TEMA 3 GUIA 3.4

INTERFERENCIAS BIOLOGICAS DE LA TRASMISION DE
MUTACIONES SIMPLES

Con este material docente se pretende motivar la reflexibn sobre los fendmenos
biolégicos que impiden identificar criterios ya estudiados para el diagnéstico de los tipos
clasicos de herencia mendeliana. Y que en los textos de Genética Médica pueden
aparecer como patrones de herencia atipicos o patrones no clasicos de herencias de
genes simples. Una vez vencida las posibles dificultades en la comprensién de estos
fendbmenos  podran preparar el seminario que corresponde a estos contenidos que
aparecen en el Capitulo 10 del texto Introduccién a la Genética Médica.

1. Analice las diferencias en los criterios que identifican a las herencias recesivas
ligadas al cromosoma X en estos dos arboles genealégicos.
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e ¢ CoOmo explica estas diferencias?

2. En el arbol genealdgico corresponde a un tipo de ataxia espinicerebelar en la que
se describe lque la edad de comienzo de los primeros sintomas de deterioro de la
marcha en las dos hermanas I- 1y I-7 fue a los 60 afios, pero los afectados de la
segunda generacién comenzaron sus primeros sintomas a alrededor de los 40
afos, la generacion Il comenzarén a padecer los primros sintomas a los 23 afios y
la genracién IV han comenzado a presentar los primeros sintomas antes de los 10

afios de edad. ¢Qué fendmeno bioldgico explica esta anticipacion de expresion en
esta familia?

w0 e e

sl
11—
_O
<G>

1
11
1

]



3. Un hombre que padece de hemofilia A se casa con una mujer sana que ho es
portadora de la mutacién, lo que se ha comprobado por estudios moleculares y
tiiene un hijo varén que es hemifilico como él. A este hijo se le realiza cariotio que
es 46, XY, y se le hacen estudios moleculares para identificar la mutacion y
resulta ser identica a la del padre. ¢ Qué explicacion usted da a este evento?

4. Un hombre daltonico tiene una hija dalténica cuyo cariotipo resulté ser 46, XX, sin
embargo la madre de la nifia no tiene la mutacién del daltonismo y se comprueba
por estudios moleculares que los dos cromosomas X de la nifia son identicos al
cromosoma X paterno. ¢Qué fenomeno bioldgico podria explicar esta desviacion
de los criterios mendelianos de herencia de esta simple mutacién?

5. ¢Como usted interpreta el tipo de herencia en el siguiente arbol genealdgico?
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¢ Por qué los hombres en esta familia no trasmiten la enfermedad a su descendencia?
¢, Qué caracteristicas tiene la mujer 1lI-2 que explica por qué todos sus hijos estan
afectados?

6. En el siguiente arbol genealégico se representa la situacion experimentada por
una sefiora que teniendo fenotipicamente una talla normal ha tenido dos hijos con
acondroplasia por la mutacibn mas comun de esta enfermedad. ¢Cémo podria
explicarse este fendbmeno?
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7. Una nifia de solo 2 meses presenta asimetria severa de las piernas, la derecha es
mucho mas gruesa y larga que la izquierda y se ha planteado la posibilidad de un

mosaicismo génico para un tipo de enfermedad genética autosdmico dominante. ¢Qué
fendmeno podria explicar esta posibilidad?



