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;. Donde se ocurre la Meiosis?

« Gonadas (organos sexuales primarios)

— Producen los gametos (meiosis y diferenciacion)
* QOvario — 6vulos

« Testiculos - espermatozoides

* Producen hormonas

 Organos accesorios

— Asisten en la formacion de gametos y pueden dar sostén
al embrion
Conductos (espermaticos, oviductos)
Organos para transferir espermatozoides a la hembra
« Almacenaje de espermatozoides o de vitelo
Organos de nutricion (placenta)
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Animal Life Cycle
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Diferenciacion entre lineas germinales y
lineas somaticas.
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Profase | de la Meiosis

Apareamiento de cromatidas hermanas y cromatidas homologas

ILEPTOTENEI | PACHYTENE
chromatid 1\/@0}{;@ .
paternal el
sister -
chromatids assemboiing 4 WK synaptonemal
chromatid 2 synaptonemal “—— . e Ol s cgmplex
- complex 4 m Wl ' TR l% }
b i NW | @ AN | I J
chromatid 3 :&, PRI h
maternal { ~
sister p), ! J
chromatids | chromatid 4 4
I I I I
- INTERPHASE ZYGOTENE DIPLOTENE
Leptoteno FOLLOWED BY DIAKINESIS

*Los homologos se aparéan y condensan. Comienza la recombinacion.
«Zygoteno

*Ensamble de los complejos sinapto-tegmales en zonas de recombinacién o muy cercanas entre los
homdlogos.

*Paquiteno:
*Complejos formados en toda la extension del cromosoma
Diploteno

*Desensamblaje de los complejos y separacion de las cromatidas homologas
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¢ Por qué estos tamanos?

®
typical somatic cell

&)

human or sea urchin egg

human egg

chicken egg

©
frog egg

typical frog or fish egg

Tmm=1000 pm

Figure 21-20 Molecular Biology of the Cell (© Garland Science 2008)
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Espermatogenesis
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Figure 21-27 Molecular Biology of the Cell (© Garland Science 2008)
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Figure 21-28 Molecular Biology of the Cell (© Garland Science 2008)
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Cromosomas

* Un cromosoma es una estructura compuesta de ADN y
proteinas (Nucleosomas) que presenta secuencias de
multiples genes y sus elementos regulatorios.

* Reconocemos cromosomas Interfasicos, en que la
cromatina que los compone se encuentra en diferentes
grados de compactacion (hetero y eucromatina).

* Los “cromosomas metafasicos”, que corresponden a los
corpusculos altamente tefiidos que observamos en la placa

Centromero ——+

Metacentrico Submetacéntrico Acrocentrico Telocéntrico
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Nondisjunction:
When Meiosis Goes Wrong
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Figure 12.17
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Mutaciones, poliploidias y aneploidias

Existe mucha diferencia en las tazas de errores de segregacion
cromosomal entre hombres y mujeres.

20% de los 6vulos son aneuploides, comparado con 4% de los
espermios.

25%de los fetos humanos son aneploides, principalmente debido a la
no disgregacion de los cromosomas en la meiosis I del oocito.

A diferencia de los espermios, donde ocurre un procesos de revision
de la disgregacion correcta (cell cicle check point), en los Oocitos
estep proceso no ocurre.

La linea germinal masculina en cambio carga con una mayor
proporcion de errores producidos por mutaciones puntuales debido a
su alta tasa de mitosis.

Una diferencia notable entre Ovulos y espermios es que al final de la
Meiosis el ovuolo esta listo para ser fecundado, mientras que el
espermio recién estd listo para diferenciarse



Nombres

Aneploidia — Un organismo pierde o gana uno o mas
cromosomas, pero no el set completo.

Monosomia — pérdida de un solo cromosoma
Trisomia — ganancia de un solo cromosoma

Euploidia — normal, el estado haploide incluye todos
los cromosomas.

Poliplodia: mas de 2 sets estan presentes
Triploidia — 3 copias; tetraploide - 4 copias; etc.

, iI‘NHapIoides, n
| |
| Euploides — { pipjoides, 2n

Celulas / organismos .._‘"Polipoides, 3n, 4n, 5n

“ ) Hipodiploides, 2n-x
! Aneuploides |

'J | Hiperdiploides, 2n+x




Hipoploidias

Poco comunes, la pérdida de un cromosoma suele
resultar en letalidad embrionaria (principalmente en
autosomas).

Excepcion: Sindrome de Turner. Monosomia del cromosoma X.
(45-X, en lugar de 46-XX)

* Sin efectos cognitivos serios, presentan algunas

deformaciones caracteristicas de: el cuello, la localizacion
de las orejas, amenorrea y deformaciones cardiacas

Turner

syndrome

45,X0

T

1 21 22 X X




Hiperploidias, de los cromosomas

sexuales
Menos evidentes y con pocas consecuencias Klinetolter
syndrome _
47 XXY
QQ 990
T
1 21 22 XXX

Sindrome de Klinefelter. (47-XXY, en lugar de 46-XY)

* |nfértiles, con desarrollo de caracteres sexuales
masculinos mas limitados. Hipogonadismo.

Sindromes de XXXy XYY
XXX:

No son distinguibles excepto por Kariotipo o la presencia de Dos corpusculos de
Barr.

XYY
No distinguible excepto por cariotipo. Niveles de testosterona son normales.



Trisomias

Adicidon de un cromosoma

al numero diploide

El error de distribucion co-

ocurre con una

monosomia. La diferencia

es que el individo
trisdomico es mas viable,
especialmente en casos
de un cromosoma
pequeno.

Las trisomias
autosdmicas suelen ser
letales en animales.

Las plantas... son algo
raras, las plantas
trisomicas pueden ser
viables, pero su fenotipo
puede ser alterado

(algunas crecen mas
lento)
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Sindrome de Down

Posiblemente la unica trisomia autosomica
que comunmente sobreviven mas alla del
primer ano.

1 de cada 800 partos

La probabilidad aumenta de manera
proporcional con la edad de la madre.

Estructura facial caracteristica.

3 errores cromosomicos pueden dar origen
al sindrome:

— Trisomia del cromosoma 21

» 3 copias del cromosoma 21 — 47,21
+

— Mosaicismo: No todas las células del
individuo presentan la trisomia (1 a 2%
de los casos de SD). Dos posibilidades

CCNT=®
= P®

— Translocacion Robertosniana:



Edad Materna y Sindrome de Down
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Incidence of Down syndrome births (per 1000)
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Figure 6-4 Essentials of Genetics, 6/e
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30 35 40
Maternal age (years)

45

Extra 21 puede provenir de
ambos padres, pero el 95% son
maternales.

— 1 en 1000 a los 30 anos
— 1en 100 a los 40 anos
— 1 en 50 alos 45 anos

— >50% de los afectados vienen de
madres > 35 anos.

No es claro si la edad del huevo
es el problema.
Consejeria genética:

— Amniocentesis o tomar un
vello coridnico y determinar el
cariotipo del nino.
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Alteraciones Cromosomicas:

Sitio para estudiar:
http://www.oni.escuelas.edu.ar/2002/santiago del estero/adn/txtalte.htm

Deleciones: Duplicaciones




Sindrome Cri-du-chat

« Falta una parte del brazo corto del cromosoma 5 —
46,5p

« Malformaciones anatomicas, complicaciones
cardiacas y gastrointestinlaes, retardo mental
Deformacion de la Glotis y la laringe

+ 1/50.000
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Alteraciones Cromosomicas:

Sitio para estudiar:
http://www.oni.escuelas.edu.ar/2002/santiago del estero/adn/txtalte.htm

Inversiones Inversiones

Paracentromericas: Pericentromericas:
La ruptura involucra a un La ruptura involucra ambos
solo brazos y no altera a brazos y genera alteracion

ubicacion del centrémero del centromero




Alteraciones Cromosomicas:

Sitio para estudiar:
http://www.oni.escuelas.edu.ar/2002/santiago del estero/adn/txtalte.htm

Translocaciones:

®




