ABERRACIONES (MUTACIONES) CROMOSOMICAS

ESTRUCTURALES: Cambios que eliminan, afiaden o reordenan partes
sustanciales de uno o0 mas cromosomas

eDeleciones

eDuplicaciones

elnversiones (paracentricas y pericentricas)
eTranslocaciones

NUMERICAS:Cambios en el nUmero de cromosomas
eEuploidias (Poliploidias)
eAneuploidias (nulisomias, trisomias)




ABC DEF GHI JKL

* *
Estructurales:
Delecién: B C. DEF terminales o intersticiales

Duplicacion. ABBC DEF
*

Inversion:
Pericéntrica: ABD CEF

*
Paracentrica: ABC _ EDF
*

Translocacion: AB C. DKL
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Deleciones
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Sindrome de Cri du chat (maullido de gato), LeJeune 1963 2
Pérdida de aproximadamente la mitad del brazo corto del
cromosoma 5. Incidencia. 1/50.000 nacidos vivos

Malformaciones anatémicas, complicaciones cardiacas y
gastrointestinales, retraso mental, desarrollo anormal de la
glotis y la laringe (llanto similar al maullido de gato)
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Duplicaciones

Cuando se encuentra cualquier parte del material genético- un locus o un fragmento de un
cromosoma — mas de una vez en el genoma

Consecuencia de una duplicacion erronea o de un entrecruzamiento desigual durante la
meiosis.

Pueden dar lugar a: redundancia génica y por consiguiente e fectos fenotipicos
Han sido una causa importante de variabilidad genética durante la evolucion

Namero de facetas fenotipo cromosomas
779 normal
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Inversiones

No implica pérdida de informacion genética,
es sblo una reordenacion lineal de la
secuencia de un cromosoma

Requiere de dos roturas y de la posterior

reinsercion del segmento invertido

Consecuencias en la formacion de gametos
Efecto de posicion




Es el desplazamiento de un segmento
de un cromosoma a un nuevo lugar
del genoma.

Translocacion reciproca:
intercambio de segmentos entre
cromosomas no homélogos

No hay pérdida o ganancia de
informacion genética, solo hay un
reordenamiento por lo que no afecta
la viabilidad del individuo que la lleva

Efectos de posicion

Efectos en la produccion de gametos:
semiesterilidad, sélo el 50% de los
hijos de padres heterocigotos para
una translocacion reciproca podran
sobrevivir

Translocaciones
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Translocacion entre el cromosoma 9 y el cromosoma 22
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Translocacion Robertsoniana

Sindrome de Down familiar, cerca del 5%
de los casos

Nnrmal prngaﬂimr Fl:}her‘rsc:nian translocation carrier
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Aberraciones Numéricas
Euploidias:
Monoploides: 1n o 1x

Poliploides: Aumento del nimero completo de cromosomas
Triploide (3n,3x), Tetraploide (4n,4x), Pentaploide (5n,5x), etc.

Autopoliploides: Juegos cromosomicos de una sola especie

Alopoliploides: Juegos cromosomicos de diferentes especies



No-disyuncion meiotica: generan individuos aneuploides

Nondisjunclion Second division e R+
at first division ;-"T_ e If :n—___hj
A L I L A, e |
i 5 TS s T
f a::":T.*_,t_____« ol TR
I 1 ! T 1
LI i o - [ o “l
Oy - S, AT er—
e = P EH..__ 1 ! = i

-\._..__:._ ' I
] '|- b s
II .II l- e d
A i i . -1
£
- r J
L L y
I b .
First division Nondisjunction
at second division Pl Y fr+ 1
AT §—)
-~ 0 —
y B o = K
{ gl -~
3 — — -1
i I'n, % - ) | £ :
e , :"-.a o .I'I'_‘—\—\.r I l|
o By ¥ 4 -~
—, gy S L~ TS
¥ T _"—--\. -~ S i |
] ", e
7 q. ~\1___q [ e ——— )_|
| I
| - .' - -
' ' (B b
, ) . .
%, A "'\._-I B '|
e \, ’

Trisomia (2n + 1)
Trisomia (2n + 1)

Monosomia (2n - 1)

Monosomia (2n - 1)

Trisomia (2n + 1)
Monosomia (2n - 1)

Normal (2n)

Normal (2n)



Sindrome de Down
(Trisomia 21)

Growth failure Broad flat face
Mantal retardation _|Slanting eyes
Flal back of head —— ' — | Epicanthic eyefold

Shorl nose

Abnormal ears —— @ .fﬁ%»- Short and
Many Soops’ — = e \> . broad hands
on fingertips " [Small and
Palm crease - / ‘E

- |arched palate
" - Big, wrinkled
Special skin E:ggm
ridge patterns Dental anomalies
Linilateral or bilateral

absence of one rib

 Congenital heart
Intestinal blockage

. disease

Umbilical hernia " Enlarged colon

Abnormal pelvis \ 1 I'|

Diminished muscle tons ] ? k
Y/

(a)

Sindrome de Klinefelter
(Trisomia XXY)

Tall stature
Slightly feminized - _ ;{;r::tl baldness
physigue

Mildly impaired 1Q j\_f[i Poor beard growth
e

LY

Tendency to loss

chasl hairs Breast development

~00oo00ooy _

Osleoporosis

Famala-type
pubic hair

tt Testicular atrophy
pattern



Sindrome de Turner
(Monosomia XO)

Short stature
Characteristic
facial features
Low hairline )
Fold of skin
Constriction

Shield-shapad of aorta
thorax Poor broast
Widely spaced development
nipples
Shorlened E il
deformi
metacarpal V. il
Small Rudimentary
finger nails —— ovaries
Gonadal straak
(underdevalopead
gonadal
structuras)
Brown spots (newi)

" Mo menstruation

Segregacion de los cromosomas en
los gametos de un individuo trisomico
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Nomenclatura ISCN para la informacion de un cariotipo humano

46,XX

46,XY

45,X

46,XX,-5p
46,XY,del(5)p13

47,XY,+21

46,XX,t(1;7)(p13;922)

47,XY,+13

47,XY,+18

Mujer Normal

Hombre Normal

Monosomia del cromosoma X. Sindrome de Turner

Delecion del brazo corto del cromosoma 5. sindrome de Cri du chat
Delecion del brazo corto del cromosoma 5 en banda 13

Trisomia del cromosoma 21. Sindrome de Down

Translocacion balanceada entre 1pl13 'y 7922

Trisomia del cromosoma 13.Sindrome de Patau

Trisomia del cromosoma 18. Sindrome de Edwards




Frecuencia de aberraciones
cromosdmicas numericas en
humanos
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