TEMA 7: GENETICA HUMANA



http://museovirtual.csic.es/salas/mendel/m17.htm

TEMA 7: GENETICA HUMANA

1. EL CARIOTIPO HUMANO

El es patron cromosomico de una especie. Nos muestra el numero, tipo y
estructura de los cromosomas.

El es la imagen ordenada segun el tamano y la forma de las parejas de
cromosomas homologos de un individuo. Se numeran y ordenan en funcion del tamano
a posicion del centromero.

Las células somaticas humanas, salvo alteraciones,
( ‘ r ' ‘ l( contienen 46 cromosomas (23 parejas de
homologos):
) ’ {' 3 i ?i ' } y ;( - 22 pares de autosomas
. ! X LI 4 -l pareja de cromosomas sexuales
i‘ . " ‘ ! ‘ ¢ “‘ z " (XX= mujer, XY = varon)

e 20 A A8 ‘,'

En las células somaticas de las mujeres uno de los

cromosomas X se inactiva (al azar) y queda “empaquetado”
en el nucleo celular en un proceso denominado |
lionizacién. El cromosoma forma una mancha densa || -

denominado corpusculo de Barr. Este proceso fue
' descubierto por Mary Lyon


https://es.wikipedia.org/wiki/Mapa_citogen%C3%A9tico
http://www.scielo.org.mx/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0026-17422016000100045
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2. HERENCIA EN LA ESPECIE HUMANA

En la especie humana como en otras especies los caracteres hereditarios
tienen un componente genético y otro ambiental. Esto origina que algunos de ellos
varia de forma:

> Continua

como:
Lobulo de la oreja separado (dominante) o unido (recesivo)
Nacimiento del pelo “pico de viuda” (B) dominante

Doblar la lengua como U (dominante)
Labios gruesos (dominante ) frenta a finos...

Lébulo unido Lobulo separdo



https://campus.almagro.ort.edu.ar/cienciasnaturales/articulo/1160773/herencia
https://www.google.es/url?sa=i&url=http://mestreacasa.gva.es/c/document_library/get_file?folderId%3D500009907402%26name%3DDLFE-463297.pdf&psig=AOvVaw3hl-QeiDQGoGtEO4u_gvTg&ust=1584530420015000&source=images&cd=vfe&ved=0CAIQjRxqFwoTCPirpfixoegCFQAAAAAdAAAAABAE
https://www.paraloscuriosos.com/t-doblar-la-lengua
https://www.paraloscuriosos.com/t-doblar-la-lengua
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2. HERENCIA DE LA ESPECIE HUMANA

Los caracteres hereditarios en ocasiones dependen de un solo gen con varios

alelo como los grupos sanguineos o pueden depender de la acumulacion de un
mismo gen. Este es el caso de la

Lt
Un ejemplo es el color de la piel. I OOD O0m 00 00 CeE S0 e sem

Supongamos que hay dos alelos: ﬁ s

oom|(DoR|DOE (DO DR
noe (000|008 |(O80|s00IC

o= melanizado (oscura) y

S REhney belpey Reyi=h Roji=d fedi=) Relle
o = clara ' naapar
siendo >0 :53

oo|moo|sooieOc
sloeo|eaoio
| § [ 3 [ ]

Si para ese caracter hay 3 pares de
loci, entonces el cruce entre dos
individuos heterocigoticos para los tres LR CEE]
loci seria como el de la tabal de al lado:

Des
oco
u |

F*l- 1d:d% “:IL:“I'.". oy By, Big
o 0 Pearaon Fraevscs Hall les.



http://sarosero.blogspot.com/2012/08/gama-de-colores-de-piel-humana.html
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i A
> LOS GRUPOS SANGUINEOS Y FACTOR RH 2R CA Dl e

Los grupos sanguineos ABO y el factor Rh son dos caracteres que no estas ligados,
se heredan de forma independiente porque estan en diferentes cromosomas.

se hereda controlado por un gen que tiene:

" alelismo multiple (hay dos formas habituales para nombrar los alelos:
alelo A o i,
aleloBo ify
alelo 0 o i°
" codominancia:
A=B>0 Los genotipos y fenotipos posibles son los que
iA=iB> 0 aparecen en las tablas:

Genotipos posibles GENOTI PO GENOTI PO
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Los alelos A y B controlan la produccion de una proteina de la membrana de los
globulos rojos que se comporta como antigeno y puede ser reconocida por el sistema
inmune produciendo anticuerpos contra ella si es extrana.

El alelo 0 no codifica ninguna proteina de superficie (ver tabla).

GRUPO A |GRUPO BIGRUPO ABGRUPO O

Globulos
rojos

Antigenos
en los ? Nohay

eritrocitos Antigeno A Antlgeno Ay ant|genos

Anticuerpos
en el plasma

sanguineo anticuerposjy s.:i-a



https://genotipia.com/grupos-sanguineos/
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Un par de ejemplos:

ejemplo | ejemplo I

i, Pueden tener dos personas tipo A un
hijo con sangre cero? iPueden tener un AB un hijo de sangre O?

AO - Tipo A

AO X

1>3%< >3%<1

Genotipo AO AO

Genotipo AA

Fenoti A A B B
Fenotipo A A A 0 RPRRES

Dos personas tipo A pueden tener un 75% Una persona AB no puede tener un hijo de tipo O

de posibilidades de tener un hijo A y 25%
de tener un hijo O. Una persona AB con otra O solo pueden tener
hijos A ¢ B.

Imposible B o AB.



https://pt.slideshare.net/123araceli/herencia-grupos-sanguineos/2
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se hereda controlado por otro gen que tiene dos alelos.

* El alelo + produce otra proteina de superficie en los globulos rojos, también
reconocible por el sistema inmune.
* El alelo — no genera ninguna proteina de superficie.
Por tanto, el alelo + es dominante sobre el alelo -. Es decir +>-

Uno ejemplo de la posible descendencia entre
padre RH+ y madre RH-:

Padre + Madre —

La tabla de genotipos Si el padre es
. & . P .)’ @ @ @ heterocigoto, un 50%
fenotipos posibles es: / de sus hijos/as

pueden ser negativos

GENOTIPO +H, +- .

@@ @@ % @@ Padre + Madre -

Hijos + - + - @ @

Si el padre es

FENOTIPO:
FACTOR Rh

homocigoto, todos
sus hijos/as seran
positivos

Matrona Taurt
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3. ALTERACIONES GENETICAS EN HUMANOS

Las alteraciones genéticas (mutaciones) en humanos, como en el resto de las
especies, pueden ser:

génicas, cromosomicas o genomicas.

> ALTERACIONES GENICAS

Las alteraciones génicas son las mutaciones que afectan a la secuencia de un
gen. Pueden ser: autosomicas o ligadas al sexo



https://es.slideshare.net/DanielaSotoAmparn/material-genetico-y-division-celular-12926276
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= AUTOSOMICAS

Son alteraciones en genes de cromosomas autosémicos como:

Polidactilia * Albinismo

o Otras alteraciones son la fibrosis quistica, la anemia falciforme causadas por alelos
recesivos...



https://es.wikipedia.org/wiki/Polidactilia
https://crisolhoy.com/2018/03/26/supersticiones-que-matan/
https://www.heraldo.es/noticias/aragon/2017/09/23/los-albinos-espanoles-congregan-aragon-1197851-300.html
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Ejemplo de herencia del albinismo

A: piel normal

a: albinismo
iCuales son los posible fenotipos y genotipos?

hERENCIA RECESIVA

NORMAL

Aa Aa

W SN W

Gametos ., A

NORMAL NORMAL Fenotipo

AL Aa Genotipo



https://slideplayer.es/slide/5433801/

 LIGADAS AL SEXO

@)

ALELOS

GENOTIPOS
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Son alteraciones que se producen en genes que se encuentran en los
cromosomas X oY.

Se dicen que su herencia va ligada al cromosoma X oY.

Como el cromosoma X es mayor que el Y las alteraciones en este genes de
este cromosoma suelen ser mas frecuentes

Unos ejemplos son: la hemofilia y el daltonismo

: es una alteracion que dificulta la coagulacion de la sangre por al

X* =>hemofilia y X =>normal
) & &

NG G XY

X*X XX XY
MUJER SANA MUJER VARON VARON
(PROTADORA) SANA SANO HEMOFiLICO W&
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Ejemplo de diferentes situaciones:

1t 81 19

M M0e MM

MADRE PORTADORA PADRE HEMOFILICO MADRE PORTADORA PADRE HEMOFILICO

XX Xy
No portadora Varon no afectado

Xy XX
Varén hemofilico Mujer hemofilica



https://www.slideshare.net/pediatresdeponent/hemofilia-malaltia-de-von-willebrand-i-altres-coagulopaties-congnites

TEMA 7: GENETICA HUMANA
es la incapacidad para diferenciar algunos colores (verdes, rojos,
marrones). Se debe a la alteracion de un gen localizado en el cromosoma X recesivo.
Por tanto, sigue el mismo patron hereditario que la hemofilia.
La tabla de genotipos y fenotipos posibles es:

X* =>daltonismo y X => vision normal
ALELOS s
GENOTIPOS XHXCH X*X XX XY XY
SEXOY MUJER MUJER VISION MUJER VARON VARON
FENOTIPO |y ouivigt NORMAL VISION VISION DALTONICO
(PROTADORA)  NORMAL NORMAL

Asi ven los diferentes tipos de daltonicos

* ;Qué numeros ves?

Vision normal Deuteranopia @ Protanopia @ Tritanopia @


https://www.centrooftalmologicocarballino.com/noticias/12/daltonismo

TEMA 7: GENETICA HUMANA

3 ALTERACIONES GENETICAS EN HUMANOS

Ejemplo de diferentes situaciones:

Portadora Vision normal Portadora Dalténico
{

RN  JIEH)
/J%&
IR R

X X XY Xey Xe  X@ X XYy Xey

Vision Vision : Vision

nonmel Portadora Maeand Daltonico Portadora Daltonica el Daltéonico —



https://es.quora.com/Las-mujeres-tambi%C3%A9n-pueden-sufrir-daltonismo
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+ INFLUENCIADAS POR EL SEXO

Algunas alteraciones se deben a la alteraciéon de un gen autosémico pero
su expresion fenotipica se ve influenciada por el sexo. Es el caso de :

Sindrome de Waadenburg: mechon de pelo
blanco dominante en varones y recesivo
en mujeres.

Q con pelo d con pelo
AA AA



https://twitter.com/dark_mexico/status/1144273256683364352?lang=ga
https://docplayer.es/44561574-El-metodo-cientifico-aplicado-por-mendel.html
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> ALTERACIONES CROMOSOMICAS

Las alteraciones cromosomicas que afectan a la estructura de un cromosoma

Pueden ser por muchas causas como:
- Deleciones de un fragmento de cromosoma

- Duplicaciones: un fragmento de cromosoma que se repite

us, un
;"hombre lobo" ?



https://www.yahoo.com/amphtml/blogs/blog-de-noticias/petrus-gonsalvus--un-hombre-lobo-en-las-cortes-europeas-180407171.html?guccounter=1&guce_referrer=aHR0cHM6Ly93d3cuZ29vZ2xlLmVzL3VybD9zYT1pJnJjdD1qJnE9JmVzcmM9cyZzb3VyY2U9aW1hZ2VzJmNkPSZ2ZWQ9MmFoVUtFd2lPNHMzTDlham9BaFV4em9VS0hRc1NBa29RalJ4NkJBZ0JFQVEmdXJsPWh0dHBzJTNBJTJGJTJGd3d3LnlhaG9vLmNvbSUyRmFtcGh0bWwlMkZibG9ncyUyRmJsb2ctZGUtbm90aWNpYXMlMkZwZXRydXMtZ29uc2FsdnVzLS11bi1ob21icmUtbG9iby1lbi1sYXMtY29ydGVzLWV1cm9wZWFzLTE4MDQwNzE3MS5odG1sJnBzaWc9QU92VmF3M3pHQTFlUUVTeG51YjQ4WTRWZGFmZiZ1c3Q9MTU4NDc4OTA4MTYxODQ5NA&guce_referrer_sig=AQAAAE22DRRAnFEiD2IWZaCxSCEU0M_s6dHzD0kDxqIDrVLfeV1beIqXtI90EkFiRi26-LzjCurTgzwrfAeHUvDiKjrx05RbEPwok1MTVsGOVLigOFkr-gbCpWn8jgThmtTJvb7eUmYoDlNb5AbpEbni7jkmWgTFYh_E8TqxtA_nEQx3
https://www.pinterest.es/pin/765823111606495686/

> ALTERACIONES GENOMICAS

Son alteraciones que afectan al numero de cromosomas total de un
individuo.
Pueden afectar al nUmero de autosomas o de cromosomas sexuales

|.  ANOMALIAS QUE APARECEN EN LOS AUTOSOMAS

Trisomia en el par 21: Sindrome de Down. Descrito por ].
Langdon Down y descubierta su causa por Lejeune et al
(1958). Presentan tres cromosomas en el par 21. Aparece
con una frecuencia de | cada 700 nacidos vivos,
aumentado las probabilidades con la edad de los padres.
Los individuos puden presentar un retraso mental leve o
profundo y unos rasgos faciales caracteristicos.

e 1«
O nn i

H 0HoM M
'..S' H §h )



https://m.notimerica.com/sociedad/noticia-21-marzo-dia-mundial-sindrome-down-celebra-hoy-20190321012934.html
http://biologiasantateresa.blogspot.com/p/anomalias-cromosomicas.html

Trisomia en el par |8: Sindrome de
Edwards. Aparece en | de cada
6000 nacidos vivos. Los individuos
sufren graves alteraciones
microcefalia, malformaciones
renales y cardiacas, cuello y
esternon cortos...



http://emmanuelbiologia.blogspot.com/2010/08/analisis-de-cariotipos.html
http://www.psicoleg.info/2012/09/nuevo-metodo-para-detectar-sindrome-de.html

= ANOMALIAS QUE APARECEN EN LOS CROMOSOMAS SEXUALES

Turner's Syndrome 45 X0 ] & i
Constitucion XO0: Sindrome de Turner. Es la falta

de un cromosoma X. Tiene una frecuencia de
1/2500 ninas, mujeres de aspecto infantil casi
siempre estériles. Baja estatura, implantacion
baja de la oreja y deficiencias
cardiovasculares.

R

TIRIR BRI B T

9 10

e Sindrome de triple XXX. Presentan
un cromosoma X de mas. Son
individuos femeninos con organos TR i it B
sexuales atrofiados y fertilidad 2 e .15 Ay w‘
limitada, alta probabilidad detener -
problemas de lenguaje y del habla. | 1y N LR @ -

.~ 19 20 21 22
Aparece en |/1500 ninas.

47 XXX


http://mybiolodge.blogspot.com/2014/03/sindrome-de-turner-entrada-numero-50.html
http://trabajodeperiododebiologia.blogspot.com/2010/08/cariotipos.html

Sindrome de duplo Y, XYY: Corresponde
a varones de estatura elevada (a partir
de 1,80 m), inteligencia algo inferior a la
normal. Se ha relacionado con un
comportamiento agresivo y antisocial,
pero no hay pruebas que lo demuestren.

P

1 2

if LRI ]

i
13 14

15

|
20

| Kanyotype: 47,55
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T

ZA

Constitucion XXY: Sindrome de
Klinefelter. Frecuencia de | cada 400
nacidos vivos.Varones eunucoides,
poca vellosidad, ginecomastia. Un
25% con retraso mental. Son
estériles, ya que carecen de
espermatogenesis.



http://trabajodeperiododebiologia.blogspot.com/2010/08/cariotipos.html
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4. ALTERACIONES CONGENITAS

Las alteraciones congénitas son aquellas modificaciones de la forma, la
estructura o el tamano de los organos durante el desarrollo fetal.
Se producen por alteraciones genéticas o factores ambientales.

Por alteraciones de genes

Por falta de determinados nutrientes:

Espina Bifida

x ) Labio leporino y paladar hendido
Mielomeningocele
1

Merningocele

Espina bifida: malformacion congénita del

Espina bifida oculta | E tubo neural y se debe al cierre incorrecto
~ | [l | de la columna vertebral. Se debe a un
) | déficit de acido folico durante el
| fl/ embarazo.


https://www.drugs.com/cg_esp/reparaci%C3%B3n-de-labio-leporino-y-paladar-hendido-discharge-care.html
https://www.sanitas.es/sanitas/seguros/es/particulares/biblioteca-de-salud/embarazo-maternidad/mi-embarazo/espina-bifida-embarazo.html
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- Algunos casos pueden ser debidos a infecciones:

4

e El durante el embarazo puede producir
microcefalia en el feto.

Enlace para obtener

s mds informacion sobre
. » el virus zika
- &\\
e -
- A :
* La infeccion materna durante el embarazo por el protozoo Enlace para obtener
(toxoplasmosis) produce en el feto lesiones en mds informacion sobre
el cerebro , en los ojos y otros organos. la toxoplasmosis

Gato huésped
definitivo

Huéspedes
intermedios

Diversas vias de contaminacion



https://www.heraldo.es/noticias/salud/2018/08/07/desarrollan-una-vacuna-experimental-contra-virus-del-zika-que-eficaz-ratones-1261039-2261131.html
https://www.ecured.cu/Zika
https://www.agenciasinc.es/Noticias/Un-inhibidor-reduce-los-efectos-del-zika-en-organoides-cerebrales
http://www.unamamiquesemima.com/toxoplasmosis-y-embarazo-lo-que-si-y-lo-que-no/
https://www.reproduccionasistida.org/toxoplasmosis-en-el-embarazo/
https://medlineplus.gov/spanish/toxoplasmosis.html
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Otras pueden ser debidas a agentes quimicos:

'raudomlda Lazar"* Es el caso de la , era
Talidomida 100 mg

una medicacion que se administraba a las
embarazadas para disminuir las nauseas y
generaba graves malformaciones

Enlace para obtener
mdas informacion sobre
la talidomida

—



https://www.google.com/url?sa=t&rct=j&q=&esrc=s&source=web&cd=8&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwiS5aTqgqnoAhWHY8AKHXwTCQ8QFjAHegQIFBAF&url=https%3A%2F%2Fes.wikipedia.org%2Fwiki%2FTalidomida&usg=AOvVaw2B4Knh6odnRtLEaI-WAmn8
https://www.ecured.cu/Talidomida
http://isanidad.com/25464/grunenthal-condenada-por-comportamiento-negligente-con-la-talidomida/
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https://www.sciencedirect.com/topics/immunology-and-microbiology/fluorescence-in-situ-hybridization
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5. DIAGNOSTICO DE ENFERMEDADES GENETICAS

Estas pruebas se realizan:

- En el estudio de la para padecer determinados tipos de enfermedad
(como en el caso de determinados tipos de cancer)

- Estudios de si futuros padres son de alguna enfermedad (en este caso se
puede hacer seleccion embrionaria para evitar que el nacido tenga la enfermedad)

, detectar la presencia de enfermedades en el recién nacido
(neonato). Se realiza un analisis de sangre.

, es decir, detectar la presencia de enfermedades en el
embrion/feto antes del nacimiento. Si portan anomalias se podria practicar un aborto
terapéutico.



https://tribunafeminista.elplural.com/2018/09/condena-en-ibiza-por-no-interrumpir-el-embarazo-de-un-feto-polimalformado/
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Para realizar el diagnostico prenatal se deben obtener células fetales. Se utilizan
dos técnicas la amniocentesis y la biopsia corionica.
Estudiaremos solo la amniocentesis.

» AMNIOCENTESIS

Es una técnica de diagnostico prenatal en la que se extrae una muestra de liquido
amniotico que contiene células fetales con el fin de estudiarlas. Se hace entre las semanas 14y
20 del embarazo mediante puncion abdominal.

Es una técnica con cierto riesgo

Ultrasound
de aborto por lo que sdlo se transducer ——
recomienda cuando exista riesgo de
tener un feto con anomalias y se
piensa practicar un aborto
terapéutico si  da positivo. Se
recomienda en los siguientes casos:
- Padres con antecedentes de

Amniotic fiuid

anomalias cromosomicas,
- enfermedades genéticas o espina
bifida.

- Padres con embarazos mayores
de 35 anos (mayor probabilidad
de sindrome de Down)



https://elpais.com/diario/2009/03/09/sociedad/1236553205_850215.html



