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PROLOGO 

El ser viviente contiene en sí mismo los elementos que ri 

gen su constitucidn„ 

¿ Por qué o por quién ? ¿ Cuándo y como estos elementos.,.—
han sido puestos en él ?, se vuelve problema de filósofos, 

tedlogos y médicos, a los cuales podemos o no consultar, se — 
gán lo convincente de sus argumentos. 

Desde el inicio de la ciencia, se han venido descubriendo 

más y más leyes que la rigen, aún cuando ya estaban ahí y ya 
sea que das conozcamos o no. 

¿ Alguien Podría afirmar que la fuerza nuclear no estaba —

en el átomo, solo'porque el hombre no la conocía, ni sabía - 

como manifestarla o controlarla 	así suponemos, se encuen 
tren las leyes de la genética, esperando que el hombre avan—
ce lo suficiente para irlas descubriendo, interpretando, fi — 

jando e integrando. 

probablemente los primeros seres humanes, apreciaron as 

necios relacionados con la herencia, y que actualmente no to-
mamos en cuenta, porque son de observación común ; es seguro 
que nunca, ni siquiera en los albores de la naturaleza, se — 

did el caso de que nacieran leones como hijos de perro, ni pe 
ces como hijos de águila. 

aracian a los procenos hereditarios modificados por el me-
dio ambtonte, a través de mutaciones que condicionan la evolu 
cián bioldoica, podemos apreciar, a nuestro derredor una ex — 
troordinaria y rica variedad de seres vivos y dentro de esta 
un pruno que constituye las especies. 

La genética humana es considerada como una ciencia que se 
ocupa drY/ ertudio de síndromes morfoldgicos excepcionales, ol 
viciárujose de que ésta es una rama básica de la Biología quo 



se ocupa del estudio de los factores hereditarios normales 

y patológicos, también se ocupa del consejo y asesoramien-

to genético que se hoce necesario cada día más.- 

Así encontramos la genética de pcblaciones,- 0-- por 

mite determinar la frecuencia con que dentro de los árbo-,. 

les genealógicos familiares y de moblaciOnes, se rcumulnn 

los defectos genéticos, dándonos el índice de mutaciones. 

La genética cromosómica o citogendtica, es donde se es- 
• 

tudian los cariotipos o aberraciones cromosómicas. Por 111 	N 

timo la genética bioquímica es la encargado del estudio de 

los defectos moleculares y enzimrlticos. 

Al ver un labio leporino, u otro tino de alteracfón en 

una persona, nos preguntamos el ¿ por qué o 	¿ qué fud - 

lo que lo provocó ? 

sin embargo, existen s•indrpmes,que•PrOvocan•tales-defec • • 	• 	.•, 	• 	• 	• 
tos  en Jps CualecHal:Material Crom.ei..óMteó 
has ñe encuentra altérndo permanentemente, presentando una 

perspectiva de vida de rolo días o meses, y por esta razón 

hacemos hincapié en que el estudiante de Odontología se tn 

terese en el significado qenético de algán trastorno en -

particular, y que no -,errzane.ccn ajeno al avance de la cien 

eta médica en deneral. 

Clr:wtn ChrIvez Coeli°. 



.BOSQUEJO YISTORICO 

'El interés del hombre y su conocimiento sobre la herencia, 

aún en forma elemental, datan de la más remota antiguedad. 

Ea han descubierto algunos escritos cuneiformes babil6ni - 

cos de hace más de 6,000 anos, que se piensan son árboles ge,-

neológicos del caballo. 

Entre los griegos sobresalen las observaciones de RipÓcra-

tes y Aristóteles. El pensamiento griego, mantuvo el concep-

to de influencia del medio ambiente sobre la transmisión hese 

Citarte. 

A raíz de la construcción del microscopio óptico por Anton 
pon Leenwenhoek, quién observó los espermatozoides humanos a 
través de los siglos XVII y XVIII : aparece entonces, la pri-

mera teoría de que ni el espermatozoide, n1 el. óvulo conte 
étibrión:preferMadosinoOnasUstancicvcapatde 

-:inarlO'deSPués de la •fértiliZación 

-71-1-descubriMi'entodea huevo humano por Van Bear en 1820 - 
y los adelantos en la microscopía, corroboraron en el siglo -

XIX la teoría de la eeigénesis que concuerda e:lancialments -
con todos los conceptos modernos de la reproducción y los me-
crnirmos de transmisión hereditaria. 

La influencia del medio ambiente sobre los caracteres he-
reditarios ya había sido sugerida por los filósofos griegos, 
sin embargo, no fué sino hasta el siglo XVIII, cuando el cien 
tífico francés Jean Baptiste Lamarck (1744-18P9) formulé la -
teoría sobre los caracteres hereditarios que pretendían ser 
adquirldos del medio ambiente, esta teoría tuvo gran acepta - 
ción hasta hace algunos anos, ya que era apoyada por algunos 
biólogos 'aodernos tales como Lisenko en Elisio. Simultánea - 



mente, el estudio de los fósiles había llegado a ::er objeto - 

de investigación, pr000rcionando al ftn una demostrecidn j'un-

damental de las teorías 'evolucionistas 

Charles Darwin (1859), publicó su libro s'obre el origen de 

las especies y sus ideas sobre la evolución, resultado de 21 
años de estudios y experimentos. 

Gregorio llohann ifendel (1822-1884) durante los arios de 	-

1854-56, comenzó su famosa serie planeada de investigaciones 
respecto a la herencia de los híbridos vegetales que dtd a -

luz en el ario de 1865 ante la Sociedad Naturista de eran:1. -

Este trabajo le valió al autor el nombre de "Padre de la gené 
tica moderna", y las conclusiones de su obra han sido denomi-
nadas las "Leyes de la herencia", que taparan hasta nuestros 

días. 

2751../99/,11:c.,V/ung y:Sutton::planearon la pribierct4ttpótectS 
delá existencia` de una relación entre un car'oCter dado y un,  

cromosoma determinado, al postular la relactór. de los cromo-- 
scr.as 	-con la deterhinact6n del sexo. 

Durante los aros de 1902 y 1903, Sutton y Povert, don la -

teoría cromosómica de la herencia, como resultado de sus oh - 

servaciones microscópicas sobre la división celaiar. 

La base física de la ley mendeliana puede ser constituida 

por la probabilidad de la reociación de los cromosomas ma -

ternos y paternos en Paree y la seporación substuiente duran

-,  te la división reductora, mostrando de esta rancra toda 19 re 
/ación de los cromosomas can la seEregneidn y 21 ennareirwin 
to independiente. 

Yorgen en el aíro de 1901 nudo demostrar la herencia liva -

da al sexo. 

A ello siguió la demortraolcín de qu3 lor r,n,ncs so hallobnn 

contenidos en los cromosomas en una di-resieicSn d2ternina0,,  u 



lineal, que también es conocida con el nombre de Teoría cro—
mosómica de la herencia. 

2'n 1912, Yoryan y Cattell encontraron que los genes, aun—
que ligados dentro del cromosoma completo, podían volverse a 

Combinar, como resultado de un cambio de segmentos cromos6Mí—
cos durante la meiosis. 

r;7 adelanto significativo en la genética fué la producción 
de mutaciones por 2uller (1922-1941). Con esto se formuló el' 

concepto gene—enzima. 

Painter en 1923, afirmó que el número correcto de cromoso—
mas eran 48, lo cual fué aceptado hasta 1956, y en este muno 
afro, empleando cultivos tisulares de pulmones fetales, los- —
suecos Tjio y Levens demostraron que el número verdadero de —
cromosomas sor. 46. 

1'h '1925, Stutervant demoS.tró la pastbilidad de un cambio 
en el efecto fenotiptco de uno o más genes, debido a un cam 
bio en la posición de un gen respecto de los otros genee,que 

podría resultar de un cruzariento de salto o de una altera —
cien estructural sronosómica,- es decir mutaciones oro/ni:186mi — 

Car. 

Les mutaciones fueron estudiadas principalmente por 11.J. — 

'uller, y pió como resultado en 1927 su demostración de la ac 
eión :Into:"ica de los ra,!os X. 

':on e) moae/o de la doble hélice de Aatson y Crick, se a—
clrnron los mecanismos en los que se fundaba la autoduplica—
cin p la (.i.:.lorición del DNA y la transferencia al citoplas—
ma a través rol UVA. De este, se abrieron perspectivas revo—
lucionarlas al hoqbre para la interpretación y posibles fu — 
tura,l. corracclones del código genético. 



Se han dosifroJo no solo mecaninmoa d.r herencia, , 	- 
mensaje genético,.naturdlesa:y_funtidn del geno. 

Es posible que esto haya que el hombre viva m.4c y mejor, - 
pero introduciré ciertamente atmeria-tcnec-bloUgicaa y ri&icnc 
totalmente nuevas, aunque ambas tengan que volver a ser estu-
diadas en sus fundnnentos, medios y fines, retnin los cua:es -
viven y actdan ahora. 

Eh 1959, Lejeune, Gautier y Turptn descubrieron por prine-
ro vez una enfermedad en el hombre como producto de una nbe - 
rración cromose5=tca : El mongoltsmo, en el cual existen 47 - 

cromosomas, trisomia que recibe el nombre de Síndrome de --- 

Doran. 

• Eh 1906, Edwuards, descubre otra enfermedad en el hombre,-

que es también una aberract6n cromosómica ; en Esta el nar 

ndmero 18 est& triplicado. Esta eiteracidn recibe el nombre 

de su descubridor. 

La más j6ven de las ciencias, que es la oenótica, le ha -

bastado poco mds de medio siglo para producir una rcuo/ucidn 
verdadera en el reino de la 7?tologia. 



CAPITULO I 



IWPRODUCCIOY A LA GENETICA. 

TEIJA I 	EL COMPLEJO CELULAR 

"La célula es el principal componente de todo lo vivien-

te, vida organizada capaz de existir independientemente del 

medio, substituyendo su propia substancia a medida que re -

suite necesario, gracias a la síntesis de componentes nue -
vos partiendo de los elementos nutritivos obsorvidos del.me 
dio ambiente, y que está constituido por : 

PEVRRAYA CELULAR. Parte funcional, viva, de la célula -

a través de la cual entran elementos nutritivos y salen pro 

duetos de desecho, y está formada por 

CITOPLAS!:A. El contenido y el tamaño del citoplasma es - 
constante en una misma célula. 

Se pueden reconocer en él, organelOs d:iferentsS,q 404 
cultlescOi'!reiihondéalgúnci funcidneseeCial:yeueSonT 

.aparato de Gelgi, liZósoMas, mitocondriac 

ribotomas, centriolos, tábulos, ftbrillas. 
31 citoplasma puede observarre ;any grande, como cn al ca-

so del óvulo, o puede ser muy nenueno como en el caso de 

los linfocitos. 

Las actividades que ocurren en el r:itoplonc ren sc-ejrn-

tes a las que ocurren en una línea de fabricación, o sea e-
fectuando actividades diversas que con necesarias para le—

grar un producto completo al tifratno !e una c-,:enr. 

ITOCO:TPRIAn. Las mitocondrias llevan a cabo en su tate - 

rtor numerosos procesos metabólicos dor e e, se o:; tiene ,?ner,:ita 

que es almacenada. asta enerfjía la conoc2os con el no..bre -

de ATP 6 adenostn-trifosfato. A este;; procros 7ue 
san, los conocemos con el nombre de ciclo Ce Krons. 

RITICULO v:nopLAsifico. Constituido mor mehrnas cree en -

forma de capes concéntricas de nasajer tubiliforr.er si? abren 



hacia la superficie de la membrana celular y hacia el inte—

rior del espacto entre las membranas de—la envoltura nuclear 

(P). 

Existen doc variedades de retículo endoplásmtco : 

1) Granular. 	2) Agranular. 

Las membranas del retículo granuloso típico so observa. —

con grandes aumentos, incrustados de densas partículas que —

son los ribosomas, contenidos por RNA. 

El retículo endoplásmico tiene la función de ser el cen—

tro nctivo que dn forma al mensaje genético. 

RIBOJ0iAS. Constituidos en un 60% de RNA y 40% de protef 

nas (3). Su función más importante, cuando están libres, — 

es servir como lugares de síntesis de las proteínas necesa—

rias para conservar la constitución enzimática. 

APARATO DE WLGI. Consta de una red irregular de - conduc—

tos reuestldais d9 membranas..H: ffo:e.Stó dí2ficidada'por;:coniPje 
AlgunOs CtI620gós 

creen que el complejo de Golgt sirve de almacén temporal pa— 

ra rIgunas sustancias producidas en el retículo endoplásnleo 

y además está involucrado en la secreción de la célula. 	• 

Este comnonente citoplasmático se observa en casi todas — 

las células, excepto en espermatozoides maduros y eritrici-- 

tos. 

LIf?!;W:A% :Ju acción se describe como aparato digestivo 

ea la rótula. Lar encimas contenidas en los lisosornas hidro 

lizan mucha- sustancias, y dependiendo do estas sustancias —

a hidrolizar, los Itsosomns liberan nuclaasas, glucosidasas, 

prnteasas. 

c.rf,vrilroLos.. Cuerpos cilíndricos formados .por estrcturat 

r.uy finos. 	.9171 P7 agrupados en nueve 'atrios".. 

La función del centrto/o es muy iry:ortantedentro da la —

r ivtaión cenlar, pu.2sto que él, precisamente'seencarga do 

étriytr y llevar la reproducción celular, llamadadtosia. 
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FI:BRILLAS. 

NUCLE0 	CEPATRO DE LA CEWLA. Posiblemente esta sea la -

estructura mhs fascinante del complejo celular. 

Todos los registros genéticos se hallan dentro del núcleo. , 

El núcleo de las célulan humanas posee nlre'ior de 40,000 

genes que codifican otras tantas sustancias. 
Lo que significa un hecho crucial para la evolución, es -

que la información gen5ttca ln posee duplicada. 

La información genética ce encuentra Cispuerte en ttras -
largas de ócido decoxirribonucléico (DIVA), tembián contiene - 
dcido ribonucléico (RAM) y aran cantidad da otras protefnas -

de las cuales ln histona es la principal. 41 recto son pro—

teínas conocidas como no-histonas. 41 parecer ambas regulan 

la función genética, es decir, activan algunos genes miantras 

reprimen otros. 

l'Odas las sustancias ,Menconades'anteriermet“e, 

el grueso. de.in  llamada cromatina. 

CELULA. 	( Di b. 1 - 	'foja 	4 ). 

1. lalcleo 10.  ''e,:. rana celular 

P. ilembrana nuclear 11.  rico.,:onel 

3.  Yucleolo 

4.  Centrosoma 

5.  Yitocondrea 

6.  Aparato de r;olgi 

7.  Citoplasma 

O. Retículo endoplésmico 

9. Poro 

corponen 



(Dtb. 1). 



CAPITULO II 
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TEMA II : PROPILIDADES Y YAVPRALEZA b? LOC 

Casi todo el mundo sabe que los genes controlan la heren-

cia de padres a hijos, pero la mayor narte de las perconas -
no se dan cuenta de que los mismos genes controlen le »matón 

diaria de las células y su recroduccidn. Los genes rigen la 

!Unción de la célula, determinando cuales substancies van a -

ser sintetizadas dentro de la misma, cualec estructuras, enzi 

mas y compuestos químicos. 

SI gen, es un ácido nuclétco eenoninado (ctdo (orcrirpv:,0-

nucióico (DNA) que controla cutemáttcamente la formacir5n de o 
tro ácido nuclétco que es el ácido ribonuclótco (IWA), este -

difunde a través de la célula y controla lo foreción da Ctfc 
rentes proteínas. 

Aunqueel.  n4méro de genes.de:un:ndcleo-de Célula: hunnnoes 

friesCóhodidOSaberalovAueldS::,OCTieS:.Confrolan'-le:OrSICidit de • 
tedtialas'diferentes proteínasioscenditales para laS - ,r,mciones 
de las diversas célUlas. 

Los genes tienen propiedades que pueden resumtrse az:.í : 
1. Capacidad de dirtir la formoctdn ec enzimas y otras ?ro - 
teines. 

2. Capacidad de etrigir le forrcir. le una Hrlica eracta de 

sí mismo. 

3. Capacidad de mutar : pufrir eiterrctoner rtn ner!'er la ca-
pacidad de relroOucirce. 



• 
-51,0QUE3RASICOS-DE cpN.5,7Ruccioll 
Entre los compuestos químicos básicos que intervienen en 

la formac.ión del DNA encontramos el ácido fosfórico, un azú—
car llamado desoxirribosa y las cuatro bases nitrogenadas — 
nue san : 	a) Dos nurinas : Adenina y Guanina. 

b) Dos otrimidinas : Timina y Citosina. 

Ti. fos.roto y la dosoxtrribosa forman las dos ramas helicoi 

rieles 'je/ PI A, y los bases las conexiones entre éstas. 

(fig. n.). 	Toques básicos de construcción del DNA. 
AC'IN) FOC7ORICO 	DESOURRIBOSA 

(ftg. A.). Esquema general de como los genes controlan las —
funciones celulares. 
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ffUCLEOTIDOS. 

PRTÉREA-EniPi:PE YOEXAIÓNDEL-P114 

R' la coMbinaS16P de una molécula de 4cido.fo&-fórico, una 

desoxirribosa y una de las cuatro banca para .`errar un nue/n(5 

tido. De 6'z-te manera se forman cuatro nucledtidos seperaUs 

uno para cada una de las cuatro bases (ácidos adenflico, tint 
df/tco, guanUtco, cttidflico). Xstas basca forman pares y -

cada uno de estos puede unirse en forma laxa (por enlaces de 
hidrógeno). Proporcionando el meeto par el cal se u7'iPán 
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las dos tiras de la :Ilice de trA. 
El nucicátido de uno de 	pares re eneuntre en :'n.' tira 

del !YA y el otro nuciedtvo er.,  esta tira en cc.,-tcicln :(Jr.ref;-
norWiente a la otra ; hallándose ástr,r unidas por en/eee:: 

laxos irreversibles entre les bases (e lo nucle6tUos. 



OR7ANIZACION DE NUCLEOT1DOE PARA FORMAR DNA. 

Los nuc/e6tidos se combinan de maniera que el ácido fosfó—

rico y la desoxirrtbosa alternen entre sí en las dos ramas,.—

y que estas se encuentran unidas par los pares correspondien—

tes de bases. Ejemplo : CG, CG, GC, TA, CG, GC, TA, AT, A?, 

(y como ya se mencionó estén unidas por puentes laxos de hidr6 

gano). 

Debido'a la unión laxa de estas dos tiras pueden separO•se 

14cilmente, como lo hacen durante el curso de su función den — 

tro de la célula. 
Para ver el DIVA con perspectiva física adecuada, basta to —

mar uno de los extremos y arrollarlo formando la hélice, obser 

vendo diez pares en cada vuelta completa de esta hélice de la 

molécula de DNA. 

REPRODUCCION DEL DNA. (REPLICA). 

El DNA se reproduce varias horas antes de que tenga lugar —

le mitosis, la Ournción de esta réplica es de una hora aproxi—
mad(7mente. funcionando el núcleo normalmente durante varias 

horst c'ntes de e-pezar bruscamente la mitosis. 

Yl BYA se (uplica una sola vez, dando como resultado dos du 

rltcadoe exactos dr este. los cuales se vuelven respectivamen—
te c.! PrA de las células hijas, resultantes 'de la mitosis. 

iwc?i7w,71--.n.r70,7 Q7IICOE Y FIE1COS DEL DNA. 

1. Las dos tiras del DNA se separan por los puentes laxos de — 
hicir6rno. 

P. Cada una de las tiras se combina con nucleáttdos de desoxi—
rrtbona de los cuatro tinos descritos antes como bloques báci— 



cos de construcción del D'YA. 
Cada una de las bases atrae un nuclróttdo con la brne con- 

plementaria. En esta forma disponiéndose seriada?nente uno el 

lado del otro los nucleótidos edecurc'or. 

3. Los mecanismos enzimAticos proporcionen lc energía, logrrn 

do la polimerizact6n de los nucle6tidos hasta formarse ln nue 

va tira de DNA. 

SINTE,'7IS 	PRO72I.7AS Y EL CONGO 

Los genes disPuestos en una línea secuencia/ dentro del oro . 

másaáca¥ 	fue son les:deterMinantes dar idheréneia, 
cierran la lnformactlInnecesnria para lo Perpetuación de la es 

pecie. 

El postulado de Garrod acerca del gene como :)recurcor de ln 
enzima, y se enuncia "gene-enzima", se ha visto modi!icnda en 

virtud de haberse demostrado que en le síntesis cie una en;:ine 
intervienen dos o m6s genes ubicuos, iaclu:7ive en crcr.:co-n-

dIstintos. Por lo misno, es :ruls 145f;ico er?Inciarlo co :.0 "gene-

polipóptidon. 

La transcripción de ln inforrción contegidr centro del qe-

ne, se realiza ieCiante la ;.-.oldcula de !'IA, que se hdlle j'orne 

da por un solo cord6n,que es n!) r u er-wjerte a uno ¿ ,U e 	:7 ¿:os - 

que contiene el WA. 

La transcripción denenue vel RPA-po1t,:ern:7e, eomnlicl:a no- 

_acula que en una cíe sus partes, reconc,ce el tripleta 

CO del DYA que merca el inicio de un ;/irle, L' 

"lee" el gene WA, en tanto que iormi 4na .oltScula cr5r1.?rf:ntl, 

ria de RUA. 	Cunnd0 la polimeraaa nlean.la un ceddn ter,ftAnnl, - 
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e detiene la lectura de la molécula completa del RATA nuevo — 
y es 1!,berad.a. 

TEY-4 III : .70RIft1.7 DE F.,TPRODUCCION CELULAR, PITOSIS. 

1!ITOSIS. "Es una forma de reproducción privativa de cálu—
lne nonr5ticas corporales, células que no tienen "trascenden — 
cia" en un nuevo individuo, sino que recuperan las que van per 
diendo o bien se hncen ras cuando el individuo se forma.'. 

Trz. este tipo de reoroduccidn, la mitótica, se incluyen 4 fa 
-.ves consecutivas : Profese, .ifetainse„ Anafase y Telofese. 
(?'t b. 2). 

Itichfark- (b) (zti►) 



Cuando comienza este proceso, suele acr contínuo : cado e—

tapa pasa insenstblerento a ln at9utente. 

PROFASE. Es la etapa temprana de ln. Pitoats, acontecen, —

en la célula cuatro eventos importantes : 

1) Manifestación visible de los cromosomas. 

2). Separción dc.los fragmentos centriolnri1s 

que quedan uno frente ea otro; 
3) Lá membrana nuclear se Ciauelve, 

4) PormnCión del huso acronático. 

ANAFASE. Crrncterizada por don acontoci,lientos 

1) Los centromeros de los cro7tcroeo 	(ividen c' 1:snera que 

las cromátides ec cada cro,lcroa 	toteinente fe7arrC^s. 

testo sc explica 	clara.nerte 	uos f aiirto 	le lrtre X y 

se rompe de rrrtba a abajo por ln ritaG, de 	le(jo eyeda un 

segmento 	, y del lacio contrario rlueee 

como consecuencia de c»te rontr:t.,nto lonitucitacl ee los 
centromeros, un cromUtde es jalncio hnen. 	 nor 
del htiso acromático, el otro pedazo c. jrZac'o hacía 	11,*0 — 

contrario. también nor una fibra sial hupo. 

Al final de la 4nefasc y el ctenso die la YeloP. 	;7e , e 

sarrolla una constricción en ln narte 	 la cula (7irr 

onda, 	.Teta constriccián sc (:eno71.íne "purao Hp rr:Fer.tpen"— 
y que se ve itacfendo as pro:i'uno 	 :!(7. 



il:25ICSIS. Es una forma especializada de diutstén celular —

rus se observa . en la forr.actdn de los espermatosoos y óvulos 

haploides, crda uno dá Ior, cuales posee 23 cromosomas. Cons—

ta de 

2'ElY15*IS I. 	A) Profase Lan to teno 

Ctgoteno 

Paquitsno 

HPtP4tenO: 

DiacinestS 

12 

divide y da como resultado dos células hijah idénticas a la 
célula que les di6 origen. 

Uno de los eventos que parece cerrar defintttuamente a la 
mitosis corresponde al centrtolo, hay indicios de que este Se 

(:iutdt6 y qua listo para la futura (st es que hay), divi--

:!tárt rIttótica. 

B) letafahe 

C) Anafase 

D) Telofase 

--UC.^1..1 II. A) Profese 

A) .:etafase 

C) Anafase 

D) Telofase 

.7/0":(:' I. (Di b. 3). 



LEPTOTENO OTE NO pAQuirENO 

 

-DIPLon No zinciAlaSiS 

PskofaE II 

 

,13 
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PROPAnE. Laptoteno. Caracterizado por la aparición de los 

cromosomas en forma de delgados filamentos. Estos filamen -

tos se observan, toaaufa como dntcos elementos individualtza 
dos, nán cuando el LIArA se ha duplicado antes de esta etapa. 
La ne-r.brana nuclear desaparece y los centriolos se encuen---

tren ya uno frente a otro y comienzan a proyectar las fibras 

del huso. 
Cigoteno. Caracterizado por el aparejamiento de los cromo 

somas homólogos, y se asocian punto por punto formando de es-
ta manera cromosomas bivalentes. Este aparejamiento no ocu - 

rre en la mitosis. 
Paqutteno. Los cromosomas homólogos se fusionan íntimamen-

te y re ponen en contacto estrecho todos los segmentos, y ca-

da cromosoma aparece formado, en este momento dos cromdtides 
por lo que cada bivalente esto constituido por ,4 filamentos. 
Durante esta etapa sucede lo referente al entrecruzamiento de' 
los genes. En la especie humana se calcula que aproximadamen 
te se producen 50 entrecruzamientos entre los 23 paree de-'cro: 
mosomas. A esto trnbtén se le conoce con el nombre de »cros-
sing-over". 

DiDloteno. Los cromosomas se senaran del entrecruzamiento-
hecho por los .:ejmentos homólogos, sin enbargo, permanecen u-
ntilos mor /os sitios marcados en el intercambio de genes y es 
te rt - to recibe e: norbre ce 'quiasmas". 

Dtacinesis. Etana final de la profase. Caracterizada por 
n enrrollamiento raás compacto de los cromosomas. 

ETAFAEE I. Al igual que en la mitosis, en esta etapa los 
cromosomas se disponen en el llamado plano ecuatorial. Los -
centriolos han emitido sus fibras y estas se adhieren al cen-
trdnero de los cromosomas que están a su vez unidos por guiar: 
-.2s. 

‘1 ,1A,'E I. Los cromosomas se rompen por sus quiasmas, no 
por sus centr4meros. 
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TELOFASE I. Es tan breve que la segunda mofase se int - 
cta casi inmedtatamente, ya que no hay reproducción de cromo-

somas. Estos son jalados nor las fibras del huso ncri.5w:Attco 
hacia los polos de la célula. 

En este momento un miembro de un par de croir.osomas homólo-
gos es llevado a uno y otro polo opuesto. Los 46 cromosomas 

se reparten en dos células hijas de 23 cromosomas casa una. 

PROPASE II. Presupone la desapartctón de la membrana nu 

clear, emigración centriolar y la condensación c'e cromo,.fonas 
que se vuelven a .m.strar coro filamentos largos que un no 

existen por pares, sino simples, aunque cada uno de ellos es 

tá duplicado. 

PETAPASE II. Las células, óvulos y erpermatozotdes traba-. 
jan con 23 cromosomas cada uno y juntan sus cromosomas en el 
plano ecuatorial y, ahora si en la división que ocurre en la 
anafase, existe el .rompimiento por los'centromeros y en for-.  

mel.longttUdiñal. 

TÉLOPASE 11 Anéloga a la mitost.s.: 

De esta forma es como ocurre la meiosis. Recordaremos que 
en la retosis II, en el caso del óvulo solo se lleva a cabo - 
si éste fué fecundac'o. 

gn resanen, dos hechos irroortonter 	llevan a cato er. el 

curso de la meiosts. 	.71'n prtr,er lugar la sepor,,ct:5n 	pa 

ras de cromosomas en el curro de lc 	(:ivisidn :fe efcc - 
Lúa absolutarente al azar en tal forma irte a codo polo tHr. - 

tanto cromosomas maternos como pritrno. 	A'n .?1 ,tr-rítD lalycr - 
los intercambios que se nroCucen entre scentos re ere :eso--
mas maternos y n'eternos rc -mtaon lo naí!clo. (;e patrimonios he-

reditarios. 

Ambos eventos son la causa de la varif7biliCa 	indtvt - 

duo. En las recién nacidas, la meiosis nrogresa hasto lo (irl 

cinests, deteniéndose en esa fase en el mcr7.ento de In nnSura- 
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ción ovular post-puberal, mientras que en el sexo mascultnp 
la .metosts se inicia en la pubertad, 
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TEMA I : VARIACIOffES Sil LA EXPP.,SWIOY ijE LOS GEYES. 

Un rasgo o característica morfológica, funcional o patolo 

gíca puede transmitirse de una generación a otra siguiendo -

diferentes patrones enunciados en las leyes de ,Undel. Pos 

referimos solo a aquéllas características cuyas manifestacio 

nes están controladas por la presencia de un par de genes. 

Sabemos que los genes se encuentran en los cromosomas ocu 

pando un sitio determinado llamado "locus", y que al existir 

cromosomas homólogos los genes contenidos en ellos, o cuando 

menos sus lugares deben de existir por pares. Los locus que 

ocupan los genes se agrupan entonces por pares llamados ale-

los. De ahí, qzze cuando un genotipo tiene alelos distintos 

se dice que es heterocigoto, y cuando dos genes alelos son i- 

guales se dice que son homocigotos. 

Por otraParte,. cuando los gsnee se expresan en el feno.t1-

?po y no permiten que el alelo se exprese se dice que el gene 

es Dominante, y si para expresarse requiere la presencia del 

gene en "doble dosis" se dice que el gen es Recesivo. 

Un gene anormal está sujeto a diversos factores de índole 

ambiental que influyen en la forma en que dicho gen puede te 

ner diferentes grados de manifestación. A esta diferencia - 

de grados se le llama "expresividad", y entre más visible -

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

viciad que tiene. 

Otro término en la forma de manifestación de los genes es 

la llamada "penetrancia", es un concepto de todo o nada de si 

o no. 

Concluyendo este tema, no debemos olvidar que la variación 

en la expresión de los genes, tiene un papel muy importante -

en el medio ambiente y en sus variaciones, lo que condicionan 

a un mismo gen sea manifestado diferentemcnte en :()f: nersonns 

de una misma familia. 
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ARBOLES GEREALOGICOS Y LOS RASGOS HEREDITARIOS. 

La investigación de una enfermedad en una lentita, se baca 

principalmente en el llamado árbol genealógico. Este nos per 

mite deducir el patrón de herencia que sigue una enfermedad -

e inmediatamente se puede sentar un antecedente que perntta -

dar un consejo genético. 

Conviene interrogar al paciente, en prtmer lugar sobre el 

número de hermanos que tiene, obtenida esta cifra preguntare-

mos el número que 61 mismo ocupa. Ordinariamente, ce colocan 

en orden decreciente de edades. Posteriormente preguntaremos 

por los padres y abuelos en línea directa. Si el rasgo here-

ditario es manifiesto en alguno de los prdres, deberá indagar 

se entre los tíos, etc. También es importante conocer la con 

sanguinidad, la cual en nuestro medio, los pacientes no la sa 

ben:así el árbol genealógico Ise Miettene „, aunque és muy útil 

'preguntar si se conoce-la salud o enfermedad 'de los tíos, a - 

buelos, etc. 

TEMA II. TIPOS DE HERENCIA. 

Eh la práctica médica, la importancia primordial de la ge-

nética radica en su papel en la etiología de sus diversos de-

fectos. De hecho, todos los carécteres son resultado de la -

acción combinada de factores genéticos y ambientales, nero -

que es conveniente distinguir de : a) Trastornos en los cua -

les son de tmrortancta los ¿afectos en /r informrcidn genéti- 

ca. 	 b) Aquellos en que sur lec 

tores nleatóricos ambtentales son los principales responsa - 

bles, 	 c) Aquellos otros en que - 

cabe inculpar una combinación de la constitución genética y -

del ambiente. 



DOMINANTS 

AUTOSOEICA (comprende todos los 
genes que viajan en 

los cromosómas auto 

s6micos.) 

RECESXV4 

En términos generales los trastornos genéticos son prinpl-

palmente de.  tres tipos : 1.- Defectos de genes únicos. 

2.- Trastornos cromosómicos: 

3.- Rasgos multlfactoria/es.:. 

De aquí partiremos para observar los difientes 4ipoSAkt - 

herencias, consideradas como las vías importantes. 

DOYINANTE 

ffERENCIA LIGADA AL SEXO (comprende todos los ge- 

nes que viajan en los - 
crono:Amas 1 6 Y). 

RECESIVA 

Adez?5s existen otros cuatro tipos de herencia : 
1. La intermedia y la condominancia. fferencia determinada no 
por un par de genes, sino por nuchos, como la estatura y la -

inteligencia. .Tsta última recibe el nombre de herencia mttati 

factorial. 
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A) HERENCIA AUTOSONICA DOYINANTE. Unico caso de heren -

uta que se trasmite de padres a hijos en línea directa, se a 

cepta que los individuos con este tipo de herencia son hato-

rocigotos para el gene en cuestión. 

El criterio para interpretarla de acuerdo al an'ltsis de 

los arboles genealógicos son : 

1. El caracter aparece en todas las generaciones, sin pasar -

por alto ninguna de ellas. Aunque pueden encontrarse las lla 

nadas "formas frustradas» en donde la enfernedaj. parece sal- 

tar a alguna generación. 

2. Generalmente, a menos que se trate de una mutación fresca 

(de novo) uno de los progenitores de un paciente afectado, - 

tarabi4n se encuentra afectado. 

3. Eh promedio, cada hijo indep,mdisntemente de su sexo, pre-
senta„la alteración casada con un no afectado, tiene 11.-,50, 

de:prob~dad de padecer la enfernzedad. 

4. Con frecuencia la transmisión 'es vertical y horizontal. 

5. Eh general una enfermedad autosómica dominante es benigna 

y puede ser compatible con in vida. Sj. .lentinogénests Imper-

fecta. (Mb. 4). 

wiRSCus5140  dRNO 
O T-EmENWO SRNO 

flNIC.W.WO ENFERMO 
ves4GNimo crufealto 
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B) HERENCIA AUTOSOVICA RECESIVA. En el carácter trasmi— 

tido bajo esta forma de herencia, el individuo afectado está 

bajo la forma homocipática, es decir, un carácter trasmitido 

como autor6,-.tco recesivo de ambos progenitores, lleva un gen 
ne anormal en doble dosis. Para interpretarla se utilizan — 

los siguientes criterios : 
1. Generalmente ambos padres de un sujeto afectado, son se — 

nos pero pueden ser consanguíneos. 

P. Rz promedio, indepem:iontemente del sexo, cada hijo tiene 

el P5-1- de posibilidades de padecer la enfermedad. 

a. Los rssaos ttptcos del carácter solo se manifiestan en loa 

hermanos, la trasmisión es únicamente horizontal. 

4. Pn senernl, las enfermedades autos6micas recesivas son do 

soric r)ron6stico, afectan grov5,srente la vida de los indivi 

duos, muchas veces se interrumpe en los primeros culos. 
5. Una riersona afectada, si llega a reproducirse, al defecto 

no Se trrizimtte-:en cuestión a Menos que su pareja sea •heteroci 

!jota.-  Un ejemplo de este tino de herdncia es el Enanismo — 

Vipoftsiarto. 	(Dib..5). 



C) HERENCIA POLIGENICW O YULTIPACTORIAL. este tipo 
'herencia presenta-a/guncsdificultadeS para su comprensión, 
muchos genes contribuyen para crear una carecterfstica como — 
/o es la estatura. La herencia polipénica tiene una gran in—
fluencia del medio ambiente, es decir, urr, individuó hijo de — 
padres altos, criado en un medio pobre nutricional, eegaramen 
te no alcanzará la talla de sus padres. Igualmente ocurre 
con la inteligencia. 

D) CODONINANCIA Y HERENCIA INTERZEDIA. Cuando dos alelas 
de un par de cromosomas se manifiestan por igual en un indi—
viduo heterocigoto, se habla de codominancia. Los sistemas do 
grupos sanguíneos ofrecen ejemplos de codominoncia. Así una —
persona del grupo sanguíneo AB posee ambos antígenos :1 y B. por 
lo tanto, los genes olelos - son por consigutentU:codoMinant9s 

Se dlceque los gene ale2o presentan herencia intermedie 
st el hetel'ocigoto es diferente dél.oh.oMoé.igotos de que pro—
Céde..*j,,Bh-ja- anómia:drepanocftica, los heterocigotos, resPecto 
al alelo normal, no sufren la anemia grave, tal como ocurre 
en los homocigotos. 

B9 HERENCIA LIGADA AL SEXO. Uno de los problemas a que ac—
tualmente se enfrenta la genética es descubrir los portadores 
heterocigotos aparentemente normales de netos trastornos meta— 
bólicos. 

El locus de un gen puede estar en loe cromosomas X ó Y, y —
por lo tanto esta ligado al sexo. 

Pe los muchos cuadros pocibles de trasmisión ligada al sexo 
en el ser humano, shio uno está plenamente comprobado : es el 
gen recesivo c/hsico sittiado dnicamento en el cromosoma Z. 

Son ejemplos de trasmisión ligada al sexo los siguientes 
— hemofilia, especificanente de anttglohulina hemofílica y an—
tecedente tromboplástico del plasma (alta y PTC), ceguera para 
los colores verde y rojo (daltonismo) y filstrofia muscular — 



pseudohtpertrófica. 

Dado que la tendencia es recegtva, la aujer nrerentaría 

expresidn de estas anomalías solo si fuese homoctooto para - 

la enfermedad. Por otra parte ya que los varones nuedon ro-

ctbtr el gen recestvo del cronosoma X de la madre y carocen 
del alelo normal en el cromosoma Y, la enfermedad se montjles 

ta en todos los varones. Por ello, estas enfermedades 	-

trasmiten de la mujer al verán, nuro a zionos que la mujer sea 
homocigota, no presentaH enfermedad clínica. 

Es posible que ocurra trasmisidn de unfcrnedades por al - 
cronosOma Y, pero ello no se ha comprobrdo netamente. 



CAPITULO III 
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ARERRACIOKES DE LA ESTRUCTURA DE LOS cam:osoz4n • 

La citogenética es la ciencia que se ocup! del estudio de 

los cromosomas y que constituye un capítulo importante den-- 

tro de la genética. 	?n esta ctenciP se ancv":tra clanifias-

da la Trtsomta 18. 

La mayoría de los conocimientos sobre aberraciones estruc-

turales humanas procede de investigaciones llevadas a cebo en 

animales, especialmente en la mosca de la fruta y en los vege 

tales. 

La ruptura de los cromosomas se verifica normn/nente con -

una frecuencia baja. pero también pueden ser inducidas por u- 
r. 

na gran variedad de agentes clastógenos,radtacién toniz'ante, 

algunas enfermedades virales y productos 'químicos. 

El tipo :. de` ruptura que :h0-:.presentepuedeteestable 

déCir-dapoi dé SalirinModifícadadela 

Perteneciendo al grupo de laS aberraCionet estables encon-

tramos la delecidn, duplicación, inversión, tra71.1pcaetón e -

inserción. Los tipos inestables no superan la división nor—

mal celular; y se presentan : dicéntricas, acén'tricas y nnt 

líos. 

1. Daleción o Supresión. Se crtienc 	In 	nér- 

dido del materinl cromosómico. 	(Dtb. 6). 

2. Duplicación. 	Es la presencta íe un frannente adlcio 

mal de cromosoma que en ;:enerrl. e^ ort¥:tr.c:o mor un 	ccru 

zamicnto dectgunl. 	(Dib. 7), 
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3. Inverstdn. Impltca la „i'regnentcidn de un cromosoma por 

doc rupturas scgut(:as, seguidas de reconstrucción con inver—
sión del ,fragmento. crowoSómico. (Dita. 6).- 

4. TransTocaCIÓn -:Es le 'transferencia de parte' de un ci.ó—
mosona hOdlogo con otro cromosoma homólogo. este proceso re—

quiere de la ruptura de ambos cromosomas con reparación, segdn 
sea una distribución anorna. A menudo, pero no siempre la — 
trans/ocacidn es reciproca., 

5. Inserción. Se treta de un tipo de translocact6n, en que 
parta rota f- t71 cromosoma, se inserta en un cromosoma no homólo 
n. (Ptb. r). 

 

 

e 
e 
F 

 

dib3 b 



4 

aRemo4olmft 
homólogo 

dil. 9 

f 0 —, p, c 	e 

4 0 	 V 
l'anime/44o 4  

do rixemotomn 
homólogo 

euomolemft ko.atolo  

6, /socromosona. El centrónero de un cromosoma nwedo flt-

utdtrse en el transcurso de la mitosis en dtrecctén.fierpendt-
eulard»Su,ejeiongttudtnal, enlugar:'dehacerlO paralelamén 
te nrcroIosibma...St este errorde la- divtst6n ocurre en el - 
centrémero submedtano, el cromosoma en lugar de producir don 
mitades idénticas, da lugar a lo formación de dos cromosomas, 
uno largo y otro corto, ambos con centromeros metacéntricon. 
(Dtb. 10). 

R) 

     

clib. Lo 
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7. 	soplodtas. (r7osnico de cromosomas). Si no hay dis—

yunbi6n durante la gametogénesis y el gameto con el número he 

teronloide de cromosomas es fertilizado, todas las células .—

dei embrión -tendrán el mismo número de cromosomas. No obstar 

tei si la falta de disyunción se verifica durante la división 

celular inicial de separación del cigoto, e/ ni/ro puede pose—

er dos o más linajes de células con número cromosomicos dis — 

ttntos. 

Las pronorctones en el paciente, en el momento de la inves 

Ligación pueden ser totalmente distintas de las que existie —

ron durante el período crítico de diferenciación y desarrollo 

en el nrimer trimestre de la vida prenatal. 

Las causas:-de les aberraciones de los cromosomas pueden 
ser : 	Edad de la madre. (Factor muy importante). Bh los — 

casos de síndrome de Down, pero su significación es menor en 

otras trisomías. 

Se desconoce la causa que establece este correlación • 

entre la edad avanzada de la medre y el fenómeno de la No—dis 

yunción. 

La edad del podre no ejerce ningún efecto sobre la 

Xo—disyunción 

arobahle /n existencia, en los seres humanos, do genes 

nrer:tznoneates a la i!o—disyuncidn, ya que se han encontrado — 

p,?nor arce alteran la 5-2elosis. 
"e hf:n publIcmio casos de pacientes trtsónicos para dos di 

ferante:: croo..roas a la vez, y árboles genéticos con grupos 

c:,?1 ;:ilsmo o de tipo diferente. 



28 

Las enferNedades autoinmunes, parecen desempeffar tr7mbi6n - 

cteto papel en la•natcgénta de la 7/o-dlnyunción, dada la co-

rrelact6n obsdrvada en ciertas faniltac. 



CAPITULO IV 
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ZEHA I : DATOS GEYSRALES. 

Desde 1959 se sabe que algunas anormalidades cromo.admicas 
están asociadas con síndromes clínicos cuna etiología había — 
sido un enigma.. 

Se ha caicu/ado que alrededor del 3.5 al 4'!, de los embara—
zos humanos dan lugar a un producto portanor de oigan coi.bio 
cromosómico capaz da provocar un desarrollo anormal. 

El 90i,  de estos productos anormales aon obortauos esnaatb—
neemente. Por otra parte, ^c co nsidera rue la uttnd r..e estos 

nroductos, con malformaciones confié:11 /ton severas son camanti—
bles con In vida intrauterina que tienen ,Igunas onorA!a7(da — 
des de outosomas. Cuendo 	,Irecoz es 	2crturbación a,:q — 
desarrollo, mayor es su redercusión en la for:ación del Orua, 

nismo, correspondiendo laz, ma/formactonee mós:importanteS a' 

los tres mineros meses de . gestoción  
La.mayoría de las deformidades obedece a alteraciones del 

desarrollo embrionario, pero otros son cansados por factores 
externos que influyen sobre el mirmo artes del nleimiento. 

ruchos autores son ?ortiii'-irins c:e no ornric:erar coro 9erdp 
deras  defornjdndes 1,1 z, asns externas éel des.Irrollo erd,rio—

nario, pero en roaltdnd rerultn :ralo c;I:foLl ceterr:iner en ce— 
da caso la causa exacta de lo oltaración 7.orfoldsico. 	tea la 
mayoría de los cosos, no se :,uer'e conocer la c ,,usn interna re 
estar s'.eforrlidedes, ya que 11- ^.n a pro/Je:cerro -10(:/ficietones 
fisicoqutmicas que acolan en los -rtreros rcrntos 

rrollo, causando efectos .r.u.L,  

De lo anterior, poo:,)•xs 	 — 
les que determinan lo anaric1la de r—lju-,r.,sianer 	(fd 

gran m -?riorta Oe attolo:.ía :' o—aonoctc, n o no c'et-rmlik-yin. 
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Dontro do las anomalías más comúnes en el ndnero de auto•T. 

s6mns son las trtsomías y de éstas se han identificado clara 

mente tres síndromes, cada uno de ellos causado por autos6 — 

map espacíftcos : Trtsomta 21 6 Síndrome do Down. 

Trisomía 13 6 Síndrome de Patau. 

Trisomía 18 6 Síndrome do Edwuards. (Ver — 

tabla 1.). 

Extston 22 pares de autosdmas en el hombre, y por lo tanto 

es notbla que existan 22 síndromes de autos6mas trisómicos,—

algunos sin embargo, incoxpattbles con la vida intrauterina. 

TABLA 1. A"ORi'ALIDADTS DE LOS AUTOSOYAS 5K CASOS—INDICE. 

TIPO 	 No. 1)5 	CASOS, 	% 

TrisoMíw 2.1 	 :515 	 85.3.  
Tris¿mía'18 	 27. 	 ' 4.5 
Delación simple y antllos 	23 	4.0 

Extra no identificado 	12 	1.9 
Trtswita 13 	 8 	1.3 

Otras transloca.ctones familiares 	7 	 1.1 
Otras transiocactones de novo 	5 	0.8 

rrisori;ía P2 	 3 	0.5.  

Otras 	 4 	— 

TOTAL 604 

 

100% 

Datos tomados de la Sección de Wnettca de la División Dio 
ldgica de la Roproduccidn do la Subjefatura do Investigación 

Científica del I.X.S.S. (Durante 10 aros de investigación). 

La tptrnmía rltrl cromosoma 18 resulta ser una característi— 
ca n-tpón 	(erorr:en genético. 	(Dth. 11). 
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La frecuencia se ha calculado en 1 por 4,500 nacidoeyituos, 
pero su freduencia aumenta -,con la edad déla,11Adreld01a  2. 

TABLA. EDAD DB' LOS. PADRES AL NACIPISYTO DEL Ni O, 

	 15 	lb 
iihihhtt 
13 
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Cartottpo que presenta trtsomía del crorlocoma 18. 

Menos de 21 anos 	21-25 	26-30 	31-35 
Madre 	 1 	 9 	4 	5 

Padre 	 0 	 8 	6 
	

4 

36-40 	41-50 	mis de 50 	ejad no conftrnn 
da. 

Madre 
Padre 

12 	9 1 
7 	12 	1 

 

Los me:,es de gertr.ctón del oaelunte trt:.(5nico, rdsultn ser 
nayor que los meaes promedto nornnlan cate :,on 26. (Tabla a). 



SEMANAS 34-36 37-39 40 4/ 42 
CA SO 3 2 9 4 4 

43 44 
3 „? 

TÁBLA 
Menos:de.1 	De 1 a. 4 	...ge 	De.12 	De 16 a 24 

4 	4 	7 	6 	12 
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Este SíndrOmé PrOYeacgran alteración en g1'desarro1Zo, 
y es fdctlmente obServable .,in'.átipromectio de yida, 'B's muy , 
bajo (Tabla 4). También su peso al nacer es bajo. (Tabla 5). 

Ctn eMbargo, se han''ObServadoalgUnos casoSen,:qUe'el'paT.-
ciente-trtSdntco logra sobrbútistr ha'eta 15 tu-ÍOS, 10 cual poht 
blemente s.e debe a que la aberractdn se presente en mosaico,- 
es decir, cunháo el autósdma presente líneas de,,Célales azor 
nales y otras anormales. 

T4BLA 3 : DURACION DE LOS MESES DE GESTACION. 

T' UTA 5 : PESO PROZtEDIO AL NACER. 
Kilos 	Henos de 1.3 	1.3-2.2 	2.2-2.6 	2.6-3.2 
Casos 	1 	2 	18 	15 

Kilos 	3.2-3.6 	más de 3.6 
1 	4 



33 

TEMA II CUADRO DE AllOWALIDADES PRE"WiTES Sr LA TR1S0-

'IA 18. 

Comunes en más del 
50% de pacientes. 

Lenes comunes del .7.o 
al 50'!, de pacientes. 

GEWERALES. Sexo : Femenino 78% 

Edad al morir : 6 me 
ses. 89% 

Semanas de gestactán : 
40= 36% 

Edad de 2a madre 36 a-
ños. 70% 

FLUIDO AM- 	Polthidramtnos. 
NIOTICO. 

Arteria umbilical si:I-
rle. 

PLACEffTA. Pequeña. 

CRECIMIBYTO 

FETAL. 	-:Peso'al nacer 2.2- 
2.6 Kg 

POSRATAL. 	'Difícil de aumentar. 

SISTEMA 'VER- Aparente deficiencia 
VIOSO CE:YTRAL. mental. Hipo tonta. 

0RAIIEO. Occipucio prontru Yontanclas 'uy anchas 
y/o suturas metoptcas. 

OREJAS Y OJOS. 
( Por. 3) 

Pabellones rurtcula-
res de baja trplantr 
cf4n, usua/neatc mal 
foraadas. 

Piaci!: de nórnIdo con 
oltejue intrtor eai-
crIntico. ?trura naipe 
bral peque::e y onactr 
dad cornerl. 

nocA Y YArDI- rtcrognottn. 
AULA. 	Estrechez del arco 

latino. 

1 
na 

4pert!tr2 or-1 re?uoi:n. 
Labio y/o paindor hrn-
nido. 



PEL VIS. 
CADERA. 

. ANO. 

Pelvis pequeña. 
Limitada abduccfán de 
la cadera. 

Femeninos ; clítoris 
prominente, labios pe 
quelos. 
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gAWS. 
(Po t. 

y - 6) 

Dedos fle=ionados ; el 
índice sobre . el terce-
ro, meltgue sobre el - 
cuarto. 

Pliegue de simio. 
Pliegue simple en el 
melique. Hipolplasia 
de las unas. Desvia-
ción radial. Sindac-
tilia y/o polidacti-
lia. 

PIES. 	Gran dorsificacidn de 
(Pot. 	los dedos. 
7 y 8). 

TORAX. 	Esternón corto. 
(Fot. 
10). 

GENITALES.Eascultno : testículos 
sin descender. 
Eunucoidtsmo. 

CARrJACO. Defecto del septo ven-
triculnr. Arteriosis pa 
tente en conductos. 

R3IIAL. 	ralfermnctón. 

Divertículo de ,!!eckers. 
heterotópico pan-

cretItico.  

Pie en silla de mece-
dora. Sindactilia y/o 
polidactilia. 

Pecho en quilla. 

Malposici6n del ano,-
en forma de embudo. 

Defecto auricular sep.  
tal. Estenosis pulmo-
nar. 

Eh forma de herradura. 
unilateral, y/o doble 
ureter. 

Tumor pilórico. Mal - 
rotaeián del colon - 
Hernia inguinal y,o - 
umbilical. 

YnSi2ULO - 
1157. 1 14"RA'; 

Areas musculares dta-
fragm4ticos htpopidat 
cns y/o aplástcas. 
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PIEL 
	

Pérdida de los plte- 	Presencia de pelo en la 
pues de la ptel. 	frente y en la espalda, 

n'YA III : liANIFESTACIONES CLINICAS Y ANATOYOPATOLOGICAS 

A) Cráneo. La sustancia ósea es una formación especial re 

sultante de la actividad del tejido conjuntivo y sigue depen-

diendo del mismo toda la vida. 

La substancia osteoide es fundamental en el huso sin calct 

ficar., Al fijar el osteoide las sales cálcicas adquiere dure 
sa, quedando-de esta :aranera,, el hueso calcificadó:.  Una parte 
de los hüesos se desarrolla directamente a expensas del teji-
do conjuntivo, entre los cuales encontramos los huesos del -
cráneo. 

cuando una sutura se cierra prematuramente, el contenido -
craneal, ya no puede eJ- tenderse al crecer en dirección perpen 

dicular a esta sutura, estableciéndose en consecuencia un cre 
cimento compensador más intenso en dirección perpendicular a 

las suturas que han permanecido abiertas. De esta manera se 

desarrollan anormalidades peculiares respecto a la forma del 

cráneo, entre lar cuales dertecan 

Dolicocefalia. Cierre precoz de la autora sagital, provo-

cando un alargamiento postero-anterior, por lo cual el oCcipu 

cto es prominente. Yn la trisoeta IR este :!ato es innortente 

para confirmar clíntcamente el aiagndstico del nts:r.o. 

Sin embargo, también podemos encontrar leotocePllta, ?7ur.: -

es el cierre precoz de la sutura frontil y esfenoidel. 

Paquicefálta. Sinostosis del frontal y los periet,les. 

(Po t. 1 y P). 
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POT. 1 y 2. Vista anterior y lateral que presenta un pa—
ciente trisómieo 18, donde se observa el occipucio prominen 
te. 
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B) OJOS Y OREJAS. Los datos encontrados son : tnpinnta 
ción baja de los pabellbn4s'auculnreS así Como malformagto 
nes en lasmtsmas. (Yot. 3). 

C) ROCA Y .r.II:Dlrr:L4. 	 gr ,n i - ortancta lar firPrnf-, 
que ne d'hen a 1r "alta cc »cp::(Sa entre le .77.7Jfistr r7.rilar 
superior del nrirzer rrco br-erztn1 (cnc5ftri:1 7-11 -7tina) 	la 
pditsis ascenc:eate, o • fltre (.1 hueco tnterr!f:-ilar y 	abi 
que nasal. 

V'stan hendidurns 	'-,trtn ce fiver - f- 	c ira:; /rtinr 
(queilosquicts), n1 --xilar (untorr,u.L., ir), 	r 	t ro 
blando. 
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DI la malformación llamada "boca de lobo" (fisura palati - 

na), quedan abierto:: todos los puntos de fusión uniéndose so-

lamente en el centro ambos huesos intermaxilares. Si la fisu 

ra taabién afecta loe labios estamos ante una queilosguatOs:.-

nalatosquisis. 

En la mayoría de estos casos las vías respiratorias no es-

tán aebidamente separadas de las vías digestivas y por lo tan 

to los pacientes sufren trastornos de deglución, se atragan - 

tan con facilidad y pueden morir a crnsecuencia de una neuMo-
ate sor brancaaspiración. 

rn la fisura queilos-guatosquisis (labio-maxilar), existe 

la hendidura correspondiente en el labio y la falta de fustán 

de la anófisis del hueso intermaxilar con la apófisis palati-

na, mientras que el paladar está cerrado. 

La fisura labial (quetlosquisis) afecta unicamente a par 
tes.blandas Y -se preentaOOn :mayor frecuencia a la izquierda 

correspondiendo al punto de fustán del hueso intermaxilor iz-
quierdo con la placa palatina del mismo lado. El grado de fi 
pura oscila entre un surco del borde del labio y los defectos 
profundos que llegan hasta el orificio de las fosas nasales. 
(Yot. 4). 

aire 1' 	fisurartas debos contar también la hen-

diaara oblicua 0- la cara. nicrognatia u agnatia. Por lo cu-
al las .,Pbe/lener, de las orejas se aproximan a le línea me 
día, nor debajc 	anxilar superior. 

an al cnso (la asta trisoafa ,ocas veces la ienaua se encuen 
trn a-1 .'or'nada. 

'in 	aíndrome de '::dwuards, cama manifeatacióa leve y de - 

7_,,,Jor ,, reeuencie es la queilcaquisic. 	La quellos-guatos-pala 

ln aría s ,:acra zaanifestación y la más difícil de con 
tro/nr (?7x aacinatea trisóicos por ,-)rJrcntar comp1tcacianas a 

t Ur.! I rr;;;:li.rf7 tOriC) ti a tge.:;ttuo. 



(F'ot. 4). Paciente trtsónico 10 que presenta quei1os—guatoa 
palatosquisis. 

Esta falta de ,fusión en cur/,;utera ea 7us -.Innife.t- t^ct,,ne:: — 
sucede durante n1 s,2nundo 	,17etf7cir5n, 	re ir — 
plantacidn auricular baja debiuo a la ',fi:latir, o ,7icrermAtia. 

D) i.:41:0S Y PIES. 	Ea cract.,.rtrtiCo /a nw:tet(Sn 	1;,r r4,1— 
dos, que se encuentran flexionar:os eci)re 1r prirr. ,re 7 r;^ 7,,r, — 
nos, con desvincidn marcada del tactne y ni .::'- tque it..ct r, la _ 
linea media, sobreponi4ndese el 	 !,/ anulnr. 
(Fot. 5 y 6). 



(Yot. 5). ffiperflexidn 'del dedo índice sobre el "tercero y .el 

meTiqüe cobre" el cuarto. Tambi'én se aprédia el pliegue sim 
ple en: el quinto dedo. 

Polidnctilin e hipopinsta de la uñas. 
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Pie earo—equtno, prtner dedo corto y en forma de marttllo. 
Se puede presentar stndaettlta. (Yot. 7 y .9). 

(Fot. 7). Pie con uñas hipopidstcas y falte de .,,, o.pargotcSn ro 
1os dedos. 

(Fot. 8). Pie ea ..or,•an ce .•tlin •. 
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Tambi4n los dermatoglifos son notables con la presencia de_ 

arcos simnies en más de seis dedos y en la mitad de /os casos • 
en los 10 dedos. 

• nuu típica la ausencia de pliegues interfaltingicos. 

• (;17:::7ALES. 	1. i,:asculino. Criptorquídea. Presentan tes 

títulos retenicins, o sea el testículo queda detenido en cual — 
nuter !?;Lnto de su ,;,scenno. pudióndo quedar próximo al riffón,—

cautdnd abdominal y!o canal inguinal. Ente último es el lugar 
¡recuente, allí el testículo está expuesto a traumatismos 

ataques de oraitis con propensión a tumores malignos. 

T,(1 e::terilidad es absoluta, ya gue la criptorquídea ofrece 

de ordiwzrio trastornos en el desarrollo en el sentido de h1—

no' /lí;ins o se atrofian en el curso de la vida ulterior, de —

tal -lanera, que la gIndula está atrófica y hay desaparición —

de c4lulms esrermat¿ri,nas, sierlare y cuando la anormalidad sea 
bilateral. 
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(F0t. 9). Características clínicas antes mencionodrn. 

También la criptorquíden se puede presentor por falta de — 
hormona-9 gonadotrépicas de in ndenohipftnic, ya 
ticipon en el dencenno testicular, 

2. Femenino. rnitoris orttinente. Labi(Nr 

r.ne ;r ta^ pnr 

PLACE1,74. En un órDnno que se cíe:: [rolla durrate el en— 
barazo y mide aproximadamente 15 nr, drr r  illtro por 
erpesor en f:u desarrollo r:4.7tmo. 

Básicamente de origen fatol, evite que n 	• t'a? -rte y 
de la moáre se ne;:clen. En ella, re rtfunrien oxfjpno 

tos airueitos en la ronre de In ,7ni,ro, o tr-us c:e :a h!,pr.,,ro, 
placentaria hacia el torrente va:!culor f,itol, y •.rof:ter a cl in 

se asegura lo pida y creetierto del -,r,-cto. 
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El cordón umbilical une al feto con la placenta durante 

el embarazo. 
41 nacer, el ntlo, todo el endometrio del itero se desea:. 

:rea, excepto su capa más profunda que recibe el nombre de 

cidua. 
La anomalía que se presenta en el Síndrome de Rdwuards es, 

la nlacenta circonvoluta : una parte de decidua separa el bar 
de p/ccentarto de la placa coriónica, observándose un anillo 
gruero de color blanco y onaco alrededor de la periferia de -

la placenta, el cual limita el trayecto de los vasos fetales, 

poniendo en peligro el desarrollo y nutrición del feto. 
ffistologicamente se ha observado que la placenta presenta 

un promedio anormal de libraste irregular, su tamatio es de -

la mitad de lo normal. 
El cordón ambiltcal,-desde el punto 	uista obstétrtco es. 

tnpOr:tanta,:_ - parqueodasaqüellab léstpTla o::Diódificaciones 
que se preaéntaa, ponen en peligro la cir'calsción placentarta 

y en consecuencia una defectuosa irrigación sanguínea al feto. 

(Pot. 10). Yanifeptacionas clínicas ye mencionadas. 
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TEMA IV : WANIYESTACIOUES AWATOMPATOLOGICAS POR APARA-

TOS Y SISTEMAS. 

A) Sistema Nerra?oso Central. El tipo de anormalidades qUe 

se presentan en el Sistema Zrervioso Central, con la hipertont 

ctdad general y retraso mental aparente. 

Pero se presentan una, gran variedad da alteraciones en les 

formas más severas, que se han obtenido mediante autopsiaJ, en 

las cuales la presencia de hemisferios cerebrales colapsados e 

hidrocefália severa. 

B) Sistema Cardiovascular. Si esbozo cardíaco está contrtt 
tuido por un tubo muscular sencillo que imnulra la sangre ger 

un sistema circulatorio tamhtán al:net/lb, reconociándose ya u-
na separación en aUrículas.-y-ventriculos. 

--..1Meritro:dd'ins-MarMactiynea.•que-puedier ,presentes,: • 
existe una'gran variedad, algunas Muy rai-as . y otras'incompait- 
bles con la vida. 

Estas anomalías las poder-os agrunar así 

1. Anomalías de los grandes vasos o de sus válvulas. 

2. Anomalías de insuficiencia de le terminación del centum en-

tre las aurículas o ventrículos. 

3. Anomalías de tamaio y ncf-icida del ccrazdn. 

1. Anomalías de los grandes vasos o 6,7 sus ellvular. Una de 

la;, ma/for7:aciones Tirar:ente:: en el cora;rdn 	nrct,Jr.te 	trird- 

micos 18, es la de orificios arteriales;, erracialmente la ea- 
tenocia o atresta de ln arteria pul:,:onar o de lo aorta. 	n al 
cono muscular a nivel ee las válvula:. 

Generalmente la ertenotiis pulmonar ea pialada y asociai:0 - 

con un tabique interventricular Intacto. .7e prouce cuan-o el 

septo que forh.a el tronco arterial cr:t..01 nao reprrc 	le; arte- 
ria nulmonar de la aorta no re encuentra crac t. 	en lo lí- 

nea media, sino demasiado hacia uno do loa lados, de tal -,!ne- 

ra que la .alista de la arteria nulmonar y do la aorta queda - 
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completamente cerrada o muy estrecha, lo que da como resulta-

do un corto circuito de derecha a izquierda y cianosis ; 
estenosis de la arteria pulmonar es causante de la muerte tem 
arana en la trisomta 18. 

P. Anomalías de insuficiencia de la terminación del septum 
entre las aurículas o ventrículos. Al desarrollarse la doble 
circulación (del cuerpo en general y del pulmón), resulta ne-
cesaria la división de la cavidad cardíaca por un tabiqUe 

gitudtnal o interauricular, quedando de tal forma dividida.en 

norta y en arteria pulmonar. Cuando falta este tabique (in - 

ternuricular) como se ha observado en este síndrome, el cora-
zón presenta unicamente una aurícula y dos ventrículos. 

Este defecto es una anormalidad muy frecuente, que puede ma 

nifestarse en menor o mayor grado. Pero no se debe confundir 

con la persistencia del agujero oval. En este caso no s'e 47'04.1 
-ta de una comunicación abierta_ francamente 	aMbes. aal<lib. 

agujerden eiHtabtque-Sino, siMpleMenlealta .  
hendidura que persiste entre el limbo interior y el postelon 
los cuales se deslizan el uno sobre el otro a la manera de - anta 
cortina, soldándose en estado normal. 

La hendidura es de amplitud variable, a veces permeable a - 
una sondo untcamente. Este hallazgo so hace en más del 20% - 
de todos lo:: individuos adul tos. 

3. Anonaltas de tamaño y posición del corazón. 

Yrecaeatemente se encuentran asociadas dos o más de estas - 
ennr,?lfas. Del ln al 15,1 de los pacientes con enfermedades 
cartacoa canp4nitac, tambián presentan otras anormalidades en 
otras parte- del organismo. 

La mayoría de estas anormalidades se producen entre la 
gaintn y la octava semana de vida embrionaria. 

e) APARATO RESPIRATORIO. Tiene una formación incompleta, - 
o e.1-tte falta de formación del mismo. De asta manera queda -- 



un sitio vulnerable en la pared de los máscalos del disfrag-
ma, por falta de fusión de la membrana pleuroperitoneal o --

bien por una inadecuada aposición del diafragma a las estruc 
turas que normalmente lo forman, ocasionando las hernias de 

las vísceras abdominales. 

La hernia más espectacular, es la del tipo congénito que 

encontramos en la Trisomia 18 y producida como consecuencia -

de la ausencia de un hemidiafragmn, generalmente el izquierdo 
en el cual la mayoría de las vísceras abdominales se encuen 
tran en la cavidad pleural izquierda, lo que trae cama conse-

cuencia un desplazamiento del corazón hacia la derecha p una 

completa atelectasia por compresión del pulmón izquierdo. 

Los síntomas que observamos oor esta hipoplasia diafrazymá-

tica son : disnea y cianosis, siendo factores que provocan la 
muerte temprana del recién nacido, cuando éstos logran nacer, 

nrAPÁRATO- PIORSTIJID. La malforMación . másrfrecuente es 

la atresia -anal, en la cual el recto termina en fondo de so--
co, y puede combinarse con una atresta rectal, en cuyo caso -
falta también la parte 'inferior del recto. 

Se trata de una detención del desarroflo auc cuece expli - 

carse casi siempre nor el cemnort,,ntento anormal ecl tabique 

cloacal. 

Otra anomalía pr,?sente en la Trisonía 18 es el clivertícu -

lo do k'eckel, debido a la presencia del cabo proa:inri del con 

dueto alomesentérico. Se trota de una evr,:in-cidra intef- ttnal 

en forma de dedo de guante, que 'e asienta /rapte a Le inser-

ción del mesenterio en los recién nacidos, anroxlívlaa-.ente a  

medio metro. 

El divertículo de Yeckel, nor regla 2enerll no orocuce 

trastorno alguno. 	Algunas voces está unida la punto dtr,yeta 

o vor medio de un cordón fibroso a cw,lauter otro mento íicl - 
peritoneo. .Tntonces las asas intertinller goecn 	dr, ajo 

del cordón y ren estronpullnr. 
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También es interesante la aparición de álceras típicas 71é-
dondas en los divertículos, pues estos tienen en su vértice,'-

mucosa' gástrica secretora, teles úlceras se observan en la in 

fancia y son peligrosas por la perforación y hemorragias. 

HEVIA IHGUIMAL Y/0 UMBILICAL. 

31 contenido de la hernia, ordinariamente está constituida 

por asas insterticiales y porciones del epiplón y del mesemte. 

rio. En ciertos casos, encontramos dentro de las hernias O—

tros órganos abamainales sobre todo útero, ovarios y vejiga.. 
Hernia Inguinal Congénita : El descenso del testículo íte 

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

nel. T1 conucto es obliterado en estado normal, pero si no 

tiene lugar, esta obliteración queda una evaginación del per 
toneo en el conducto inguinal, en cuya fondo se encüentra 8-1 

. 
teSttculo rode'cidO:fporej-.propto~oneo: 

La hernia UMbilital congéntta se encuentra un asa dé:iniéS-
tino delgado en la porción inicial del cordón umbilical, 

S) SISV-.WA RENAL. Los riñones son los órganos que ellitinart 
productos catabólicos y sustancias tóxicas contenidas en /a' '1- -
sangre. 

En la trisota 18, el riñón se encuentra en forma de herra 
dura. Ambos riñones e.s.tán fucionados, por delante de la co/ts 
na vertebral mediante un puente de tejido conjuntivo o paren 
qu,za, encontrándose además casi siempre en baja posición. 
L(1:1 ?elyts renales suelen ser dobles, triples o cuadruples si 

exist,-:n las corresnondientes multiplicaciones de los uretares. 

Cuando la situación es baja, lo fusión de ambos riñones os 

extenso, entonces la pelvis se encuentra vuelta hacia delante 

y los rii7ones son aplanados. 
arterias pueden ser normales o múltiples. 

Los ritTones en forma de herradura no producen ningún tras-
torno en esncetil, pero pueden tener importancia desde el pun 
to de visto quirúrgico. 
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CONCLUSIONES 

1. jan vista de que el odontólogo no puede ni debe aislar—

se del resto de las profesiones que estudian al ser humano, 

para atacar cualquier tipo de problema bucal, concluimos la -5 

imeortancia de conocer los antecedentes de lo que en si, "ha —

la genética y su relación con el Cirujano Dentista. 

2. Este esfuerzo, pretende poner al alcance del odontólo 

go moderno los fundamentos de la genética, con la intención de 

divulgar conocimientos para una formación profesional mdscom—

pletc. 

3. En este caso se hace una exposición, que aunque: breve, 
de todos:los signos propios de la .trisomía.0„oolnel»i'l~.  

hacer penetrar 	lector; no' solo en-la problemétioa41ú9ca: 

sino', en todas aquellas afecciones que se dan a nivel s1stévil—
co en este síndrome. 

4. Que esta pequefla investigación bibliográfica en torno —
al síndrome de Edwuards, nos inquiete a todos sobre el análi—

sis de otros padecimientos genéticos, que de una u otra manera 

manifiestan alteraciones bucales. 

5. Y desde luego, en la medida que conozcamos y distinga — 
mos con síjuridad científica las diversas ramas de la medicina 
podremos diferenciar los diagnósticos y poder dar tratamiento* 
adec?larov a nivel oral y al mismo tiempo proporcionar una ac--
ci'5n -ulttdisciplinarin. 
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