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Lineas puras e hibridas

El cruce de 2 razas puras dauna descendencia hibrida uniforme
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Primera Ley de Mendel
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Los genes se encuentran por parejas y solo
un miembro se transmite integro a la
descendencia.
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segunda ley de Mendel
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Los distintos caracteres se heredan independientes unos de
otros combinandose al azar en la descendencia
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Definiciones
.

 Gen. unidad basica de la herencia. Secuencia de
ADN que codifica para un producto funcional.




Definiciones

 Locus: posicion ocupada por un gen en un
cromosoma.
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Definiciones

« Alelo: version alternativa de un gen que ocupa un
locus determinado

Allele for purple flowers

i Homologous

Locus for flower-color gene > pair of
chromosomes

~

Allele for white flowers
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Cambios en el gen

« Mutacion
Cambio raro heredable deletéreo

e Polimorfismo

Cambio que se¢ encuentra en >1% de la
poblacion

Hay patologias que se producen cuando
un solo alelo esta mutado, hay otras
donde se requieren ambos mutados.

Dominante vs. Recesivo
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Definiciones
.

« Homocigoto: individuo con
2 alelos identicos en un i Y P
locus determinado de un par i

de cromosomas homologos. Iguales™—T
Genes homologos
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MOCIGOTA

 Heterocigoto: individuo con
2 alelos diferentes en un Diterentes
locus determinado de un =
par de cromosomas
homologos.
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HETEROCIGOTA
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Definiciones
.

Dominante: cuando un rasgo se
expresa en estado heterocigoto.

« incompleto:. cuando hay mayor
severidad en el homocigoto que
en el heterocigoto sin embargo
ambos expresan el rasgo o
enfermedad.

« completo: el rasgo o enfermedad
se expresa con la misma
severidad en homocigotos que

en heterociﬁotos




Definiciones

 Recesivo: el rasgo solo se expresa en estado
homocigoto .
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Definiciones

« Codominante: si ambos alelos del par se
expresan en estado heterocigoto.
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Patrones de Herencia
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Enfermedades genéticas

* Monogénicos
e Cromosdmicos
 Multifactoriales
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Definiciones
B ——

« Penetrancia. porcentaje de
individuos con un genotipo
del que se sabe es causa de
una enfermedad que
presentan signos o sintomas
de dicha enfermedad.
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Definiciones

Ejemplo retinoblastoma

« Con una penetrancia del
90%

« Con un riesgo de
recurrencia para

descendencia de los L 2’%

padres del 5% si los

progenitores no estan q |5

afectados y del 45% si T

uno de los progenitores es m 1 2

afectado O vicea
! ! bilateral
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Ejemplos
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Definiciones

« Expresividad : grado de severidad con el
que se expresa un defecto genético.

« Los genes que ¢jercen efectos en multiples
organos o sistemas son plerotropicos.
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Definiciones




Definiciones
.

Anticipacion: incremento en la severidad o
disminucion en la edad de aparicidon en generaciones
sucesivas




Definiciones
.

« Heterogeneidad genética. cuando una
enfermedad es causada por multiples
mecanismos geneticos.




Definiciones
.

 Heterogeneidad alélica. diferentes mutaciones en un
mismo gen dan diferentes enfermedades diciendose
que estas son alélicas entre si




Definiciones

 Heterogeneidad Locus:.
mutaciones en
diferentes genes
(diferentes locis) dan
la misma enfermedad
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AutosOmico recesivo

¢
£ | m I e Trasmision horizontal

JI IM « Ambos sexos afectados
cC);ren ‘ t °

C Mayor frecuencia de
L consanguinidad y endogamia

mmmmmmmm

 Por lo general ambos padres
sanos con riesgo de
-0 O recurrencia del 25 % para los

. TOb—foo P
ST TY

Recesiva avtosomica

fppt.com



http://www.fundaciongenzyme.es/Enfermedades/EnfermedadesLisosomales/MucopolisacaridosisI.aspx

Ejemplos
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Definiciones
e ———————————————————
« Consanguinidad.

emparejamiento de | Q_ﬂ@
individuos que muestran

entre si un relacion I mwg@_ﬁ

1 2 3 4 26 7
enctica mas estrecha que
sen 14 w. B0
la existente entre primos /

segundos.

. Estrabismo e hipermetropia

D Hipermetropia
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Definiciones

« Endogamia. emparejamiento de individuos de
poblaciones pequenas (< 5000)




Definiciones

 Heterocigoto doble: individuo heterocigoto en 2
loci diferentes.




Definiciones

 Heterocigoto compuesto: individuo con dos alelos con
diferente mutacion en un locus determinado de un
para de cromosomas homologos.




Descendencia de afectada x portador

odominancia)

« Pseudodominancia: cuando un afectado de
un rasgo recesivo tiene descendencia con
una portadora, por lo cual el 50% se espera
este afectado. |
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Recesivo ligado al X
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Waldemar Heinrich

Solo varones afectados emparentados
por rama materna

No hay transmision de varon a varon

Todas las hijas de un varon afectado
seran portadoras




Ejemplos




Definiciones

« Hemicigoto: denomina el genotipo de un
individuo con un solo representante de un
cromosoma en lugar de los dos.

Cromosoma 1 _enuomera o100

Zona seudcautosomal ‘ :I‘ Zona seudcautosom:
T P
’I

Zonas N operalivas

(heterocromating = ;
A ) Centrémero Cromosoma X
/

/w\ v T . - I B B EmEm |

Zonas con cientos de genes. Aunque sclo uncs
pozos tienen que ver con caracterfsticas sexuales,
tndas tienen herensia isada al sexwn
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Dominante ligado a X

PATRON DE HERENCIA DOMANIE UGADOAL CRCMOSM p

Pake Vode Pm Moatee

« Mayor afectacion en varones, Nttt R i m
inclusive mortalidad

XY XX
- Multiples abortos masculinos /M / M\
. X X X X Y X YX x x X

y solo mujeres afectadas

« Todas las hijas de un varéon ’ y ¢ e L _'Y_A_Y_,Hrf_,\ﬂ_,

afectado estaran afectadas ittt - el -
* 1o hay transmision de varon °

a varon 0+ il0bives e
« La mujer afectada transmite [h®

el gen al 50% de su . -l r—lj al

descendencia . im




Ejemplos
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Situaciones que pueden complicar el
analisis

« Familia pequena

« Mutacion de novo

« Expresividad variable
« Penetrancia reducida

« genes autosdmicos con expresion limitada o
influenciada por el sexo

« Paternidad ilegitima

« Adopcion

« retraso en la aparicion de los sintomas
 Scleccion de pareja

e Endogamia

 Informacion no proporcionada o falseada.
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Variaciones de herencia mendeliana

Codominancia
Alelismo multiple
La herencia poligénica.

Los alelos letales.
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Frecuencias relativas de los genotipos

 Equilibrio Hardy-Weinberg

2 Frecuencia de afectados

la frecuencia en numero absoluto es .0004

la frecuencia de portadores es: 2 x (raiz
cuadrada de .0004) lo cual esiguala 0.04

4 de cada 100 personas o sea 1l en 25




Definiciones
e ————

« Genoma. secuencia completa de ADN que contiene
toda la informacion génica de un gameto, un
individuo, una poblacion o una especie.




