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La Genética Humana se enfoca
fundamentalmente a lafamilia:

— La historia familiar se esquematiza en el arbol
genealogicofedigree):
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Herencia autosémica dominante
Hipercolesterolemia Familiar 5,0

Otosclerosis AD 2.0
Neurofibromatosis tipo | 0.4
Enfermedad renal poliquisitca 0.8
Distrofia Mioténica 0.2
Enfermedad de Huntington
Poliposis colénica familiar 0.1

Herencia autosémica recesiva

Fibrosis quistica 0.4
Deficiencia de alfa 1 antitripsina 0.2
Hiperplasia adrenal congétita 0.1
Anemia falciforme 0.1

il http://www.gig.org.uk

Herencia ligada al X
Sindrome de X-fragil 0.5

Herencia ligada al X recesiva

Distrofia de Duchenne 0.3
Hemofilia A 0.1

Herencia ligada al X dominante
Sindrome de Rett

Deficiencia de Ornitina
transcarbamilasa
Incontinencia pigmenti

Grupo Sanguineo Xg
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La frecuencia de los genes puede variar en

las poblaciones y grupos étnicos
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smarwatnptme | 3 Nistoria familiar
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Monozygotic twins.

Dizygotic twins.

Ottspring of unknown sex

Aborted or stillborn offspring
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Unaffected individual

Affected individual

Proband: first case in family
that was identified

Known heterozygotes

Carrier of X-linked recessive tr

Indicates date of death

Questionable whether Ig
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HERENCIA MONOGENICA MENDELIANA

Glosario:

Genotipo
Fenotipo
Homocigota
Heterocigota
Dominante
Recesivo

Pérdida de funcién
Ganancia de
funcion
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Distrofia 6culo-faringea

Braquidactilia
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Glosario:
'Hetérocig()ta |
Portador

Transmite el gen,
pero no manifiesta la
enfermedad

 Mecanismo
molecular
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Frecuencia cada 1000 nac.
Fibrosis quistica 0.4
Deficiencia de alfa 1 antitripsina 0.2
Hiperplasia adrenal congétita 0.1
Anemia falciforme 0.1

ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO
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En las mujeres,todos los - ol
cromosomas X que existen en el i

stage

ndcleo menos un@e inactivan por
heterocromatinizacion en cada

célula entre el 12 y 16 dia de vida
embrionaria (estadio de 20 células).

Random
X-chromosome
inactivation

ot

Adult
female
mosaic

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

En todas las celulas descendientes se
mantiene la inactivacion del mismo Mosaicismo para el
cromosoma X que en la célula cromosoma X en la mujer

progenitora. 5 :
Compensacion de dosis e

(Teoria de Mary Lyon) inactivacion del cromosoma X




Pedigree 8. Xlinked recessive inheritance.

(




%

%




Pedigree 3. Xlinked dommant inheritance.
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Pedigree 2. An idealized pedigree demonstrating the effects of
meomplete penetrance.
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La siguiente genealogia corresponde a una familia afectada de
una enfermedad neuro-muscular que se manifiesta después de
los 50 afnos. La sefora IV3, de 28 afos, consulta sobre la
probabilidad de que sus hijos sufran esta enfermedad.




