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Una mutacion genética es

w cuando ocurre un cambio en
uno o mas genes. Algunas
mutaciones pueden provocar
enfermedades o trastornos
genéticos.
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 Qué you (o3 qones?
Los genes son trozos pequetios de ADN. Son los
que determinan nuestros rasgos fisicos, como

el color del cabello, la altura, el tipo de cuerpoy
otras cosas que hacen que una persona sea

diferente a las demas. Los genes también '
influyen en el riesgo de que una persona Q Q - Q
padezca algunas enfermedades y afecciones. R & | 4
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El ADN es el acido desoxirribonucleico es el
portador de todos nuestros genes, cada persona
recibe una copia del ADN de su madre y una
copia de su padre, el ADN es el codigo utilizando
cuatro sustancias quimicas  llamadas
"nucleotidos". Este cddigo determina qué genes
tiene una persona, el ADN se encuentra en el
cromosoma.
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El cromosoma es un filamento en
forma de X que se encuentra en el

interior de las células del cuerpo. El “*”““""“
cromosoma contiene ADN. Los seres
humanos tienen 23 pares de
Cromosomas.
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Cousow dlo e muifagidn gonéfion

ntrior e a ol | Un gen puede mutar debido a lo siguiente:
un cambio en uno o mas nucleétidos del
ADN un cambio en muchos genes pérdida
de uno o mas genes reordenamiento de
genes 0 cromosomas completos.
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e oo Si uno de los padres porta una mutacion

/ [ genética en su oOvulo o su esperma,

@ ® puede transmitirse a su hijo. Estas

w T mutaciones hereditarias se encuentran
en casi todas las células del cuerpo de la

- W2 persona alo largo de su vida.
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Hay otras mutaciones que pueden \
ocurrir por si solas durante la vida x .
de una persona. Estas mutaciones
se denominan mutaciones
esporadicas, espontaneas o nuevas.
Afectan solo a algunas células

Los daiios causados por la radiacion
ultravioleta del sol o la exposicion a
algunos tipos de sustancias quimicas
pueden provocar nuevas mutaciones.
Estas mutaciones no se transmiten de
padres a hijos.
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La mayoria de las mutaciones ST
genéticas no tienen ningin |
efecto sobre la salud. |n|

El cuerpo puede reparar muchas
mutaciones. Algunas mutaciones

- incluso son utiles. Por ejemplo, las

L {I IE:([U personas pueden tener una mutacion

» que las proteja de las enfermedades
cardiacas o les dé huesos mas duros.

MuTaTION
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Las  malformaciones  congénitas  son
consecuencia de problemas que ocurren
durante el desarrollo fetal previo al
nacimiento. Es importante que las mamas y los
papas estén sanos y tengan buena atencion
meédica antes del embarazo y durante el mismo
para reducir el riesgo de malformaciones
congénitas evitables.
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Los cromosomas son estructuras que transportan el
material genético que se hereda de una generacion a
la siguiente. Veintitrés provienen del padre vy
veintitrés de la madre. Cuando un nifio nace sin 46
cromosomas, 0 cuando algunas partes de los
cromosomas faltan o estan duplicadas, es posible
que se vea y se comporte de manera diferente a los
demas nifios de su edad y que tenga graves
problemas de salud, por ejemplo: sindrome de Down

Guomafins de goe dnigo

Ty=3stisiDicense La herencia autosémica recesiva es una

T anomalia genética que se puede transmitir al

hijo solamente si ambos padres son portadores

N del mismo gen defectuoso por ejemplo: la
W fibrosis quistica, la enfermedad de Tay-Sachs o

M la anemia drepanocitica. En estos casos, ambos
padres son normales, pero se prevé que 1 de
cada 4 hijos que tengan resulte afectado

Las afecciones ligadas al cromosoma X son
anomalias genéticas que ocurren sobre
todo en los varones por ejemplo:
hemofilia, daltonismo, formas de distrofia
muscular. Las mujeres pueden ser
portadoras del gen anormal que provoca
los trastornos recesivos ligados al |
cromosoma X, pero no muestran la
enfermedad en si misma.

Las afecciones dominantes ligadas al
cromosoma X ocurren tanto en varones
COmMO en mujeres; no obstante, son mas
graves en los varones por ejemplo:
ciertos problemas neurolégicos que
afectan al cerebro, trastornos cutaneos y
distintos trastornos esqueléticos o
craneofaciales.
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Hay determinadas enfermedades que, si ocurren
durante el embarazo, y en particular durante las
primeras nueve semanas, pueden provocar graves
malformaciones congénitas por ejemplo: infecciones
maternas tales como citomegalovirus, varicela o
rubéola, El consumo de alcohol y determinadas drogas
durante el embarazo aumentan significativamente el
riesgo de que un bebé nazca con anomalias por ejemplo:
trastornos del espectro alcoholico fetal.

Combisagidn de problemay
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Pueden ocurrir algunZ/ malformaciones congénitas

Spina Bifida

si existe una tendencia genética a la afeccion que se ‘ H S
combina con la exposicion a determinadas SHiEERR Ceal € | ! 7
influencias ambientales dentro del Gtero durante | | 1P [

etapas fundamentales del embarazo por ejemplo: ? | /W
espina bifida, labio leporino y fisura palatina. /1
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Tomar suplementos de acido félico antes de la
concepcion y durante el embarazo reduce el
riesgo de malformaciones congénitas del tubo
neural. Sin embargo, también hay una
influencia genética sobre este tipo de
malformacién congénita.
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La amplia mayoria de las malformaciones
congénitas carecen de causa conocida. Esto es
en particular complicado para los padres que
planean tener mas hijos, ya que no hay manera
de predecir si el problema pudiera volver a
ocurrir.
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Para finalizar este trabajo entendemos que el crecimiento del nino y el
adolescente con mutaciones genéticas puede presentar desafios complejos
debido a la influencia de las alteraciones genéticas en el desarrollo fisico,
cognitivo y emocional, las mutaciones pueden afectar diferentes aspectos del
crecimiento, como el crecimiento 6seo, la funcion hormonal, la maduracion
sexual y el desarrollo de capacidades cognitivas, el crecimiento de nifios y
adolescentes con mutaciones genéticas es un proceso Unico que puede estar
lleno de desafios, pero con el apoyo adecuado, como la atencion médica
especializada, el acompafiamiento psicologico y la educacién inclusiva, es
posible maximizar su potencial de desarrollo, la intervenciéon temprana y un
enfoque personalizado para cada individuo son clave para mitigar los efectos de
las mutaciones genéticas y permitir un desarrollo saludable y equilibrado, por
eso es importante que una persona quiera embarazarse sea planeado y lleve los
cuidados adecuados para establecer una buen cuidado al bebé.
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