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PROLOGO

El ser viviente contiene en sf mismo los elementos que i~
gen su constitucidn.’

& Por qué o por quién ? s Cudndo y como estos elementos -

nan sido puestos en 61 ?, se vuelve problema de Jjildsojoas,

todlogos v médicos, a los cuales podemos o no consultar, se -
gitn lo convincente de sus argumentos.

Desde el inlcio de la clencia,

se han venido descubriendo
més y més leyes que la rigen, aln cuando ya estaban ahf y ya
sea que las conozcamos O no,

g 4lgutlen podric afirmar que la fuersza nuclear no eztada ~
en el &tomo, solo porque 61 hombdre no la conocia, ni sabdia
como manifestarla o controlarla ® as{ suponemos, s& encuen

tran las leyes de la genética, esperando que el Ahombre avan-—

ce lo suficiente para irlas descubriendo, {nterpretando, fi =
Jando e integrando. ‘

Probablemente los primeros seres humanos, epreciaron as =

nectos relactonados con la herencia, y que actualmente no to-

memos en cuenta, porque son de ocbservacidn comidn
gue nunca,

7 63 saguro
nt siquiera en los aldores de la naturalexas, 8¢ =
dié el caso de que nacleran leones como hijos de perro, ni pe

ces cormo hijos de dgulla.

Sraclas a los procercos hersditartos modificados por el ne-
dic ambionte, a través de nmutaciones que condictionan la evoly
ctdn bioldgica., podemos apreciar, a nuestro derredor una gxr -
troordinaria ¥y rica variedaed de seres vivos y dentro de esta

un gruno que conctituye las esnecles.

La genética humana os conslderada como una ciencia qua se

ocupn ¢énl eortudio de sf{ndromes morfolégicos excaepcionales, ol
viddniose de gue dsta es una rama béztca de la Biologfa que -
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sa ocupa del estudlio de los factores
y patoldyicos,

to genético yue

hereditorios normalag
también se ocupa del consejfo y aresoranien~-

se hace neccecario cada dfa nis.
[t
4sf encontramos la genéticn de

scblacicnes, Gu&g-Rua
mite determinar la jfrecuencia con

suaper
que dentro de los rbo-w-
les genealdgicos fantlinres y de noblaciones, se ccumulan

los defectos genéticos, déndonos el f{ndice ce nutnciones,

La genética cromosémica o citogenfticn, es donde so ng-

tudian los cariotipos o aberraclones cromosémices. Por il
timo 1a gendtica dlogqulmica es la encargade del e~tudio de

los dejfectos moleculores y enaimbticos.

A1 ver un labto lenorino, u otro tino de

alteractdn an
una persona, nos praguntomos el g por qué ? , ; qué fud -
lo aue lo provocd ?

Stn embargo, extstcn stndrome°

. aue. nrouoran talev defec
tos en-

los cuales ‘9l material crown«éntco de’ tales nerso -
encuentra altprndo permanente:
perspectiva de vida de

rnas gfe aente, nrecentando una
solo dfas o meses, y »or aesta razdén
hacemos hincanté en que ¢l estucdiante de Odontologla ce In
terese en e! significado

:enético de aljpdn trastorno en
particuler, y cue no

seraonesco ageno al
cla néctca en yenarel,

avance da@ la cten

Cleucin Chfves Coell
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ROSQUEJO HISTORICO

&1 interés del hombdre y su ccnocimiento sobre la herencia,
ain en forma elemental, datan de la més remota antiguedad

Se aan descubierto algunos escritos cunelformes bdabiléni -
cos de hace mds de 6,000 afios,

que se plensan son Adrboles ge-
nealdgicos del caballo.

Zntre lecs griegos sobresalen las observaciones de Hipbcra~—
tes y Aristételes. X1 pensamiento griego, mantuvo el concep~

to do influencia del medio armbiente sobre la transmistén hero
ditaria.

A rafz de la construccidén del microscopio éptice por Anton
von Leenwenhoelk,

auién obrervé los espermatoxoides humanos a
través de los

stglos XVII y XVIII ; aparece entonces, la pri-
nerae teor{a de que ni al espermatoaotde, ni el dvulo conte =

,nlnn un enbrtdn preformado._stno una «us ancta capaz da fbr -

e°pu§s de la fertiltaacidn...__‘_¢u

[}

i descubriniento del huevo humano por Van Bear en 18828 =
y los adelantos en la microscopfa, corroboraron en el sigle =

XIX la teorfa de la enigdénesis que concuerda esenctalmenta =

con todos l1os conceptos modernos de la reproducctdn y los me-—
ceni~mos de transmisidn Rereditaria.

La inflrencia del mecio cmbiente

sobre los
reditartos

ya habfle sido sugerida por lo
sin embaryo, no Jué

caracteres he-
2 ftléasofos griegos,
cino hasta el ciglo XVIII, cuando el clen
ti{fico francés Jean Baptiste Lamarck (1744-1829) formuldé la -
teor{a scbre los coracteres hereditarios que pretendfan ser -
adquiridos del medio ambiente, esta teorf{a tuvo gran acepta -
cidn hesta hace alyunos aiios

ya que era apoyada por algunoca
hidloges wodernos tales como Ltscnko en Nusta,

Stnulténea -
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mente, el estudio de los fésiles hobfa 1legado a ser objfotn -

de ilnvestigacidn, proporcionando al fin une demostracidén Jfun—

damgntal de las teorfas svoluctontistas

Crharles Darwin {1859}, pudlicd su litdbro sobre el origen du

las especles y sus ideas sobre la evolucidn,

resultado de 25
afios de estudlos y experimentos.

Graegorto Hohann Fencel (1825-1884) duronte los afios de
1954~-56, comenzd su famosa

serie planconda de investiyactones
respecto a la herencta de los hibridos vegetales que dié a

luz en el aiio de 1865 ante la Sociedad Naturicta de Frunn
Este trebajo le valtd al autor el nombre de
tica moderna?®,

BPadre de la gené
Yy lasz conclusiones de gn obre han sido denoni-
nedas las ®Leyes de 1la Herencia”

que {mperan hcs
dfas.

ta nuestrog

&r. 18901, ﬂc. -Clung ¥ Sutton: nlanearon la primera- hiadte”ts 

de la eristencia de una ‘relacidn entre un carncter dado y un.
cromosomna determinado,
2 4

-
SORaSs a

al postulor lec ra2lactidr de los cromo~—-
con ia deterninacidn cdel sero.

Durante los arios de 1902 y 1003,
teorf{a cronosémica de la herencia,
servaciones microscépicas

La base

Sutton v Poverl, don lo -
como resultado ce
sobreo la divianidn colular,
Flsica dc la ley mendeliana
por la probabilidad de la nsociacidn

ternos y poternos en pares y lo

cus oh -

pucde ser conztitutda
de los cromeconas na -
seporactdn subsicutente duran
mnostrancdo da cstn mencra toda In

cen la regregocidn

te la divisidén recuctora,

’\"
lactdn de los cromosonas

21
y a2l emparaejacien
to Iindependienrte,

Yorgan en el afio de 1901 pudo deomostirar la hercncta llga -
da al sexo.

A allo siguid la cemoctractdn de quy lor canes ze hellaban
contenidos ~n los

cromosomas en una 4t rosicién doterminnda

y



ltneal, que también es conacida con ¢l nonbdbre de Teorfa cro-

nosdnica de la herencla,

Zn 1912, Yorgan y Cattell encontraron que los genes, akn -~

que ltgados dentro del cromosoma completo, podfan volverse a

conbinar, como resultado de un cambio de segmentog cromosémi-
cos durante la meiosis,

iin acdelonto slgnificative egn la genética fué la produccidn
de mutaciones por Fuller (1922-1941),

Con esta se formuld el
concepte gene-enaine,

Patnter en 1923, aftirrnd que el niémera correcto de cromogo-

lo cual fué acentado haszta 1956,
aifo, emnleando cultivos

mas eran 48, y en este niszmno
tisulares de pulmones fetales, los =

csuecos Tjio y Lewvons denostraron que el nidmero vordadero de -
cromasomns son 46,

Tn 1925, Stutervant demostré la poztdilidad de un cambio =
en el efecto fenotinlco de uno o més genes, dedido a un cam -
bto en ln posicldn de un gen respecto de los olras genes,que
nadrf{a resultar do un cruszamtento de salto o de una altera -

cién estructural crormosdmica, es decir mutacliones cromosdémi -
car,

Lns nutaciones fueron estudiadas princtinalmente por H,J. =

fuller, y té como resultacdo an 1927 2u demostracidn de la az
cidn rutayfnica de los rauas X,

Zon 21 moarlo de la doble hélice de ¥Fatson y Crick, se a-
c¢lrraron los mecanismos en los que se fundaba la auvtoduplica-

cidn y la Ci:ronietdn cel DNA y la transferenctia al citoplaz-—
mn a través cel KNA, Le ecte, se chrieron perspectivas revo-
luclonarias al houbre para la interpretactdn y posibles fu -

tures corrsccliones del cédige gendtico,

B aad



En 1959, Lejeune, Gautier y Turnin descubrieron por nrinc-

re vex una enfermedad en el hombre camo producto de una nbe

rracién cromosdnica : Kl nongolisno, en el cual eristen 47 -

cronosomas, trisomfa que recibe el nondre de Si{ndrome de

Down.

Bn 1906, Kdwuards, descubre otra enfermedad en el honbre,-
que es tardidn una aberracién cromosdmica
ndmero 18 esztd triplicado.
de su descubridor,

s en éata el nar -
Fota clteraciédn recibe el nonbre

La més jéven de 1as clencias, que es la aenética, le hn

baztado poco ads de medio siglo pnra producir una revolucidn
verdadera en 21 reitno de la *olozfa.

Se han dosifrado no solo mecnntsnaeg dv herencia, £ino el -
mensaje genfético, ncturalezn.y funcidn del gene.

Bs posible gue esto haga que el hnmbre viva nds y =cjor, -
pero introduciré ctertamente dizensiches bioléglcas y n=8clcas
totalmente nuevas, aunque arbes tengan quao volver a ser estu-
diadas en sus jfundamentos, nedios

y Jiners, rcepidn los citales -
viven y actdan ashcra.
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INTRODUCCION A LA GEXETICA
TEMA I = &L COMPLEJO CELULAR

»La célula es el principal componente de todo lo vivien-
vida organtszada capax de existir tndependientenente del
nedio, substituyendo su propia substoncla a medida gque re -—
sulte necesario, gracias a la sintesis de componentes nue -

te,

vos partiendo de los elementos nutrittvos echsorvidos del ne
dio ambiente, y que esth constituido por :

KE¥RAANA CRLULAR. Parte funcional, viva, de la célulg -

a través de la cual entran elementosg nutritivos y salen pro
ductos de desecho, Yy esté formeda por :

CITOPLASY*A. K1 contenido y el tamnAo del citonlosma e
constante en una misma célula.

Se pueden reconocer en 61,

orpanalos oifarantes,.a dog. .~
cuales corresponde alguna funcidn esnccial y que: ‘son’ 'frnt{
culokendopldsmico..aparato de olgi lisosonas, mitocondrias
ribogomas, centriolos, tébulos, fibrillas.

Xl cltoplagma puede observarr-e auy grance, como en el cn-

so del dvulo, o puede ser ~uy nequeilo coro en el caso cde -
los linfocitos.
Las actividedes que ocurren en el citonlocsne

en gc ejen-
a las que ocurren en una lfnea de jabricocidn

Jectuando actividades diversas que oon

tes 0 seq e——

necensarias pare lo=—-
grar un producto conpleto al térnino ¢e una

“ITOCONNRIAS., Las
rtor numerosos

chrenn,

mitocondirias 1llevan a ceho en su inte

procesos metabdlicos corce,
que es almacenada,

se osttene ecnersfa
Ssta energfla la conoce

o .08 cen el no bre -
de ATP & odenosin-trifosfato. A estos orocaros que
zan, los conocemos con el nomhre dr cieclo Ce

RETICULO %¥DOPLASHEICO,

se rcalti-
Arepe,
Congctltuldo nor mewhrenas oue en =

Jorma de capas cancénitrica

s de nasafer tublliforzes se abren



2.

hacia la superficie de la membrana celular y hacia el inte-—
rior del espacto entre las membranas de la envoltura nuclear

{2).

Sristen dos variedades de retfculo endopldsnmico :
1) Granular, 2) Agranular,

Los membranas del retficulo granuloso tiptco se observa
con grandes aunentos,

incrustados de densas particulas que -

son los ribosomas, contenidos por RNA.

Rl retfculo endopldsmico tiene la funcidn do ser el cen-—
tro octivo que dn forma al monsaje genético.

RIBOSOKAS. Constituidos en un 60% de RNA y 40% de protel

nas (3). Su funciédn mds importante, cuando estén libres, -

es servir como lugares de sfntesis de las protefnas necesa—-—
riacs para conservar la constitucidén enzimdtica

4PARATO DX GOLGI, Consta de una red irregular de condug-
tos rcuebttu 03 He nenbranas.‘

to su functdn en: la actividad celular

creen que el comnlejo de Polgt sirve de almacén

temporal pa-
re clgunas

sustanctas productdas en el reticulo endopldsnice

y cdemds estd involucrado en la secrectén de la célula.
Bste comnonente cltoplasmdtico se observa en

cast todasg =~
las células, ercepto en esparmatozoldes maduros y eritrici—~
tos.

LISOS04T,  fu accidn

crn 1n eédlula, Las
lizan rmnchas

se describe como aparato digestivo
enximas contentdag en los lisosomas hidro
cugtancians, y dependiendo de estas sustancias -

a itérolizar, los Ilsosomas liberan nucleasas, glucosidasas,

nraoteasas.
CENTRICLOS, Cuerpos cilindricos
muy finnsg,
La -

Jormados por estrcturas
fon P27 agrupados en nueve *trtos®..

uncidn dael centriolo es muy tmportantbﬁdéﬁtro‘da.la -
t toiztdn calnlar, nussto que 61, precisamentq‘ééféhcarga dea
clrtyir y llevar la reproduccidén celular, 1lamada mitozig,

WD es*d dtluctdada par compla—j;
Algunos c»tdlogca -
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FIBRILLAS,
NUCLEO ¢ CEFRBRO DE LA CZLULA. Posihlemente

esta sen la -
estructura nds foscinante del comnlejo celular,

Todos loc regtstros gendticos se hallan dentro del nilcleo,

El ndcieo deo las célular humenas posee alreczior de £0,000

genes que codlfican otras tantas sustancias.

Lo que significe un hecho crucial para la evolucida,
gque la informacidn genética la posee duplicada.

cs -

La tnformacién genética ce encuentra cispueste en tiras
largas de decido decoxirrtbonucléico (H¥a),

-

tanhidn conttene -~
dctdo ribonucléico (RNA) y sran centidad €6 ctras protn{nas -
de las cuales 1In hilstona s la princinal, 51 recto son nro--—
tefnas conocidaz cormo no-histonas. 41 parecer anbas reyulan

la funcién gendtica, es cecir, occtiven algunos penes miontras
reprimen otros, ‘

Todas las sustancias mencionades antcricrrente, cornopcn =
el grueso de la llamada crozatina.

CELI'LA, { DLdb., 1 - #ojo 4 ).

1. Kdcleo 10, “erhrena cclular
P, Membrana nuclear 11, 7igcosonn

3., Mucleolo

4, Centrosona

5, Vitocondrea

(o2
.

Aparato de “olgyl
Citoplasna

Ret{culo endonlésnico
Poro

© © N
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TEHA II : PHOPISDADES Y NATDPRALEZA LK LOG NS
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’

la nergn-
pero la mayor parte de las nersonas
no se dan cuenta de que los rmisnos genes controlnn la
diaria de las célulaszs y su reoroduccidn

Cast todo el mundc sabe gue los genes controlan
cla de padres a hijos, -
¢ “nneidn

Los genaes rigon la
Sfuncidén de le célula, deterninando cuales substancias van g -
ser sintetizedas dentro de la nizsma,

mas y conpuestos quimicos.
£l gen, es un dcido nucléicc

cunles ecstructuras, cnzi

cenontinado fctdo cnraxirribo-
nuclétco (DPNA) que controla cutcmdticamente la Sornacidn de o
tro dcldo nucléico que es el bdcicdo ribonucliico (R¥NA),
difunde a trevéds de la célula y ccntroia 1o
rentes protefnas.

eate -
Jormacldén de Cife

Aunque el nunero de. ‘genes
.desconoctdo,

ﬁe un nguleo de rélula hunang es
‘sabemow que log ge‘cv cdﬁtfolon 2 ‘fdPﬂ0Ci6n ae
todas’ Ias diferentes nrotetnan escenciales unrn las
de las diversas células,

Lo=

funclones

genes tienen prontedades que puecen ruaguntirse acf :

1. Capacidad de diriytr la formecidn de enzinns Yy otras »2ro -
teinas.

2, Capacidad ce dirigir le Jormscidérn ve unn réclicn cracta de
st mismo,

3. Capacicacd de mutar : sufrir cltercclioner -in

nerder la ca-
pacicdad ce ronaroducirse,



(rig. A.). Eaquema general de comc los genes controlan las -
Funciones celularss,

Gen DNR

}

Fonnacion de RNR

!

Formadion de Proteina

/

Ettruciura telulon  Epinat eelvlanes

/

Funaidn celulan

‘BRFLICA DSL DNA. - y
* BLOQUES " BASICOS DE CONSTRUCCION DEL DEA..

Zntre los compuestos cufmicos bAsicos que interviensn en
la jornacidn del DNA encentramos el dcido'fosfdrico, un ast-~
cnr 1lamado desoxirribosa y las cuatro bases nitrogenadas

oue son ¢ a) Dos ourinas : Adenina y Guanina,

b) nos nirimidinas : Tinina y Citosina,

51 fosioto y la daesoxirribosa forman Iaes dos ramas helicol
drles el PNA, y las hases las conexiones entre éstas.

(rig. n.J. ~nRloques bésicos de construcctdn del DNA.
A0YN0G FOETORICO

DESCXYRRIBOSA
o] )
1
R—o0-l—o—n - B R, ~¢o0-n
& H=0=¢-¢
e—n
) Houe”
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PRISERA “ETAPA DE FORSACION DEL TWA,
Zz la combinaetidn de una wmeldeula da Acide fosférico, una

desoxtrribosa y una de las cuatro bases para formar un nucled

tido, De grta manera se Jerman cuatro nucla2dticos cennredos

uno para cade une de las cuatro bases (fcldos

adentlico, ttnf
dflico, guanflico, citicdflico).

astas hases forwan pares y -
cada uno de ertos pucde unirse en rorma lrxn {nor 2rlacrs de

hidrégeno). Proporctonendo <1 recio
las dog tiras de la é&lice de ¥4,
El nucledtido ce uno de locs

ror el cvr~l se urirén

prreg 2 encoeatre en ne tira
del P¥A y el otro nuclebtico ¢ ectn tira cn peosicidn corras-
nonclente a la otra ;§ halléndose dstns

unides por enloco;: -
laxoz irreversibles entre lns bascs co

los npucledticios.
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ORGANIZACION DE NUCLEQGITIDOS PARA FORMAR DNA,

Los nucledtidos se combinan de marera que el dcido fosfé-
rico y la desoxirrtbosa alternen entre sf{ en las dos ramas, -
y que esias ce encuentran unidas ﬁdr los pares correspondien-—
tos de bases. ALjempnlo ; CG, CG, GC, T4, CG¢, GC, TA, AT, AT,
{y como ya se manciond esidn unidaes por puentes laxosg de hidré

v

geno).

Debido a lo unidn laxa de estas dos tiraes pueden separarsc-

fﬁctlmenté. como lo kacen durante ol curso de su Jjuncidn den -
tro de la célula.

Para ver el DNA con perspectiva fisica adecuada, basta to =
mar uno de loz extremos y arrolilarlo formando la hélice, obsez

vondo diez pares en cecda vuelta compieta de esta hélice de Ia
molécula de Li4,

EEPPODUCCION DEL DKA. (REPLICA).

£l D¥4 se reproduce varlas horas antes de que tenga Iugar -—

la nitosle, la duraciédn de esta réplice es de una hora aproxi-
nadomente,

Funclonando el nidcleo normalmente durante varias

horas nteeg de cr-pesar bruscamente la mttosts.

-

X1 DYy ne cuplica unac sola vez, dando como resultado dos du
niicacdos exactos ¢ escte, 1os cuales se vuelwen respectivamen—
te el ™A de lag célules hijas, resultantes de la mitosls.

ACCNTRAIVITITOS QUINICOS Y FISICOS DEL DN4.

1, Les dos

liras del DVA se separan por los pucntes laros de -
rtéréoeno,

D, Cade una de las tiras

se comdina con nucledtidos da degoxt-
rribosa ¢e los cuatre tinos descritos antes como blogues blégi-




‘mosoma,.

e iRl e has S el e lkana

cos de construcctidn del HNA.

Cada una de las bases atrae un nuclrdtido con la brze cone-
plementaria.” En esta jorma disponiénivce seriacauente uno al

lado del otro los nucledtidos cdecundor,

3. Los mecanismos enztmiticos

proporcionan lc energla, logron
do la polimertzacidn de los nucledtidos hasta formarse ln nug
va tira de DNA.

SINTESIS DR PROTIINAS Y EL CONIGO FYXNETICO,

Los genes, dispue"tos en una ltnea sccucncial fda ntro ﬁﬂl org

y que son los daterminnntag de ia nerencia, ya qua en-w

cierran 1a tnforrac!dn necesaria nnra 10 peroetuacidn de la eg
pecie.

51 postulado de Garrod acerca del gene como

nrecursor de lo
enzima, y se enuncin

®gene-enzginma™, s¢ Aa visto nodiificnda cn
virtud de haberse denostrado rnue cn lo sin
intervienen dos o nds gernes ubicaco tnelusive en crecnuczor~o-

dlstintos, Por lo rmismo, ar nfis 1érico erunciarle co-=e “oene-
poltpéptido™.

tests ce unn cnzinn

La transcripcidén de la infor-~cidn conteaide fentro dol qe-

ne, cse renlica uectunts la

moldeula de I'MA, aue se nolla Forac

da por un solo corddn, gue es nuy remv;orte g uno ce 1l Jog -
que contiene el DVA,

La transcrincidn <epenue ael Ri4-poll:ernse,
lécula que en nna de sus partes
co del PNV4 que nmnrca el Iniclio de
nlee” el gene NVA, en
rta de RIA,

comnnllica’n no—~
reconnce el triplete oo
un yenae, Lo noll
tanto aune forma

o {.i'}';
Gracn

nna olécula carnleronta
Cunndo la polineraza alcanza un ceddn ter=innl
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se deticne la lectura de la molécula complota del RNA nuevo -
y.8s liborada.

T4 IIT ¢ FORMAS DE RTPRODUCCION CELULAR, MITOSIS.

IITOSIS. "Ss una forma de reproduccidn privativae de célu-
1ns sondticas cornorales, células que no tienen P trascenden -
ciae”™ en un nuevo individuo, sino que recuperan las que VAR per
diendo o bien se hncen mds cunndo ¢l incluviduo se forma,®,

n este tipo de reoroduccidn, la mitdtica, se tncluyen 4 fa
seés consecutivas : Profase, Metafnse, Anafase y Telofase.

(Pin. 2).
PRolass
Temprana ‘ 'Dm{»ase
N
Plano Eeurdorial
Hudo
centréneno
e S

Metafase (a) Melafade (6) (2N}

Anafade (2N}
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Y

Interfase
........ P Tenprana

Telofass (2n) @

Cuando conienra este

nroceso, suele
tapa nasa incensiblerente a la
PROFAL)U.

ger continue ; cade o-
slguiente,
Es la etapa tempranna de

lo mitonls, oacontecen, -
en la célula cuatre eventaos

inoortentes :

1) Hantfestactdn visible de los cromcsomas,

P) Separacidn de. los fraJmentos cwntriolnros, de tnl naners,
que quedan uno jrente de otro; ” o
3) La membrqna nuclear so dicuslvae,

2) Formacidn del huszo acrondtico,

ANARASE, Ceoracterizada por don
P

acontocinientos
1) Los centromeros de log croncroin

re Jinicden o nonera

n»

2 totalnente renarncog
noe 1

que
las cromdticdes de cafa cronosara eued

Fsto sc exrplica 4s
cse romne de rrridae a
egmento

clernrente =t ajina ws la Intra X 4
abajo ner 1lr nitac, de "t laie gueda un
, ¥ del lado contrrorio cueca

como concecusncin de exte
centroneros,

rosnici-nto longituadinal
un cromdétide es jalado hec!
cel huso acromético,

1 2o nopr lrid
el otre pedaro ex

contrario, tanbién -or una

Al final cde la 1najasc

s lnfo daclia la
fibra el huro,

¥y ¢l couitenszo
sarrolle una constriccidn en la
griia.,

¢ la Velofeare, oo«
narte axla ¢ lo odinla
Ssta constricctdn se cagnosina

o
I'l 43 ad

'-.
i/ que se vn faclendo afz

Meurco de cenrentoe

pro;unrie u  tunlicnte, 1o ~%lcle



divide y da cono resultado dos células hijas idénticas a la
célula qua les did origen.

U'no de los cventos que parece cerrar definltivemente a la

mitosis corresnonde al centriolo, hay indicios de que este se

vividid y greca licto para la futura (st es que hay), divi--
sidn nitdética,

LEICSIS, Bs una forma c¢speclalizada de divisidn celular -

que re obzerva en le Jorraclén de los espermatozoos y dvulos
nanloides, code uno de los cuales nosee 23 cromosomas.
ta de ¢

PEIORIS T, 4) Projase

Cong~

Lantoteno
Clgoteno
Paqutteno
Diploteno’
Dtdéthéét&
B) ¥etafasze

C) 4nafase

D) Telofase

+

rerce~Is I, 4) Profase
B) .etnfose
C) ZAnafase

D) Telofase

zrosre I (Did, 3).
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07485, Laptoteno, Caracterigado por 2a apariciédn de losg
cronosomas en Jorma de delgados filamentos.
tog ce observan, :
dos,

Estos filamen -
tocavfa como fnicos elementos indtbtdudltgg‘
ndn cuando el DV4 se ha -duplicado antes de esta etepa,
La nenbrena nuclear desaparece y los centriolog se encugn——-

tran ya uno frente a otro y comienzan a proyectar las fibras
cdel huso.

Cigotenn. Caracterizado por el aparejamiento de los cromo-

somas homéloygos, y ce asocian punto por punto Jormando de eg~

tn manera cronosomas bivalentes. Kste aparejamtento no ocue =
rre en la mitostls.

Paguiteno., Los cromosomas homélogos se fustonan intimamen~

te y re ponen en contacto estrecho todos los segmentos,

y.ce~
da cromnosoma apurece formado,

en este monento dog cromdétides
por lo que coda bivalgnte estd constituido por 4 ftlamentos.

Durante esta etapa sucede: 10 feferente al’ entrecruxamtanto ae’
flos oenns_

‘Ba la eonecie humana se calcula gue apraxtmadcmen

te se producen 50 entrecruzamientos entre los 23 pares da~crm

rosomas, 4 esto trnbidn se le conoce con el nombre de *crog—
sing-over®,

biploteno, Los cromosonas se senaran del entrecruzamiento-
hecho nor los .eymentos homélosos,

sitn eubargo, permanecen u-
ntdos nor los

sitios marcados en gl intercambio de gengs Yy es
te sivio recibe el nordre ce *qulasmas?™.

Niacinestis. Etena final de la profase., Caracterizada por
un enrrollartiento mds compacto de los cromosomas,
BTAFASE T,

A1 igual gque en la mitosts,
croncsonas

en eata etapa los
se disponen en el llamado plano ecuatorial

centriolos harn enitido sus jibras y estas

cromozomas que estén a

Los -

ce adhteren al con-~
trénero de los

su vez unidos por quiag
mas,

A74748F I, Los cromosonas

se rompen por sus qulasmas,
nor sus cantrénmeros,

no
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- TRpTEEEA B

TELOFASE I. £KBs tan breve que la regunda proface ze inil -

cla casi inmediatamente, ya que no hay reproduccidn de cromo-

somas. Estos son jalados por las Fihras. del
hocie los polos de la célula.

...... £ 2
RRSC  ROT amktico

En este momento un miembro de nn par de crorosonas horélo~

gos es llevado a uno y otro polo onuesto., Los 46 cronaszonng

se reparten en dos células hijas de 23 cromosonas caca una,

PROFASE II, Presupone la desnpaericlén de 1o membraena nu -

clear, emtgractbén centriolor y la condensacldn de cromoscnas

que se vuelven a mrstrar coro filamentos lnrgos que uya no
existen por pares,

td duplicaco.

BETAFASE II, Las célulns, dyulos Yy ecnermatozoides trabg-

jan con 23 cromorsomas caca unc Yy juntan cus cromesomas an el

plano ecuatorial y, ahora st en le clvisién que ccurre en la

stno simples, aunque cada uno cde ellag es

anafase, eriste el rompimiento por los'centromeroc y en for-
ma longttudinal,

TELOFASE II. Anéloga a la mitosis.
De esta forma es

como ocurre la melosis.
en la lYelosis II,

Recordaremnos que
en el caso del Svulo solo se lleva a crnbo —
éste Ffué fecundaco,

an resunen, dos hecho:s
curso de la neiozls,

innartantes =2 1ll2ven a c2ro ¢n ol

Tn prirer lugar la senorascién e 1o

ras de cromosonas en 21 curso ce le =rirmer 1 tvicidn e ofoc -
tita absolutarente al azar en tal forna “ne a cnde polo {rfn

tanto cromoscmas naternos como naternos, An cesundo luger -
los intercambios que ne nrocducen cntire co,=entos (¢ oreos0—-—

mas naternos y vaternos ccintinn leo mezcle de patrimonios he-
reditarios.

4dmbos eventos

gon la ceusa ce la vori~bilidad
duo,

el dindlot -
In las recién nacidaz, la meiosis nrogrean anusta le vin

ctnests, detenténdose en esna fase en el mermento de la ~rwwurn-
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ctén ovular post-puberal, mtentras que en el sexo masculing
la meiosis se inicta en la pubdertad.



1?7

TE¥A I : VARIACIONZES Si LA SXPRESION BE LOS GENVES.

Un rasgo o caracteristica morjolégica, funcional o patolo
gica puede transmitirse de una generacién a otra siguiendo -
diferentes patrones enunciados en las leyes de iendel.
referimos solo a aquéllas carocteristicas
nes estdn controladas por la presencia de

¥os
cuyas nanijestacio
un par e genoa,
Sabemos que los genes se encuentran en los cromosomas ocu
pando un sitio determinado llamado "locus?®, y que al exiatir
cromosomas homélogoes los genes contenidos en ellos, o cuando

menos sus lugares deben de existir por pares Les locus que
ocuparn los genes se agrupan entonces por nares llamados ale-
los. De ahf, gze cuando un genotipo tiene alelos cdistintos
se dice que es hetérbctgoto, y cuando dos genes alelos son i-

guales se dice que son homocigotos.

'Por dtrhfpafte, ciando los genes se expresgan en gl fenotl-

v e

po y no permiten que el alelo se exprese se dice que el gene
es Dominante, y st para expresarse raqulere la presencia del

gene en "doble dosls” se dice que el gen es Receslivo,

Un gene anormal estd sujeto a diversos factores de {ndole
ambiental que influyen en la forma en que dicho gen puede tg
ner diferentes grados de manifestacidn,

A este diferencia -
de grados se le llama

y entre nds vilsible -

sea el efecto de dicho gene, se dice que es mayor la expresi
vidad que tiene.

"expresividad?®,

Otro término en la forna de manifestacidn de los genes es
la llamada "penetrancia”,

s un concepto de todo o nada de ci
o no.

Concluyendo este tema, no debemos olvidar que la vartacién
en la expresidn de los genes,

tiene un napcl auy importante -
en vl medio ambilente y en zusg variaclones, lo que condlicionan
a un misno gen sea monlifectado diferentemente en roc

nersonaos
da una nisma familila.
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ARBOLES GENEALGGICOS Y LOS RASGOS HEREDITARIOS,
La investligacidn de una enfermedad en una jfamtlic,

princtpalmente en el llamado drbdol genecaldgico. FKste nos per
mite decducir el patrén de herencia que stgue una enfermedad -

ce baga

e innmediatamcnte se puede sentar un antecedente que permita =~
dar un consejo genéiico,

Conviene interrogar al paciente, en nrimer lugar so0bre el

obtenida esta clfra preguntare-
mos el nimero que é1 mismo ocupa. Ordilnariamente,

en orden decreciente de edades. Postertormente prcguntareros
por los padres y abuelos en linea directa.

némero de hermanos que tilene,

ge colocan

St el rasgo here-
ditario es manifiesto en olguno de los nerdres, deberd indager

se entre los tlos, etc, Tanbién es importarte conocer la con

sangutinidad, la cuai en nuestro redlo, los pacientes no la .sa
ben.ast el drbol genealégico se "detiene™, aungue es muy Gtil

preguntar si se conoce-la salud o enfermedad de los tfos, a -
buelog, etc,

TEKA II, TIPOS DE HERBNCIA.

En la préctica médtca, la
nética radica en su papel en
fectos, De hecho, todos los
accién combinade Ce fnctores

importancia orimordial de la ge-
la etiologla cde sus diversos de-
carfcteres son resultado de Ia -

genéticos v oanbicntcles, nero
que es ccrventente distinguir de : a) Traztornos on los cua -
les con de imrortancla los dzfectos en le injornccidn senéti-
ca,

b} Aquellos en que sus foac
tores nleatdricos ambientales son los nrincinales resnongsa -

bles, c¢) Adquellos otros en que -
cabe tnculpar una combinccidn de la constitucidn gendtica y -
del amblente,
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En términos generales los trastornos genéticos aon-prin_g’t—
palmente de tres tipos : 1,- Defectog de genes dnicos, o
2.~ Trastornos cromosémicosi
3.~ Rasgos multifactoriales.. -
Pe aqul partiremos para observer los dif@rentes ;fpoé”éb ~
herencias, consideradas como lags vfas importantes.

DOMINANTR.
HERENCI4 AUTOSOYICA (comprende todos los
genes que vlajan en
los cromosdémas auto
sémicos.)
RECESI¥A
DONINANTE

I'SRENCIA LIGADA AL SEXO (comprende todos los ge-

nes que viajan en los -
cromosémaos X 6 Y).

RECESIVA

Adenfs existen otros custro tipos de herencia :

l, La tntermedia y la condoninancta. Herencia determinada no
per un par de genes, sino por nuchos, como la estatura y la -

inteligencla., Tsta dltima recide el nomdre de herencia nulty
Snctorinl,
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A) HERBNCIA AUTOSOHICA DOMINANTE, Unico caso de heren «

cla que se trasmite de padres a hijos en linea directa, se a
cepta que los individuos con este tipo de herencia son hete-
rocigotos para el gene en cuestidn,

Bl criterio para interpretarla de acuerdo cl onflisls de
los drboles genealdgicos son :

~ -
1. Bl caracter aporece en todas las genaernciones, £in pasar -

por alto ninguna do ellas. dAunque pueden encontirarse lac 1la

madas "formag frustradas”™ en donde la enfermedad parece sol-
tar n alguna generncidn.

2. Generalmente, a menos que se¢ trate de una nutacidén fresca
(de nowo) uno de los progenitores ce un nnciente ajfectrio,
tambifn se zncuentroe afectedo,

3. Zn pronmedio, cada hijo indeponiicntemente de su cero, pre-

senta la alteracidén casada con un no ofectado, tiene el 50% -
defprd&dbtli&ad'de'pndece}'ld aﬁfafﬁedhd. '

4, Con frecuencio la transmisidn es verticnl y horisontal,

5. En general una enfermedad autosémica dominante es banigna
y puede ser compatible con ls vida,

Si. Ientinogénestis Imper-
Fecta, (Dib, 4).

1 MASCULING  4ANO

O TEMENINO  SANO
HASCULING ENFERHQ

@ FeMENING ENFERMO
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B) HERENCIA AUTOSOYICA RECESIVA. EBn el cardcter trasmi-—

tido bajo eocta jorma de herencia, el individuo afectado 6std
bajo la forma homocigdtica, es decir,

un cardcier trasmitido
cono autosdrico recesivo ce

anbos progenitores, lleva un ge-—

ne anormal en dobdle dosts, Para interpretarla se utilizan -

los scsiguientes criterios :
1. Generalmente ambos padres de un sujeto afectado,
nos pero pueden ser conganguineos.

2., Bn nronedlo,

son 8o -

indenendigntemente del sexo, cada hijo tiene
el £5% de noribilidades de¢ pndecer la enjermedad,

2, Los rezpoz tinicos ¢el cardcter solo se manifieston en log

hermancs, la trasmisidn er dnicamente horigontal.

4, En cenerel, las enfermedades autosdémicas recesivas son da

seric nrondstico, ajectan groverente la vidae de los indivi -
duos, muchas weces s¢ interrumpe en los primeros aflos.

5. Una pnersona afectada, a2t llega a reproductrsé,'gi_dachto
no se tragmite en cuestién a menos queféu pareja séavheterdci
gota. vn ejemnlo de este tipo de herencia es el Fnantisnmo
¥ipofistario. (Dib. 5).




C) HERENCIA POLIGENICA O FULTIFACTORIAL.
herencta presenta.nlgun

L. FRste tipo de -
unes dificultades para su comprenstdn,

muchos genes contribuyen para crear una caracter!sticd_cono -
‘lo es la estatura,
SJluencia del medto nmblente, es dectr,
padires altos,

La herencia polinénica tiene una gran in-
un individua Aatjo de -
criado en un madio podrs nutricional,
te no alcanaard la talla de sus padres,
con la inteligonctia,

seguramaen
Igualmente ocurre =

D) COPONINANCIA Y HEZRENCIA INTERVEDIA, Cuando dos alelos
de un par de cronosonas se maniflestan por igual en un indi-
viduo heteroctgoto, se hrdla de codominancia., Los
grunos sangufneos ofrecen ejemplos de codominancia. Asf una -

persona del grupo ganguf{neo AB posee arbos rntlgonos 4 ¥ B por
lo tanto,

silstenas dg

los genes alglos son por conntgutonto coaomtnantes.i
.Se dice gue los’ genaa alelo& presantan herencia internedia :
st elfhetarocigctc es. dtferenta ‘de Jos. homocigotos de que nro=-
cede.' Eh ‘1a” anemta drepanocitica,
al alelo normal

losg hetﬂroctgotos, respecto
ne sufren la ansmia grave,

tal como ocurre -
en log homocigotos.

E) HERENCIA LIGADA AL SEXO, Uno de los problenmas a que ac—

tualmente se enfranta ian genética es dencudrir los portadores
heterocigotos aparsntemente normales da arcstos trastornos reta—
bdlicos.

Kl locus de un gon puede estar en los cronoconmas X 8 Y, y -
por lo tanto estd ligado al sexo.

Do los muchos cuniros pocidbles de trosmisidn ligeda ¢l sezxo
en el ser humano, sélo uno estd plenamente comprobado ; es el
gen racesivo cldsico situado dnicamento cn el cromosona X,

Son ejemnlos de trasmisidn ligada al sexo los stguicntes :
- henmofilta, especi{ficanente de antiglohultina henmoff{lica y an-
tecadente tromboplésttico del plasma (416 y PTC), cecguora para

log colores verde y rojo (dzltonismo) y distrofta muscular
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pseudohipertrdfica.

Dado que la tendencia es recestva, la nujer precentarfa -

exprestibn de estas anomalfas solo si Juese hanrocigoto peornc =

la enfarmedad, For oifra narte ya que los varones nuedaen reo-
cibir el gen recesivo del crernosona X de 1lc madre y carcaan
del alelo normnrl en el cromosona Y, la enfermecdad se nanljies
ta en todog los varones. Por ello, estugs enfoeraedadezs ¢
tresmiten de la mejer al verdn, nero a =2nos aue la mujer sea
homocigota, no presentaré enfermadacd clinica,

35 posible qu= ocurra trasaistdén cde enfermedaces por al

cronosomna Y, pero ello no se ha comprobrco netanente,

s et
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ABBERRACIONES DE LA ESTRUZTURA D& LOS CROYNOGSONAS

La citogenética es la ciencia que se ocupn cel ectucio de
los cromosomas y que constituye un canftulo imnortante den~-

tro de la genética,.

Fn ento cierncin se nncuentra clani~ice-
da la Tritsomfa 18,

La mayorfa de los conocimientos

sobre nberraciones estruc-—
turales

humanas procede de tnvestigeciones
animales, egpecialmente en la mosca ce
tales.

llevadas n veho en
la fruta y en los vege

La ruptura de los cromosonas

s¢ verijica normnlnente con
una Jrecuencia baja,

pero también pucden
na gran variednd de ngentes clastdgenos,
algunas enfernedades

ser {nductdas nor u-
radiacidn tonizante,
virales y productos quimicos.
&1 ttpo de: ruptura que sc oreqenta puede sor»eutable
decir capaz de salir inmodtftcada dn ln aiviﬁtd
Pertpneciendo al gruno de las abnrractonc
tramos la delecidn, duplicacidn,
insercidn, Los

5850

{:blular
estables encon-

tnversidn, trapSipEacidn e -
tipos ilnestables

no superan la giuistdn nor-—-—
nal celular; Yy se presentan :

: dicéntricas, ncéntrices y ant -
1los.

1, Pelecibdn o Supresidn, Se entience c~re | E‘ »

didn del mateorial cromosdntice. (Dib, 6),

2. Duplicacidn, ZS: la nrecencia de un Jragrente adicio -
nnl de cromosona que en reneral, es oriineco ~or un 371recru
zamtento desigual, (Nih, 7).

TOHOMAOR e
zep Nmon O
x &NMO 0

dit. 6
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3. Inversidén. Imolica la jragnentacidn de un cromosona por

oz rupturaz seguicns, seguidas de reconstrucciédn con inver---
sién del fragmento.cromosémico. (Dib, 8).-

2. Translocacidn. ' Bs ld trangferencia de parte de un cro=.
masoma honélogo con otro cromosoma hoﬁdlqgo; " Fste proceso re-
guiere de la ruptura de ambos cromosomas con reparaecidén,
sea unn distribucidn anornal,
translocacidn es reciproca.

segdn
4 menudo, pero no stempre la -

5. Incercidn. Se trcta de un tipo de translocecidn,

paritsz rota ~e¢l cromosonra,
ca, {(Pib, S},

an que
se tnserta en un cromosomna no homdlg

a A n A
® ® 3 ) &
4 < e I ] ¥
) > > > S
+ (] -4 ¢
G - - ¥

M ¥ o 6
: 10 | H R

dib.8a

dib.Pb
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6, JIsocroriosona. £l centrdneroe de un c—omo(oma sued ﬂt—

vtdlrse en el transcurso de 1la mitosts en airecczdn pernendt-
cular a: su eje longitudtnal

en. Iugar de hacerlo paraleiamen-
e ‘al cromosoma,

'Si este error.de la cdivisidén ocirre en ol -
centrémero submediano, el cromosoma er lugar de producir dos

mitades idénticaes, da lugar a la formacidn de dos crorosonas,
uno largo y otro corto,

anbos con cerntromeros metacéntricoa,
{(ptb, 10).

szizz dib. 1o
CA
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7. iPixoplodtas. {ifosaico de cromosomas). St no hay dis-

nuncidn cdurante la gametogénesis y el gameto con el nibmero hg

teropldide de cromosomns es fertilizado, todas las células
del exbridn

tendrdn el mismo nidmero de cromosomas. No obsgtan

si la yolta de disyuncién se verifica durante la divigidn
celular inicial de separacidn d=1 cigoto,

te,

el nifio pueds posge-
er dos o mbds linajes de células con nidmero cromosomicos dig -
tintos.

Las pronorctuones en el pociente, en el nmnomento de la inveg

tigocidédn pueden ser totalmente distintas de las que extisiie -~
ron durante el perfodo critico de diferenciacién y desarrollo
en el primer trirestre de la vida prenatal.

Las c&u&ds5de“1as*aberraciones'de 1oq cromozomas pueden =
ser : FEdad de la madre.

(FPactor muy importante). FEn los -
casos

de sindrome de Down, pero su stgnificacidén es menor en
otras trisormfas,
Se desconoce la causa que estnblece esta correlactdn

la edad avanzada de la uncdre y el fenbmneno de la No-dig
yuncién,

antre

La edad del pvdre no cjerce ningin efecto sobre la -
No=disyuncidén

Ys probable 1a cxistencia, en los seres humanos, da genesg

nrecisncnentes a la fo-disyuncidn, ya que se han encontrado -
gunes aque alteran la melostis,

“¢ han npubllcado casos de pncientes trigdériicos para dos di
Jeranten crososonas a la vex, ) drboles genéticos con grupog

anennlotices ¢l misno o de tipo diferente,




»8

Las enfermedades autoinmunes, parecen doszempefar trmnbién -
citerto papal en la ontogiénia de 1a lNo~disyuncidn, dadn la co~
rrelacién observada en ciertas faniliaz,
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TEN¥A I = DATOS GENZRALES.

Desde 1959 se sabe que algunas anornalidades cromozdnices
estdn asocladas con sfndromes clfi{nicos

capa eticlogfa hablr -
sido un enigna.

Se ha calculaco que elrededor del 3.5 al 4% de los eubara-

zos humanos dan lugar a un producto nortacor de olgidn co/bio

cromosdémico capax do provocar un dezarrollo cnornnl

Bl 90% de ertor productos nnorrmales ron abortaro

necmente, Por otra nnrte, ~c conasidera cuce 1a ritnd

nroductos, con ralfornaciones

esnnanti-

ce ertos
i

congéniftna severac con cornatli-
bles con Ia vica Ilntrauterina

que tienen ~lyunasz cnoriaallde -

srecoz 28 ln serburbacidn Fol -
moyor es cu repercusidn en la /or"ocidn del or'l,m»~
nismo, corresuondiendo las maljormacione

des ¢e autoconas, Cusndo <43
desarrollo,

m&s importantes a -
“los trps vrim,ros meses de gestnctdn

La .aJor{a de las defarmidades obedeca
desarrollec enbrionario,

externos gque influyen

a nlteraciones del

pero otras nen causadns nor foctores

sobre 2i micno arntes del n-cinmtento,

iuchos cutores con sortiviorios cde no
deras deforrtdedes 1n:

nario,

censiferar carn verdo
crigns externas del desorrollo
nero en raaltdnd reculta =y <t {otl
da caso la causa exacta de la altoracidn
anyorfa de los casor,

ebrio-~
ceterrminar en ca-
~orioildgico, 5n la

no se¢ aunece conocaer 1n coune itnt2rna ce

estar Jeforrmidedes, ya cuz llegen a nrowvcerrere el tficaciones
Jistcooulnicas que nctdon en los -rireros ir-=2ntog ‘el 0 -~
rrollo, caiczando efscitos mupy counlicnrn-,

De 1o anteorior, podaer.os woecucir, qun Cor

les que deterainan la ancricidn ce mal!nr nrcicpan son

(S oT8Y o X LN SUH [T o X B

il ol
gran mayorfa de otiolesfla or- conocivn o noe catoraln~da,
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Dentro de las anomalfas més comldnes en el nimero de auto-
sémns son las trisomfas y de éstas se han identificado clara

mente tras sindromes, cade uno de ellos caugado por autosd -

mas especlflcos : Trisomfe 21 & Sindrome de Down.
Trisonfa 13 6 Si{ndrome de Paiau.
Trisomfa 18 8 Sindrome de Edwuards., (Ver -

tablc 1»).

y por lo tante
e nocible que existan 22 sindromes de autocbémas trisémicos,~-
alguroc sin erbargo,

Frlsten 22 pares de autosdémas en al honbres,

incomnatibles con la vide intrauterina,

TABLA 1. AYORIALIDADKES D& LOS AllTOSOMAS BN CASOS-INDICKE.

TIPO ¥o. DE CASOS 4
Trisomfa 21 515" 85.3
rrisonfa 18 27 4.5
Pelecidn sinmple y anillos 23 4,
Exrtra no identlficado 12 1.9
Prisomfa 13 8 1.3
Otras translocaciones fanillares 7 1.1
Otras translocactiones de novo 5 0.8
Trisornfa N2 3 0.5
Otras 4 -
TOTAL 604 1004

Detos tomndos de la Seccidn de fi4netica de la Divisidn Blo

ldgtca de la Reproduccidn de la Subjfefatura de Investigacidn
Qientf{;ica del I, X.S.S.

(Durante 10 nafos de lnvestigacidnl,

Lo triraormta del cronrosorma 18 resulta ser una caracteristi-

ca n-trén el desorden genétlico. (Dih, 11).
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Carlotipo que presenta trisomla del crorosaema 18,

i 1% K mm

43

xxngxw,gmm;m

AnidDe 3R AN
13— 15 b B 16%e

AXY¥X AXAK
3—-20 AH—22

La frecuencia se ha calculado en 1 por 4,500 nacldes vivcs,
pero’ au j‘recuencia aumenta con la edad de la: rnmdre.;E Tabla 2.

.TAELA_ 2...‘- E’DAD DE LOS }’ADB’E'S AL I‘MC’L"I.?”TO DEL NIZO

Kenos de 21 afos £1-25 26-30 31-36
Yadre 1 9 4 5
Padre 0 8 6 4
36-40 4150 mhs de 50 elad no conflirmn
da,
Hadre 12 9 0 1
Padre 7 12 1 3

Los merns de gectneidn del oeclente tri-dnico, recsulta ger

mayor que logs meses promedio nornalas cune con 26, (Tabla ),
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Este sindrdmé provdca grdn alterdcién en ¢l desarrollo,
y es fécilmente observable un's€ promedio de vida.
bajo (Tabla 4). ‘
Sin enbargo,

: : _ Bg muy -~
También su peso al nacer es bajo. (Tabla 5).

se han observado algunos casos ‘en’que- el pa -

clente trizénico logra sobrevivir hasta 15 anos, 1o cual poai

blemente se debe a que la aberracldn se presente en mosa!co,

es decir, cunndo el autosdéma Dresente Ifneas de. céla‘as nor -

males y otras anormgles.

i
T4BLA 3 : DURACION DB LOS KBSES DE GESTACION,

SEXANAS.: 34-36 "37-39 40

41 42 43 4
cASO5 3

2 9 4 4 3 2

TABLA 4 + PRONEDIO DT VIDA’ BN SEMINAS.
Henos-de 1-., Pe l a.4- .. De 8 De.12 De 16 a 24
4 r 7 6 12

TAPL4 5 ¢ PESO PROZSDIO AL NACER,

Ktlos Henos de 1.3 1,3~2,2 2,8-2.6 2,6~-3,2 t
Casos 1 2 18 15 '
Y¥ilor 3.2-3.6 més de 3.6

1 4

L e a—



TEHA II-: CUADRO DB ANORYUALIDALES PRECKRITES &I LA

GENERALES,

FLUIDO AM~
yIorIco,

PLACEKNTA.

CRECIKIENTO &
FETAL.

POSNATAL.

SISTBKA NER-
VI0S0 CEXTRAL.

CRANEO,

OREJAS Y 0J0OS,
( zor. 3)

B0C4 Y va2DI~
BULA.

EI4 18.

Comunes en nds del
50% de pacientes,

Sexo : Femenino 78%

Fdad al morir : 6 mg
ses. 89%

Polthidranminos.

Pequenia,

Pesc al nacer. 2, 2-
2.6 RKg

Diffctl de aumentar.

Aparente dejicienctla
mental, Hipotonla,

Occlpucio pronminente.

Pabellones curicula-
res de bajn iirplantao

cidn, usuglnente mal
SJoraadas.

Klerognaotin,
Bstrochen del

arco na
latino.

33

TRIS0~

Yenog comunes cel 107
al 504 de paclentes.

Semanas de nestacidn
40== 36%

Edad de la nardre 36 a-
nos. 70%

Arteria unbiiical

Stla—
nle,

fontanclas wmuy anchas
y/o =utvras netoplcas.

FPtosls ¢e ndrpnco con
vllvgyue int-rior eni-
chntico. Plrura nelpe
bral pequeio y onaci-
dad cornerl,

Apertura or~l neoueie,
Labioc y/c palocor hen-
ntdo,




“4N0S.
(Fot.
5y 8).

PIES.
(Fot.
7y 8).

PELVIS.
CADERA.
ANC,

GENITALAS.

CARTIACO,

R lT.'"’ A -

ARDOLINAL,

YneornLo -

Dedes flexionados ; el
indice sobre el terce-
ro, menique sobre gl -
cuarto,

Gran dorsificacidn de
los dedos,

Zsternén corto,

Pelvis pegueria,

Linitada abduccidn de
la cadsra.

Fasculino : testfculos
sin descender,
Bunucold ismo,

Defecto del septo ven-

triculor, Arteriosis pa

tente en conductos.

tfalfornnctén.,

Diverticulo de eckel’s,
Tejido heterotdpico pan-

crebtico.

NZL BIAPRAG

4.
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Pliegue de simio.

Pltegue simple en el
mefique, Hipolpiasia
de las ufias., Dssvia-
cién radtal, Sindac=—

ttlia y/o polidacti-
lia,

Ple en silla de meco~
dora., Stindactiltia yfo
polidactilia.

Pecho en quilla,

Kalposicidn del ano, -
en forma de embudo,

Femeninos ; clftoris

prominente, labtpgvggw”

querios.

Defecto auricular se

tal, Bstenosis pulmo-
nar,

Bn jyorina de herradura,

untlateral, y/o dobdle
ureter,

Tumor ptlérico, Kal -

rotacién del colon, -
Hernta inguinal y?o -

umbilical,

Argas musculares dia-
Sragmndtices hipoplézt
cas ylo aplésticas,




35

PIEL Pérdida de los plie- Presencla de pelo en la
gues de la piel. Jrente y en la espalda,
TRHA IIT :

HANIFESTACIONES CLINICAS Y ANATOXOPATOLOGICAS

4) Créneo. La sustancia dsea es una formacidn especinl re

sultante de la activided del tejido conjuntivo y stgue depen-
diendo del mismo toda la vida.

La substancla osteolde es fundamental en el huso sin eclci
Jicar. Al fijar el oateoide las sales cdlcicas adquiere durg
za, quedando de esta manera, el huéso calctficado. . Une parte

de los huesos se desarrolla dirsctamente a ezpensas del teji~
do conjuntivo,

créreo.

entre los cuales encontramos 1los huesos del

Cuando una sutura se cilerra prematuranente, el contenido -

crarneal, ya no puede e: tenderse al crecer en direccidn perpen

dicular a esta sutura, establecidéndose en consecuencia un cre

cintento compensncor més intenso en direccidn perpendicular a
las suturas que han permanccido ablertas, De esta manera se

desarrollan anormalidades peculiares respecto a la forna del
créneo, entre las cuales

Dolicocefalla,

destnecan ¢

Cierre precoz de la rutura sagltal, provo-
cando un alarganiento postero-anterior, nor lo cuael el occlipu

clo es proninente, %n la triso~f{a 18 oste Zato es imnortante

para confirnar clfnicamente el ciagndectico dul nisro,

Stn embargo, tambdlién poderos encontrar leptocefédlia,

ez el cierre precoz de la sutura frontal y urjenoidnl,
Paquicefélia,
(FPot. 1 y 2).

2UL -

Sinostosig del fronta:l y los parietalex,
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for, 1y 2. Vista anterior y lateral que presenta un pa-—
ctente trisdémico 18, donde ge observe el cccipuclo prominen
te.

-

e £3
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B} 0JOS Y ORBJAS. Los Gatos encontrados son : tanlontn -
cién daja de los pabellones au:iculores ast

como maljormacio
nes en las mismas, (¥ot.

3J).

s
h
g

2d
%
-3
13
f

¥
i

C) ROCA Y vANDITLA, Tienen gr-q i-rortancin Ian fizvrns,
que se d-hen a Ir /alta e  ucidn enire 1o ~n»8 isie ravilar -
superior del primer crco brog

nwial (endiieis nalatina) v 1a ~_

p8fisic ascencente, o ntre ¢l huecso intermn~~ilar vorl o tabi -
que nnsal,

Ystas hendidurac
(quetlosquisis), al

blando.

"rtetan ce clvers e maneras ¢ inos laiios
~rxilar {zuatosouwl-~1r), yorIoe e ey oy
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En la malforsacién llamada ”boca de lobdbo” (fisura palati -

na), quedan obtiertos todos los puntos de fusidén unténdogse so-

lamente en el centro arbos huesos intermartlares.

St la fisu
rns

tandbidn a2iecta loc Iabios estamos ante una gqueilosguatos—-
nalatosquisis.,

sn la nayorfa de gestos casos las vlas respiratorias no ¢s-
tén cebidamente sepnradaes de las vias digestivas y nor lo tan

to los pnactentes sufren trastornos de deglucldn, se atragan -
trn con Jacltltdad y nuaden morir a censecuencia de una neumo-
nf{a por bronccarntiracidn,

n la Ji

~

sura queilos-guatosquisis (labio-maxtlar), existe

hendidurn corresnondiernte en el labio y la falta de fusidn
la andfisis del hueso tnternexiler con la apbfisis palati-
na, mientras que el paladar estd cerrado.

la

ce

La Ffisura labilal (queilosqulsis) afecta untcamente a par =
tgs,blqndas’y-séﬂpregenta;banmnybr,fke¢Uencta;ajlaftz¢&ierda
correspondiendo al punto de fustdn del hueso intermazilar iz-

quierdo con la nlaca paletinae del migsmo lado. Kl grado de fi
sura oscila 2ntre un surco del borde del lakio y los defectos

projundos gue llegan hasta el orificlo de las fosas nasales,
(Fot, 4).

Tntre las erinn flsuraertas debonos contor tambiédn la hen—

cicdura oblicua - nicrognatia yv agnatia,

al long

la care, Por lo cu~
neballones de los orejas se anroximon a lo l1f{nea me -
cia, nor cdebnjc el

raxziler cunperior,
n o1 crsa de

eata triscifa pocas vaces la lenjue ce encuen
trn w0l ‘ormnda,

Tn el “fncrome de Tdwuards, cnme n~anijestacidn leve y do -~
L recnegnecin e

—ruor es la queilcsqulsls,

La queilos-guntos-pala
e sovera menifestacidn y la mhs diffcil de con

“aci-ntes trisd-icos nor
nivel resgairctorio

tosguirir, 1n

trolar on

aresentar comnlicacionas a
y adigestivo,
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(Fot. 4). Paciente trisdaico 18 que presenta queilos~-guaton
palatosquists.

Zsta jalte de fusidn on curleuicra e cus annifestrcinnegs
sucede durante 21 saounco nes g

geat-cidn, occeouneTora e i -
plantacidn auricular beja debino a la ag

nntio o ~lereonftina,

D) 14708 Y PIES.

fis crractorlctico la nocinid
dos,

que se oncuentron flexionacdos scire 1r prlice rde los~ o
nos, con desviccidn marcacda c¢el freioer u al 2T ique hocln 1a
lfnea redta, sobrenonidncose €l dode - e io 1

{Fot. 5 y 6).
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(Fot, 3), Aiperflexidn del dedo {andice sobre 6l tercero y .ol
meiique sobre el cuarto., Tambidén 28 aprecia el pliegue sim =
ple en al ﬁutnto dedo,

(Pot. &), Polidactilin e hipoplastia de las ufas.
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Pie varo-equino, priner dedo corto y en rormo de martillo,
Se puede presentar sindactiltia. (Fot., 7 y 9).

(Fot, 7). Pte con umas hipopldsicas y falta de separacidn co -
los dedos.

N
e
PR ey
Y

WS

N
FS

(Fot, 8). Fle en .oraan ¢a -i!
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[

Tarbtén los dernatoglifos

son notables con la presencia de’
arcos cinnles en mbs de

sels derdos Y aen la mitad de los casos
en logs 10 dedon,
T ey tloleca la nusencla de pllegues tnterfaldngicos,
F) FTLITALES. 1. sascultno, Criptorquidea,.
tenlon retenicos,

Presentan tes
0 sea 1 testfculo queda detenido en cual -
guier »~uznto de cu (ascenso, pudiédndo quader préxlmo al riAdédn,-
cuvicod abdominal y’o canal ingutnel, Este dltimo es 6l lugar
A jrecuente, alil el testflculo eztd azpuesto e traumatigmos
Y atagques de oronitis con propensidn a tumores malignos.
Lo exterilidnd €8 ~broluta,

de ordinrio trostornos

ya gue la criptorquidea ofrece
en el desarrollo en el gentido de hi-~

atrosian er el curso de la vida ultertor, de -

tnl =nnern, oque la glindule estd atréfica y hay desaparicidn -
de ¢dlulns ecrecrmatéfeeonas,

stemnre y cuando la anornalidad sea
btloternl,

nonlasinse o se




(Fot. 9). Caracterfsticus clinicas untes mencionader,

También la criptorquidea ze puece nrosentar por folta de ~

hormonas gonadotrdplcas ce lo ndenonaindyisic, va cne &ctar par

ticipon en el descuenso testicular,
n

2, Fenmenino. "lltoris arvnlnente, Labine noaqueis -

F) PLACKITA., A=

un éroanc que se dezcrrolla derente ol
borazo 1y mide aproximadaniente 15 or, e s 14
o B

“tro nar ? ocu, Le
aspesor c¢n su desarrollo rdrinmo,

Bistcamente de ortgen fatal, evita jyue ‘e :nnare ol “atn "
s dfunden orflgenu iy o 1{~on
tos airueltos en la r~ongre e In nipra,

de 1la nrdre se mernclen., Hn ella,

n tr-ofs ce ln

liviraorn
placentaria hacia el torrente vorculor intal,

u rnctoe o oolio

re acegura lo vida y crecivinnteo el wreaducto,
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51 corddn umbilical une al feto con Ia plecenta duranis -
el embarazo.

Al nacer, el niiio, todo 6l endometrio del ftero se desca~

ma, excepto =su capa mds profunde que reclbe ¢l nombre de de-—
cidua.

La anomalfa que sc¢ presenta en el Si{ndrome de Edwuards es,
la nlacenta circonvoluta ; una parte de dectdue separa el bor
de plecentario de la placa cortdnica, observéndose un antillo

grueso de color blance y onaco alrededor de la periferia de ~

ln plecenta, el cual limita el trayecto de los vasos fetaley,

ncniendo en peligro el desarrollo y nutricidn del feto,
Histologicamente se ha observado que la placenta presenta
un promedio anormal de fibrosls
ia mitad de lo normal,
K1 corddn umbilical,

innortanta,

trregular, su tamafio €s dg =

desde el punto de vista obatétrtco 88,
porquo todas - aquellas lesiones G modif caciones:-
que ‘se’ nre~entan, ponen en peltgro 1n ctrculacidn placentaria
Yy en consaecusncia una defectuosa Ltrrigacién sangufnea al Jeato.

(Fot. 10). #anlfestaclongs clinicas ya menctonadas.

g

T Vs ¢




TEHA IV : MHANIFPESTACIONES 4ANATONOPATOLOGICAS POR APARA=
P08 Y SISTEHAS.

4) Sistema ¥ervioso Central, £Z1 tipo de anormalidades
se presentan en el Sistema Fervioso Central

cidad general y retraso mental aparente
Pero se presentan una

ole
con la hipertont

gran vartiedad dg clteraciones en lng
formas mds severas, que se han obtenido mediante autopstlaz, en

las cuales la presencia de hemisferios cerebrales colapscdog e
hidrocefélta cevera.

B) Ststema Cardiovascular, Kl ecboro cardieco estd consti

tuido por un tubo nuscular sencillo gue impulsa In srnngre nor
un sistema clrculatorio i tén

tamb

sencillo,

reconoctiéndose ya u-
Ra separacidn en auriculas y- ventrlculo

Dentro de las malformauiones oue nueaan es tnr nresentes,
ziste una gran variedad

algunao nuy: raraa
bles con la vida.

y otras zrcownati-
Estas anomalfas las poderos tgrunar asl
1. Anomalfas de los grandes

vesos o de sugs vhlvnl
2, Anomalfas da

insuficiencia de¢ lc terminaciédn cel cevtum en-
tre las anrfculas o ventrfculo:s,

3. Anonclfias de trmaiio y nc~icidn del corazdn

as.

1. Anonmalfas de los grondes vesos o ¢2 sus vhlvule-., Una de

preaentec en =! coroxén

las malformactones en naglienter Lrisd-
micos 18, es la de ortficios earieriales,

tencesis o atrestia de

cepecialinente ln on-
ln arteria pul~onar o
cono nusculor a nivel de Irna vélvulng,

Generalnente

de lo norta, on ¢l
le esterosis pulnoner e olrlode y arcclnad g
con un tadique interventricular ftntecto

Te arocuce curnoo ol
septo que Jorna el tronco crterial

rta nulmonar de la corta no
nea nedla,

cerin gue repcre o le
"¢ enchuentra
stno demectado hacla uno de

rrige—-
nractomente cr lo I{~
los ledos, de tal

MTRCe
..nltria de la arterio mtlmnnqr' y de la rortn guad
7

ra que la
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conpletanente cerrada o muy estrecha, lo que da como resulta—

de un corto circutito de derecha a tzquierda y clanosis ; Jq_f
estenostis de la arteria pulmonar es causante de lae muerte ten
nrana en la trisomfa 14,

o

-

Anomalfas de itnsufictencia de la termtnacidn del sepium

entre las aurfculas o ventrfculoz, Al desarrollarse la dqblo

circulacidn (cel cuerpo en general y del pulmdn) resulta ne—

cesaria la divisidén de la cavldad cardfaca por un tablgue lon.
gitudinal o interauricular,

quedando de tal forma dividida en
aorta y en arterta pulmoner,

Cuando faltec este tablgue (in -

terauricular) como se ha observado en este sindrome, el cora-
z8n presenta unicamente une aurfcula y dos ventriculos.

Este defecto es une anormalidad nuy frecuente,

que puede mg
nifestarse en menor o mayor graco,

Pero no se debe confundir

Bn este caso no £8 tras
ta de una comuntcactdn abierta francamente entre ambas aurfcﬂ-

flas, ‘es: dectr, del agujero en el tabique aino, simp;emente ura”

rendidura que persiute entre el limdo interior y el postertor,
los cuales

con la persistencta del agujero oval,

se desltzan 21 uno sobre el otro a la manera de una
solddndose en estado normal,

Ln hendidura es de amplitud variable,
una sondco unicamente.
fde todos los incividuos

3,

cortina,

a veces permgable a ~

Bste hnllargo ze hace en mds del 20% -

adultos.,

Anonnlfas de tamafio y pocicidn del corazédn

Mrecuentemente se encuentran asoctladas dos o més de estas -
enoralfag, Pel 10 al 15% de los peclentes con enfermedades -
caritaces conadnitas, tomlidn presentan otras anormalidades en
otras narte~ cdel organtswo,

La noyorfa de estas anormalldades

ze producen entre la
auinta y le octnva

semana de vida endrionarta,

C) APARATO RESPIRATORIO, Tlene una formactidn tncompleta, -
0 2sledte ralta de formactdn del migmo.

De esta manera quedag =
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un sitto wulnerable en la pared de los nigcnlos del disfrag-
ma, por falte de Jusidén de la membrana plauroperitoneal o —-

bien por una inadecuada aposicidn del cilsfragma a las estrug
turas que normalmente lo forman,

ocastlonando las hernias de
las vicceras abdominales.

La hernia mds espectacular, es la del tipo congénito cque =~

encontramos en la Trisomf{a 18 y producldo como consecuzncta -

de la ausencig de un henidlafragma, generalmente el ilxquierdo

en el cual la mayorfa de las visceras abdominales se encuen -

tran en la cavidad pleural izquierda, lo que trce como conse-

cuencia un desplazamiento del corazén hacin la derecha l' unan
completa atelectasia por compresidn del pulnén tzquierde,

Los sfintomas que observamos »or esta hipoplaczia diofregnb-

tica son : dicnea Yy cianosis, slendo Sfactores que provocan ln

nuerte temprana del rectén nacido, cuando 4stos logran nacaer,

D)74PARkTO"beEﬁTI?O. La malformacién é&s‘freéuénteves
la dtraéta'anal; en la cual el recto termina en JFondo de § Q-

co, Y nuede conbinarse conrn una atresta rectal,

en cuyo c€caso -
falta también la parte injerior del recto.

Se trata de una detencidén de! desarrollo ruec suece expli -
carse casi stermpre nor el ceomnortoniento cnormael el tablgue
cloecal,

Otra anomalfa nronente en la Trisonfa I8 es el civerticu -

lo de Keckel, debldo a le presencia cel cnbo prozxinrl del con

ducto alomesentérico. Se trata de una cvecinecidn intestinal
er Jorma de dedo de juante, que ce asienta ‘rente ¢ 12
clén del mesenterio en lcc reciédn nocideos,

medio metro,

incer-

aprorlaccn=ente o

Bl divertfcnulo de Yreckel,

nor recla 2ernernl no nrocuco
trastorno nalguno,

Alounacz veces estd unida la punta diracta

o por medio de un coridn fibroso n curleni=zr otro nunto el -

peritoneo, fTntonces lu: asmas intertintles quecasn ~or cebajo
del coerdén y ron eastronanlaie-,
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Tanbidén es Interesante la aparicidn de dlceras tipicas Fe
dondas en los divertfi{culos,

mucosu gdstrice secratora,
fancta Yy =

pues estos tienen en,su‘vérticea-
tales flceras se observan ea la in
on peligroses por la perforacidn y hemorragics.

HEANIA TUGUINAL Y/O UMBILICAL,
7] contenido de la hernia, ordinariamente estd constituide
por asas insterticiales y porciongs del epipldén y del mesenie
rio. £&n clertos casos, enconitramos dentro de las hernfas Lo

tros draanos abuniinales sobre todo tdtero, overlos y vejfiga.

KFernia Ingutnal Congénita : Kl descenso del testfculo ftg

ne lugar por la fosa inguinal externa o por el conducto ingul

nal. %1 conducto es cbliterado en estado normal

pero st no
ticne lugar, esta obliteracidn queda una svaginacidn del péfi
tongo en ¢l conducto ingutnal en cuyo fondo se encuentra ci

tes;iculo rodeado por: Pl prOpto perltoneo.

La hernta umbilical congéntta se enouentra un asa de tntes*
tino delgado en 1a porcidén intctal del corddn umbilical

X) SISTX¥A RENAL. Los

rifiones son log drganos que eliminan
nroductos catahdlicos y sustancias téricas contenidas en 1d

B
-
snnigre,

En la triconf{a 18, el rifidn se encuentra en forma de herra-—
cura., Anbos

rifones estén fucionados, por delante de la colum

na vertebral mediante un puente de tejido conjuntivo o paran':
quina, encontréndoce ademds casi slempre en baja posicidn,
Les nelvis renales suelen ser dobles, triples o cuadruples si
aristza las corrcsnondientes multiplicaclones de los uretaeres,

sltuectdn es baja,

ertansn, eontoncer la

Cuanio In lo fusién de ambos rifiones es

pelvis se encuentra vuelta hacia delante

y los rifones
L~»
Lo~

son anlanndogs.

arterios puecen scr normales o ndltiples,

ritiiones en forma de herradura no producen ningdn trag-
torno «n exncaelal, nero pueden tener importancia desde el pun
to de vista quirdrgico,
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CONCLUSIONES

1. &n vista de que el odontdélogo no puede nil debde at&iar-
se ¢el resto de las profesionaes que estudian al ser Ahumano,
para atecar cualquier tipo de problema bucal,
tmnortancia de conocer los
lea genética

corncluimos la =
antecedentes de lo que en st, €5 =
y su relacidn con el Cirujano Dentista.

2, F&ste esfuersgo, nretende poner al alcance del odontélo -

go rodernc los rundamcntos de la genética, con la intencidn de

divulgar conocinlentos para une jformacién profesional mds comn-
pleta,

3. Bn este caso se hace una expostcidn, que aungue; breve,o}

de todos Jlos signos proplos de la trtson{a 18.Jcon el fin J;_
'hacer penetrar en el 1ector,‘no solo en la problem&ttca’ acdl?

s!no, en toda« aquellas afecciones que se dan a ntvel ststémt~
co en este ¢{ndrome.

4. Que esta pequefia itnvestigacidn

bibliogrédfica en torno -
al Sindrome de Rdwuards,

nos inquiete a todos sobre el anéli——

ntos genéticos,
naniylestan alteraciones bucales.

sis de otros nadecinie quse de una u otra manera

5. Y desde luego, en la medida que conozcanos y distinga -
mos con =

supuridad cient{iica las diversas ramas de la medicina
podrermos diferenctar lcs diagnésticos y poder dar tratamientos

adecuacor a nivel oral y al mismo tilaempo proporcionar una Go=——
ctdn ~ultidiscinlinaria.
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