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Introduccion

Cultivo de sangre
leucocitos

Deteccidon en metafase
Choque hipotdnico
Extension y tincién
cromosomas: bandas G
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* Tenemos 23 pares de cromosomas, es decir, 46
cromosomas;

o Una copia de cada cromosoma procede de la madre (6vulo) y otr
del padre (espermatozoide)

* Los primeros 22 pares de cromosomas se llaman
autosomas Yy son iguales tanto en hombres como en
mujeres

* El par numero 23 de cromosomas, se conoce como
cromosomas sexuales:
o XX: mujer
o XY: Hombre
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Melosis |

Profase | Metafase |

célula inicial es diploide (2n=4)
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intercambian fragmentos
(entrecruzamiento)
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Meilosis Il

Profase Il

células iniciales son
haploides hechas en meiosis |

cromosomas se
condensan

Metafase Il

N7

cromosomas se alinean
en la placa metafasica

Anafase Il
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cromatidas hermanas se
separan a extremos opuestos
de la célula

Telofase Il

gametos recién formados
son haploides

>

p

cada cromosoma tiene
solo una cromatida



Melosis
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No-disyuncion en meiosis | vs
meiosis I

il [ f i
Meiosis | | l x \ , '

@

Mei I
e|?5|s . x o

I
il I
I

Posibles
cigotos: Normales Trisomia Monosomi  TrisomiaMonosomi N

d d




Anomalias cromosdmicas

Anomalias en el namero de cromosomas.
Algunos:

o Trisomia 21 (S. de Down), trisomia 13 ( s. de
Patau), trisomia 18 (s. de Edwards),
monosomia X (Turner), 4 S
ECARCIEERUEEED] pyeden estar presentes en todas las

células de una persona o en forma de

Mosaico

estructura
:ura y reconstitu

alnoliridila. AIgUrios.

o Deleciones, duplicaciones, isocromoso
inversiones, traslocaciones...



;Qué es el mosaicismo?

* Presencia de dos o mas estirpes celulares
cromosomicamente diferentes.
o Mosaicismo de la linea germinal

o Mosaicismo placentario —->~ a
o Mosaicismo del feto & ot |
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Anomalias en la estructura de los
cromosomas

* Reordenamientos desequilibrados: Algunas:

o Delecidon: pérdida de un segmento de un
cromosoma. Monosomico para ese segmento. Las
microdeleciones no se ven en cariotipo
convencional. ~

© Duplicaciones: Por entrecruzamiento desigual o por :
segregacion anormal en la meiosis en un portador J
de una traslocacién o una inversion.

o lsocromosomas: cromosomas qgue ha perdido el

brazo corto y el otro se ha duplicado de forma
especular :ﬁ(




* Reordenamientos equilibrados: todo el material
genético organizado de forma diferente.

o lnversiones: un cromosoma sufre dos roturas y vuelve a
reconstituirse con el segmento entre las dos roturas inverti
Equilibrado. Descendencia!!

o Traslocaciones: intercambio de segmentos de cromosomas.
Generalmente no homaologos.
= Reciprocas
= Robertsonianas



Traslocaciones reciprocas

Posibles
gametos del
progenitor
portador

Posibles
cigotos

Portador de translocacion reciproca

Entre 3y 11

Equilibrado Desequilibrado
Fertilizacion
No portador Portador de Complemento desequilibrado
equilibrado translocacion (delecién parcial y duplicacion)

equilibrada

46 cromosomas

Progenitor
no portador

Gameto del
progenitor
no portador

Consecuencia de que dos c
no homadlogos se r

intercambien  segmentos.
genética

Por lo general, no
caracteristicas clinicas, pero
Infertilidad
Pérdida del embarazo recu

Producen gametos deseq
progenie anormal

En caso de producir clini
mental




Traslocaciones robertsonianas

Posibles
gametos del
progenitor
portador

Posibles
cigotos

Portador de translocacion equilibrada

Equilibrado

Entre 14 y 21

Desequilibrado

46 46
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No portador Portador de
equilibrado translocacion
equilibrada

46 CR 45 CR

Trisomia Monosomia

Trisomia Monosomia

Complemento desequilibrado
(delecién parcial y duplicacion)

45 CR

45 CR

Fertilizacion

Progenitor
no portador

Gameto del
progenitor
no portador

Implica a los cromosomas ac
que se fusionan cerca de s

centroméricas y pierden
cortos(13, 14, 15, 21y 22)

La pérdida del brazo co
perjudicial , el riesgo e!
descendencia. Especialment
al CR21

Las mas frecuentes: 13q14q




Impronta gendmica y disomia
uniparental

Disomia uniparental:

Presencia de dos
cromosomas que
provienen de un
solo progenitor.

Impronta genémica: Se
un cromosoma, se dup

Par de cromosomas paterno
o

Heterodizomia™

La disomia uniparental
aparece en muchos
cromosomas, pero las
alteraciones clinicas se han
mostrado en aquellos
genes con impronta

Dizomia uniparental patema
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| as cuatro combinaciones normales pumhles

ia de log doz cromozsomas homalogos: de 20l uno de los

del rizmao cromozoma por duplicada

de

tanto, tan solo hay esa expresion fenotipica. Se
manifiestan enfermedades recesivas teniendo

Unicamente un alelo.

IIiCaerarerorecesivo, y, por Algunos ejemplos:

cromosoma 15,

v

cromosoma 11y
cromosoma 7/




Caso clinico

32 anos

* Acude a consulta por abortos de
repeticion
* Antecedentes:

o Madre: 47XXX (triploidia) + traslocacion
robertsoniana 15-Y

oTio rama materna: 46XY + traslocacion
robertsoniana 15-Y

oElla: 46XX + traslocacidn robertsoniana |
Y

o Hermano de paciente: 46XY + traslocaci
robertsoniana 15-Y



s Traslocacion robertsoniana 15-Y"
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EE )
Progenitor
' “ no portador

i B
aml:;.-(:g Isbiief.-sl Gameto del
? i ‘ ' ‘ l progenitor
progenitor

portador no portador
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equilibrado

Portador de
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(delecién parcial y duplicacion)



Pruebas y resultados

* Entre las pruebas pedidas esta: cariotipo, FISH y ARRAY

* Se analizan las metafases y los resultados obtenidos son: 46 XX
traslocacion robertsoniana 15 Y (heterocromatina)

« Dotacién genética equilibrada porque no contiene genes del
cromosoma Y

* En una fecundacién, a la hora del intercambio genético, al tene
una traslocacion puede haber pérdidas de material genético qu
pueda explicar los abortos de repeticion

* El cromosoma 15 es un cromosoma con impronta genémica, y
aunqgue el riesgo sea bajo, puede presentar disomia uniparenta

* Debe haber un estudio preimplantacional o un estudio prenatal
un futuro embarazo
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