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de Mary Lyon:

En las mujeres, todos los cromosomas X que
existen en el nucleo menos uno se inactivan
por heterocromatinizacion en cada ceélula
entre el 12 y 16 dia de vida embrionaria
(estadio de 20 células).

e Esta inactivacion afecta al cromosoma
paterno o al materno al azar.

e En todas las ceélulas descendlentes
mantiene la inactivacion del

cromosoma X que en la célula progenit




e Mary Lyon:

De este modo, Ilas mujeres son,
cromosomicamente, un mosaico formado
por celulas con cromosomas activos de
origen paterno y materno.

Este cromosoma X inactivo se ve en las
células, durante Ia interfase como
heterocromatina adherido a la membrana
nuclear (corpusculo de Barr) o en los

11}

leucocitos como el llamado 'palillo de
tambor".

Esta inactivacion funciona como una
forma de compensacion de dosis entr
machos y hembras para los ge

situados en el cromosoma X.
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X-LINKED RECESSIVE

Unaffected
carnier mother

Unaffected
father

When a mother is a carrier and
¥¥  the father is unaffected thers

15 8 50% chance for each son

o be affected and a 50% chance

for each daughter to be a carrier
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mofilias Ay B
eguera para los colores rojo y verde
= Distrofia muscular de Duchenne
= Deficit de G6PD

* Hidrocefalia por estenosis de acuec
= Mucopolisacaridosis II









http://www.distrofiamuscular.net/dmd10.gif
http://www.distrofiamuscular.net/dm1.gif
http://www.distrofiamuscular.net/dm2.gif
http://www.distrofiamuscular.net/dm4.gif

Se observa con la técnica de tricromico, tejido
adiposo y tejido conectivo aumentados. Hay fibras
musculares mas grandes contraidas junto a fibras
pequenas degeneradas o en regeneracion
esparcidas.

Corte transversal de células musculares mostrando en color verde en
areas tratadas con el anticuerpo antidistrofina.

Células musculares bien definidas con bordes verdes muestran teji
la proteina distrofina producida por un gen introducido. El ar:
corresponde a musculo danado que no recibid el gen. Las ¢
no muestran color rojo y mantienen su integridad, sugiri
proteina introducida tiene un efecto protector.
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erencia ligada al X recesiva

* En general solo estan afectados los varones.

* No hay transmision de padre a hijo (ligada al
X).

* Transmision diagonal a través de mujeres
portadoras (heterocigotas).

* Los hijos de un varon afectado seran todos
sanos Yy sus hijas seran todasportadoras.

* Los descendientes de mujeres portadoras: si
son varones tendran un 50% de probabilidad de
ser afectados; si son mujeres la probabilidad de
ser portadoras es de 50%.

* Las mujeres heterocigotas generalmente no son
afectadas, pero puede existir una expresividad
leve por inactivacion al azar del X.
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ndrome del X-fragil (1/4000 varones)

e Sindrome de Rett

e Deficiencia de Ornitina transcarbamilasa
e Incontinencia pigmenti

e Grupo Sanguineo Xg

e Raquitismo hipofosfatémico vitaminorr

e Hipoplasia ectodérmica anhidrotica



me del X-fragil




erencia ligada al X dominante

- Son mucho mas raros, ya que la mayoria de los genes en
patologia humana son recesivos

- Se expresa en mujeres heterocigotas y varones hemicigotas
- Aparece mas frecuentemente en mujeres

- Las mujeres transmiten el caracter a la mitad de sus hijos e
hijas.en general estas enfermedades son mas severas en los
varones (hemicigoticos).

- Todas las hijas de un varon afectado son afectadas

- Tanto los hijos como las hijas de una mujer afectada tienen
un 50% de probabilidad de heredar la patologia

- Todos los hijos de un varon afectado estan libres de la
enfermedad (salvo que la madre esté también afectada).

- Las mujeres tienden a tener sintomas mas leves

- En algunos casos es letal en varones resultando en aborto
espontaneos

- En este caso la distribucion de la descendencia es:
- 1/3 mujeres sanas

- 1/3 varones no afectados
- 1/3 mujeres afectadas







