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La inquietud que tenian John y Lesley Brown antes
del nacimiento de Louise de si el bebé seria
normal y sano, es una de las principales
preocupaciones que comparten todos los futuros
padres biolégicos. Los bebés que nacen con
graves defectos del nacimiento tienen elevado
riesgo de morir ya sea al nacer, poco tiempo
después o durante la lactancia o ni- fiez. Los
trastornos del nacimiento son bastante raros, ya
que afectan sdlo a cerca del 3% de los
nacimientos vivos (Waknine, 2006); pero son la
principal causa de muerte infantil en Estados
Unidos y representaron en 2003 el 20% de los
fallecimientos ocurridos durante el primer afio de
vida (Hoyert, Heron, Murphy y Kung, 2006).



Los defectos mds frecuentes son labio leporino o
paladar hendido, seguido de sindrome de Down.
Otras graves mal- formaciones se relacionan con
los ojos o los sistemas circulatorio, orofacial,
gastrico o musculoesquelético (CDC, 2006b;
cuadro 3-2).

En los defectos y enfermedades genéticas es
donde vemos mds claramente cémo opera la
transmision dominante y recesiva en los humanos,
y también una variacién de esto, la herencia
vinculada con el sexo. Algunos defectos se
relacionan con anormalidades en genes o
cromosomas, los cuales pueden ser resultado de
mutaciones que ocurren de manera es- pontdnea
o que se inducen debido a peligros ambientales,
como la radiacion.
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Muchos trastornos ocurren cuando una predisposicidn
hereditaria interactia con un factor ambiental, ya sea
antes o después del nacimiento. El trastorno por déficit
de aten- cion con hiperactividad, que se analiza en el
capitulo 13, es uno de los varios trastornos conductuales
que se considera que fienen una transmision
multifactorial. Es mas probable que los nifios con este
trastorno muestren comportamiento antisocial temprano
si tuvie- ron bajo peso al nacer y una variante de un gen
llamado COMT

No todas las anormalidades genéticas y cromosdémicas
son aparentes al nacimiento. Los sintomas de la
enfermedad  de  Tay-Sachs (un  padecimiento
degenerativo mortal del sistema nervioso central que en
algun tfiempo ocurria principalmente entre judios de
origen europeo oriental) y la anemia de células
falciformes (un trastorno sanguineo mds comdun entre
afroestadounidenses) es probable que no aparezcan
hasta cuando menos los seis me- ses; la fibrosis quistica
(una enfermedad especialmente comin en nifios con

ascendencia en el norte de Europa.
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Herencia dominante o recesiva de defectos

La mayor parte del tiempo los genes normales
dominan a aquellos que transmiten caracte- risticas
anormales, pero a veces el gen de un rasgo
anormal es dominante. Cuando uno de los padres
tiene un gen dominante anormal y un gen recesivo
normal, y el otro progenitor tiene dos genes
recesivos normales, cada uno de sus hijos tiene
50% de probabilidad de heredar el gen anormal.
Entre los 1 800 trastornos que, segun se sabe, se
transmiten por medio de herencia dominante, se
encuentran la acondroplasia (un tipo de enanismo)
y la enfermedad de Huntington.
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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. Otro es la hemofilia, una enfermedad en que
la sangre no coagula como deberia.

Los rasgos recesivos ligados con el sexo se transmiten
en el cromosoma X de la madre. La madre so6lo es
portadora; no presenta la enfermedad, pero puede
transmitir el gen a sus hijos. Los trastornos ligados al
sexo casi siempre aparecen solo en los hijos varones; en
las mujeres, un gen dominante normal en el cromosoma
X del padre predomina sobre el gen defectuoso en el
cromosoma X de la madre. Los varones son mas
vulnerables a estos trastornos porgue no existe un gen
dominante opuesto en el cromosoma Y del padre para
superar el defecto en el cromosoma X de la madre.
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Anormalidades cromosomicas

Es tipico que las anormalidades cromosomicas
ocurran debido a errores en la division celular, dando
por resultado un cromosoma adicional o faltante.
Algunos de estos errores suceden en las células
sexuales durante la meiosis. Por ejemplo, el sindrome
de Klinefelter es producido por un cromosoma sexual
adicional (que se muestra en el patron XXY). El
sindrome de Turner es el resultado de un cromosoma
sexual faltante (XO). La probabi- lidad de errores en la
meiosis puede aumentar en mujeres de 35 afnos de
edad y mayores (University of Virginia Health System,
2004). Las caracteristicas de la mayoria de los
trastornos de los cromosomas sexuales se muestran
en el cuadro 3-4.
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Orientacion y pruebas genéticas

La orientacion genética puede ayudar a los
posibles padres a evaluar su riesgo de tener hijos
con defectos genéticos 0 cromosomicos. Las
personas que ya tienen un hijo con un defecto
geneético, que tienen antecedentes familiares de
enfermedad hereditaria, que sufren de
padecimientos que se sabe 0 sospecha que sean
hereditarios 0 que provienen de grupos étnicos
con un riesgo mayor al promedio de transmitir
genes de ciertas enfermedades, pue- den obtener
Informacion sobre su probabilidad de producir
hijos afectados.

.

———
——

\\%



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. Esta es la meta
tradicional de la ciencia de la genética conductual.




Medicion de la heredabilidad

La heredabilidad es un estimado estadistico de qué tan
grande es la contribucion de la herencia a las variaciones en
un rasgo especifico, en un determinado tiempo, dentro de
una poblacion dada. La heredabilidad no se refiere a la
Influencia relativa de la herencia y el ambiente sobre un
iIndividuo  especifico; esas influencias quiza sean
virtualmente imposi- bles de separar. La heredabilidad
tampoco nos dice como se desarrolla un rasgo. Tan solo
indica el grado estadistico al que los genes contribuyen al
rasgo.

La heredabilidad se expresa como un porcentaje que va de
0.0 a 1.0; mientras mas grande es el numero, mayor es la
heredabilidad de un rasgo, donde 1.0 significa que los genes
son 100% responsables de las varianzas en el rasgo dentro
de la poblacion. Debido a que la heredabilidad no puede
medirse en forma directa, los investigadores en genética
conductual dependen principalmente de tres tipos de
estudios de correlacion: estudios con familias, de adopcion y
con gemelos.




Rango de reaccion y canalizacion

Muchas caracteristicas varian, dentro de ciertos limites, bajo
diversas condiciones here- ditarias y ambientales. Los
conceptos de rango de reaccion y canalizacion nos ayudan a
visualizar como sucede esto.

El rango de reaccion es el término convencional para un
rango de expresiones poten- ciales de un rasgo hereditario.
Por ejemplo, el tamano del cuerpo depende en gran medida
de procesos bioldgicos que tienen una regulacion genética.
A pesar de esto, es posible un rango de tamafnos que
dependen de las oportunidades y limitaciones ambientales y
del propio comportamiento de la persona.




Personalidad

Los cientificos han identificado genes relacionados
directamente con rasgos especificos de personalidad, como
el neuroticismo, que quiza contribuyan a la depresion y la
ansiedad (Lesch et al., 1996). La heredabilidad de los rasgos
de personalidad parece estar entre 40 y 50% y existe poca
evidencia de influencia ambiental compartida (Bouchard,
2004).

El temperamento, el estilo caracteristico de una persona
para abordar las situaciones y reaccionar ante ellas, parece
ser principalmente innato y con frecuencia es consistente a
lo largo de los afnos, aunque puede responder a
experiencias especiales o al manejo parental (Thomas y
Chess, 1984; Thomas, Chess y Birch, 1968).
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Psicopatologia

Existe evidencia de una fuerte influencia hereditaria en
trastornos mentales, tales como esquizofrenia, autismo y
depresion. Todos tienden a repetirse dentro de familias y
mues- tran mayor concordancia entre gemelos
monocigoticos que entre gemelos dicigoticos. No
obstante, la herencia por si sola no produce esos
trastornos; es posible que la tendencia heredada se
active por factores ambientales. Por ejemplo, los ninos
con una forma corta del gen transportador de serotonina
5-HTTLPR son vulnerables a la depresion si tienen
familias frias y carentes de apoyo, pero no si tienen
familias nutricias y que les dan apoyo (Taylor et al.,
2006). (El autismo se analiza en el apartado 6-1 del
capitulo 6 y la depresion en los capitulos 14 y 15.)me





{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"BusinessCard","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}




{"type":"Imported Other","isBackSide":false,"languages":["es-es"],"usedOnDeviceOCR":false}



