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Anormalidades
genéticas y

cromosómicas

En los defectos y
enfermedades gené ticas es
donde vemos má s
claramente có mo opera 
la transmisió n dominante y
recesiva en los humanos, y
tambié n una variació n de
esto, la 
herencia vinculada con el
sexo

Los síntomas de la
enfermedad de Tay-
Sachs (un padecimiento
degenerativo mortal del 
sistema nervioso
central que en algún
tiempo ocurría
principalmente entre
judíos de origen 
europeo oriental) 

es probable que no aparezcan
hasta cuando menos los seis

me�ses; la fibrosis quística (una
enfermedad especialmente comú n

en niños con ascendencia 
en el norte de Europa



Herencia dominante
o recesiva de

defectos
La mayor parte del

tiempo los genes
normales

dominan a
aquellos que
transmiten

caracte�rísticas
anormales, pero a
veces el gen de un
rasgo anormal es

dominante Herencia de defectos ligada
al sexo

En la herencia ligada al sexo
(figura 3-6) ciertos

trastornos recesivos,
relacionados con los 

genes en los cromosomas
sexuales, afectan de manera

diferente a los hijos,
dependiendo de 

si son hombres o mujeres. El
daltonismo es uno de los

padecimientos relacionados
con el 

sexo



Anormalidades
cromosó micas
Es tí pico que las
anormalidades
cromosó micas ocurran
debido a errores en la
divisió n 
celular, dando por
resultado un cromosoma
adicional o faltante

El sí ndrome de Down,
que es la má s comú n de
estas anormalidades, es

responsable de 
cerca de 40% de los casos

de retraso mental
moderado a grave

(Pennington, Moon, Edgin, 
Stedron y Nadel, 2003)

Orientació n y pruebas
gené ticas 

La orientació n gené tica
puede ayudar a los
posibles padres a

evaluar su riesgo de
tener 

hijos con defectos
gené ticos o

cromosó micos



Estudio de las influencias
relativas de herencia y
ambiente
Un procedimiento para el
estudio de la herencia y el
ambiente es cuantitativo:
busca medir 
qué  tanta influencia tiene la
herencia y qué  tanta el
ambiente sobre un cierto
rasgo. Ésta es 
la meta tradicional de la
ciencia de la gené tica
conductual.

Medició n de la heredabilidad 
La heredabilidad es un estimado
estadístico de qué  tan grande es

la contribució n de la 
herencia a las variaciones en un

rasgo específico, en un
determinado tiempo, dentro de

una 
població n dada


