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MONOGENICAS Y SU BASE MOLECULAR

¢OUE SON?

Son enfermedades provocadas por mutaciones en un solo gen
e especifico. Estas mutaciones pueden ser heredadas de forma
autosomica dominante, autosomica recesiva o ligada al cromosoma.

Tienen caracter hereditario y se transmiten de generacion
en generacion. La herencia sera dominante o recesiva.

Madre sana Padre enfermo

i ENFERMEDADES
..V AUTOSOMICAS DOMINANTES

LI - 'm‘l‘ Son aquellas que se manifiestan con una sola copia del gen
Sanos Enfermos defectuoso (alelo), el cual habra sido heredado por uno de los
50% 50% padres que sera enfermo también.

SINDROME DE MARFAN

==— Problemas de vision

e . - Anomalias en el pecho,
Es una enfermeda?d gerTetlca que afecta al tejido conectivo vy, problemas de corazon
como consecuencia, a diversas estructuras como el esqueleto,

y pulmones
pulmones, ojos, corazon, etc. V\

Su causa es una mutacion que afecta al gen de la Ffibrilina \TWSU corto
(localizado en el cromosoma 15. Cuerpo alto y delgado

Brazos, piernas y
dedos largos

ENFERMEDADES
AUTOSOMICAS RECESIVAS

Son aquellas que necesitan la presencia de ambos

. Padre portador Madre portadora
alelos mutados para poder manifestarse.
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Hijo enfermo
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- -3 ANEMIA DE FANCONI
Anemia Infecciones Problemas de coagulaciol Es yna una enfermedad hematolégica que afecta

principalmente a la médula 6sea. El resultado de esto
es una disminucion en la produccion de todos los tipos
de células sanguineas: globulos rojos, globulos blancos
y plaquetas.

ENFERMEDADES LIGADAS AL SEXO

. Se deben a la alteracion de genes localizados en los

SINDROMES DE X- cromosomas sexuales X o Y. Estas mutaciones también

FRAGILI pueden transmitirse de forma dominante o recesiva, aunque
las mas comunes son las enfermedades ligadas al
cromosoma X recesivas.

Cromosoma X
fragil
Cara alargada Problemas mentales
y frente amplia ———
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Localizacion Orejas grandes © o <(_3 Distrofina
sitio fragil < y despegadas [‘?\ L oo //

- Mandibula __—" Tl + o FE t‘ﬁ;:'h'-
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Sindrome de pmnl.l?:;:i Ma:rnorqﬁidismo q‘l i ,?-_:&? -
X Fragil
Retinosis Sindrome Distrofias musculares Hemofilia
pigmentaria X fragil de Duchenne y Becker

—>



*+

4
ENFERMEDADES
CROMOSOMICAS _,

‘

4
Se denomina anomalia cromosdmica .
a la ausencia, duplicacién o
formacién incorrecta de una parte de '
un cromosoma.

Las células del cuerpo humano
tienen un total de 46 cromosomas.
Los primeros 22 pares se llaman
autosomas y el par 23 es el que
corresponde a los cromosomas
sexuales X 0 Y, que definen el
sexo.

DATO
Ocurre cuando un fragmento de un
cromosoma se elimina, se duplica, se
invierte o se encuentra en un lugar
que no le corresponde y suceden las
traslocaciones y deleciones.

EJEMPLOS DE SiNDROME:

e Sindrome de Down (trisomia 21)
e Sindrome de Patau (trisomia 13)
e Sindrome de Edwards (trisomia
18).

EJEMPLOS DE SiINDROMES:

e Sindrome de Klinefelter (47,
XXY)
e Sindrome de Turner (45, X)




ENFERMEDADES GENETICAS

0O MENDELIANAS
24

(Qué ex?
Se encarga de describir patrones de herencia
que no siguen las leyes de la genética

)\ mendeliana simple.
 Estos patrones de herencia de los rasgos
se desvian de las proporciones predichas

)\ O )\ por la herencia mendeliana para un
& fenotipo.

Lvisten 7 (qpoy: iy

) / - /\/&
La dominancia incompleta, donde el =~ 7 _N\\ < |
fenotipo del heterocigoto es intermedio ( /\/ <
entre los dos padres homocigotos; y la = = S YA /
codominancia, donde el fenotipo de ambos = o TN
alelos esta presente en el heterocigoto. \<§<§( 2

Kasgos ” desrinve (o

» Pueden presentar dominancia completa,
por lo que no cumplen la ley de
dominancia.

e Muchos rasgos son determinados por
mas de dos alelos o de un gen.

O @ " " e Otros rasgos no cumplen la ley de

distribucion independiente.

\,
@ 0

Jpoy
Dominancia incompleta
Codominancia
Alelos multiples
Rasgos poligénos
Epistasis

+

Genes vinculados

Herencia ligada al sexo +
Herencia no nuclear

 Influencia del ambiente
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H i Técnica en la que se emplea uno o mas

genes para tratar, prevenir o curar una
enfermedad o trastorno médico.
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