidad  50%

 Alteración ósea.

 Alteración neurológica.

 Provoca crecimiento disarmónico del 
 cuerpo.  Enanismo.

 Hereditaria.

 Degenerativa.

 Progresiva.

 Produce desgaste de células nerviosas del 
 cerebro.

 Síndrome de Marfan

 Afecta al 

 Corazón

 Ojos.

 Tejido conectivo

 Vasos sanguíneos

 Huesos

 Las personas tienen características como

 Son altas

 Delgadas

 Brazos, piernas y dedos largos.

 Tipo no sexual

 Se necesitan

 Las copias del gen alterado

 2 copias del gen  Para expresar la enfermedad

 Deben estar en madre y padre.

 Se manifiestan

 En todas las generaciones

 Pueden saltarse una generación

 Individuos sanos  Pueden tener hijos enfermos

 Generalmente provienen  La madre 

 Enfermedades

 Fibrosis quistica

 Fenilcetonuria

 Enfermedad herediaria

 Alteración del metabolismo 

 Provoca

 Por mutación del gen CFTR

 Alteración en la absorción y secreción  Fluidos en tejidos
 Respiratorio

 Digestivo

 Acumulación de fenilalanina

 Aminoácido esencial fenilalanina  Hacia tirosina

 Talasemia

 Trastorno hereditario

 Caracterizada

 Cantidades inferiores a las normales

 Casos moderados

 Proteínas encargadas de transportar oxígeno

 Casos graves  Requieren transfusiones

 No necesitan tratamiento

 Seres humanos

 Tipos

 Rasgos que están influidos por genes 

 Daltonismo

 En el cromosoma X  Debido a que el cromosoma es grande  Contiene + genes  Que el cromosoma Y

 Cromosomas

 X

 Y

 Cromosoma de tamaño mediano

 Cromosoma de tamaño pequeño.

 Contiene muchos genes.

 Tipo submetacentrico.

 Tipo submetacentrico

 Se han diagnosticado 900 enfermedades

 Las mutaciones se conocen  Enfermedades ligadas al cromosoma X

 No contiene muchos genes.

 Hemofilia A

 Hemofilia B

 Distrofia muscular de Becker

 Defecto genético

 Ocasiona dificultad para distinguir

 Grado de afectación

 Tipos

 Colores

 Es muy variado  Va desde dificultad para
 Distinguir cualquier color

 Diferenciar algunos matices  Del rojo y verde

 Con deficiencia hereditaria  Por un alelo recesivo  Ligado al cromosoma X

 Monocromático

 Dicromático

 Tricromátrico anómalo

 Caracterizado porque la retina

 Se encuentran 3 tipos

 No distinguen colores.

 Tiene solo un cono sensitivo  Ve un color.

 Insensibles al rojo.

 Confunden sombras 

 Insensibles al azul.

 Rojas, verdes y amarillas.

 Confunden sombras azules y verdes.

 Confunden unos con otros.

 Enfermedad devastadora

 Incapacidad del cuerpo

 Tipo de distrofia muscular

 De origen genético recesiva

 Rasgo hereditario recesivo

 Trastorno de origen que debilita y reduce

 Manifestación

 Para una mujer portadora

 Ocurre en aproximadamente

 Ligada al cromosoma X  Se encuentran los genes que codifican  Factores hemostáticos 
 VIII

 IX

 Albinismo  El cuerpo es incapaz de
 Producir

 Distribuir
 Melanina

 Solo en hombres

 Mujeres portadoras

 Cuadro clínico

 Hemartrosis

 Hematomas musculares profundos

 Hemorragias cerebrales

 Para producir factor IX

 Ligado al cromosoma X

 Distrofia muscular de Duchenne

 Pueden expresar síntomas  De leves a moderados

 Existe un riesgo  25%  En cada embarazo de que la descendencia
 Sea un varón con hemofilia

 Sea una mujer heterocigota

 Progresivamente los músculos del cuerpo

 3-6 cada 100,000 nacimientos

 Es un trastorno hereditario

 Mayormente en varones

 Forman parte de una variedad 

 Asociadas

 De alteraciones genéticas

 Diversas mutaciones de genes
 Llevan al debilitamiento

 Atrofia muscular progresiva

 Alteración ligada al X, recesiva

 Mutación en el gen distrofia  Ubicado en Xp21
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