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GENETICA

HERENCIA
LICADA AL SEXO

Se refiere a las caracteristicas cuyo gen se
encuentra en los cromosamas sexuales,
principalmente en €| cromoesoma X, Dadlo
que los hombres tienen solo un cromosoma
X (X¥), son mas susceptibles a expresar
caracteristicas ligadas a este cromosoma.

£Cémo funciona?

Tipos

Principales tipos
de sindromes.

En los hambres (XY), solo tienen un cromosoma X. Si
heredan un gen defectucsa en ese cromosoma X,
expresaran la enfermedad porque no tienen otro X
para "compensar” (gl Y no tiene esos genes). Por lo
tanto, es mas comun gque los hombres se vean
afectados.

En las mujeres {(XX], tienen dos cromosomas X. Si
heredan un gen defectuoso en uno de los cromosemas
X, el otro X puede "compensar', lo que las hace
portadoras, perc no siempre presentan sintornas,

Ligada al cromosoma X

Ligada al cromesoma ¥

Daltonismo

Hemafilia A

Hemofilia B

Distrofia muscular de Duchenne (DMD)

Distrofia muscular de Becker

Mas comun. Afecta a los hombres con mas frecuencia
porgue solo tienen un cremoesoma X

muchaos genes

[Es un cromosoma de tamafo mediano que contiene

Es un tipo submetacentrico

Se han diagnosticado 527 enfermedades causadas por
mutaciones en estos genes

Solo afecta a hombres, ya que el cromosoma Y solo
esta presente en ellos. Sin embarge, hay muy pocas
caracteristicas ligadas al cromasoma Y

Es un cromosoma de tamafio pequefio
Es de tipo muy submetacentrico

Mo contiene muchos genes en algunas de sus regiones

Dificultad para distinguir ciertos colores.
especialmente algunes matices del rojo y el verde

La deficiencia es hereditaria y se transmite por un alelo
recesivo ligado al cromosoma X

Es una enfermedad génetica recesiva ligada al
cromosoma X que afecta a los hombres. Se debe a
mutaciones en los genes que cadifican los factores VIl
y 1%, causando hemofilia A o B. Las mujeres son
portadaras, pera no la padecen

Alteracion génetica

Caracteristicas

Causas

Asociaciones géneticas

Si tienen el alelo afectado en el cromosoma X,

Hombres  expresaran la enfermedad (no tienen copia del gen en
su cramaesoma ¥ gue lo contrarreste)
Caracteri
J Pueden ser portadoras si solo uno de sus cromosomas X
Mujeres  tiene el alelo afectado. La enfermedad se expresa si ambos

cromosomas X tienen el alelo afectado

Se caracteriza porque en la retina solo tiene un

Monocromético ;
cono sensitivo por lo que Gnicamente ve un calor

Existen 3 tipos de daltdnicos: los que no perciben el rajo, los
gue confunden las sombras rojas, verde y amarillo, y los que
no perciben el azul y confunden azul y verde

Tipos  Dicromatico

No logran distinguir los colores, confunden

Tricromatrico LGOS con otros

Hemartrosis

Hematomas musculares
95% de las profundos
hemorragias =
9 Hemorragias cerebrales
Pueden afectar cualquier
parte del cuerpo

Cuadro clinico Rodillas
Hemorragias més  Hemartrosis  Articulaciones de .
: Tobillos
frecuentes (principal) carga
Codos
Hematomas  Superficiales
musculares

Profundos

Mutaciones géneticas -= Debilitamiento y
atrofia muscular progresiva

Ligada al X recesiva

Tamano: 2.6 millones de

Mutacion en el gen distrofin {ubicado en xpz1) ~ Paes de bases de ADN
79 exones

2/3: Transmisién per mujer portadara

1/3: Mutaciones de nave (sin historia familiar)

60% de los casos: Deleccion intragénica de uno
o mas exones (en la region proximal y central
del gen)
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Mutaciones recesivas
Herencia
Recesiva

Tipo de mutacién

Ejemplo

solo alelo dominante esté presente para que
|a caracteristica o enfermedad se exprese
fenotipicamente, s decir, en la apariencia o
en la manifestacion de la caracteristica

En la herencia dominante, basta con que un
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Reduccidn o eliminacidn de |a funcidn del
producto del gen

Pérdida de funcion

Enfermedades recesivas + Mutaciones
que alteran o eliminan la
funcion de una enzima
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Solo se manifiesta en
homocigotos recesivos (aa)

Puede saltar generaciones, es decir, un rasgo
recesivo puede estar presente en portadores sin

W que se manifieste hasta que ambaos padres
transmitan el alelo recesivo

Puede saltar generaciones, es decir, un rasgo
recesivo puede estar presente en portadores
sin gque se manifieste hasta que ambos padres
transmitan el alelo recesivo.

Se expresa en heterocigotos (Aa) y
homocigotos dominantes (AA)

|Caracteristicas

] ) [No salta generaciones
padres también lo tendra

l dominante, al menos uno de sus

Los individuos afectados tienen una
probabilidad alta de transmitir la
caracteristica o enfermedad a su
descendencia

huesos no crecen normalmente

Ejernplos de algunas enfermedades

| |Acondmp\asia { Un tipe de enanismo donde los

N [ 'Es decir, si un individuo tiene el rasgo ]

Tener mas de cinco dedos en las
manos o pies

| |Polidactilia Jl

AA (homocigoto deminante) +
Enfermo

lGenctipo

] l [ theterocigoto] » Enfermo

[aa (homecigote recesive) + Sano

'50% de probabilidad de que el hijo
herede el alelo dominante y sea
Vafectado (Aa)

Siuno de los padres es Aa

(heterocigota afectado) y el otra es

aa (sano) 509 de probabilidad de que el hijo

[Probabihdad de Transmision

(@ no herede el alelo dominante y no

] ] sea afectado (aa)

25% de gue el hijo sea AA (afectado
gravemente, a véces mas severo)

|si ambos padres son Aa [50% de que sea Aa (afectado)

|‘25% de que sea aa (no afectado)

[Tema principal 5

Fibrosis: Enfermedad que afecta los
pulmones y el sistema digestivo

Albinismeo: Falta de pigmentacién
en piel, ojos y cabello debido a la
ausencia de melanina.

Talasemias

aa (hormocigato
recesivo) s Enfermo

Aa (heterocigoto

portador) » Sano,
pero portador del
alelo recesiva

AA (homocigato
dominante} + Sano



