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EJEMPLOS DE GENEALOGIAS QUE DEMUESTRAN SEGREGACIÒN DE ALELOS PARA LOS GRUPOS SANGUINEOS ABO
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Cuando una madre Rh negativa es portadora de un feto con sangre Rh positiva se pueden presentar complicaciones provocadas por la incompatibilidad Rh entre la sangre de la madre la sangre fetal. Pequeñas cantidades de sangre fetal penetran en la circulación materna durante cualquier momento del embarazo o durante el momento del parto, lo que hace que se desarrollen importantes títulos de anticuerpos anti Rh en la madre durante los siguientes embarazos; así los anticuerpos maternos atraviesan la placenta hacia el feto aglutinando la sangre de este.
[bookmark: _GoBack]Los eritrocitos aglutinados hemolizan liberando la hemoglobina a la sangre fetal, los macrófagos fetales convierten la hemoglobina en bilirrubina dándole una coloración amarillenta a la piel y   mucosas del niño (ictericia). Los anticuerpos pueden dañar otras células del organismo provocando lo que ese conoce como Enfermedad Hemolítica del Recién Nacido que puede tener consecuencias en la vida fetal (muerte temprana edema o hidrops fetal) o expresión post natal (muerte neonatal, anemia, daño neurológico dejando gran discapacidad)
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Fig. 47.1. Grupo sanguineo segun la presencia o no de| 0
antigenos Ay B.





image9.png
Via de sintesis de los antigenos del grupo sanguineo
ABO
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Via de sintesis de los antigenos del grupo sanguineo
ABO
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Fenotipo Bombay (Oh): fenotipo raro

* No producen la transferasa H, por tanto son homocigéticos
recesivos (hh)

*Tienen en su sangre los anticuerpos anti A, anti By anti H

* Puede considerarse como un ejemplo de Penetrancia
reducida porque a pesar de la presencia de estos
anticuerpos la AUSENCIA de la transferasa H hace que no
puedan expresarse estos genes pues no pueden modificar al
glicolipido precursor.
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Grupo sanguineo Rh

Sola forman Ac cuando se ponen en contacto con los Rh +
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Sensibilizacion materna después de la exposicion a un
primer feto Rh positivo





image24.png
Sistema MN

* Es un sistema de herencia muy sencilla con dos alelos y tres
fenotipos.

* Fenotipo MN donde los alelos M y N son codominantes, para su
deteccién se utilizan anticuerpos My N.

* Fenotipo M
* Fenotipo N
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Deteccion de los fenotipos MN
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Sistema de Histocompatibilidad Mayor

(MHC)

+ Esté compuesto por un grupo de loci estrechamente ligados ubicado
en los brazos cortos del cromosoma 6.(haplotipo)

 Esta clasificado en 3 clases acorde a las diferencias funcionales y
estructurales en clase |, Il y Ill, le confieren diferentes caracteristicas
antigénicas.

+ Alas clases | y Il pertenece el sistema de histocompatibilidad HLA.
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Sistema de Histocompatibilidad Mayor

(MHC)

Estos genes producen antigenos en la membrana plasmatica de los
leucocitos que estan involucrados en los rechazos de tejidos
trasplantados.

Cada clase tiene en cada locus un gran nimero de alelos por o que es
muy dificil encontrar que 2 personas puedan tener la misma
informacién.

SON MUY UTILES EN LA SELECCION DE TRASPLANTES
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FIGURA 5: HAPLOTIPO HLA
CLASE Il CLASE |

pba bR B c a
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* Genotipo A1 Bw57 Cw1 DR1 DQw1 DPw6
A2B7 Cw2 DR7 DQw9 DPw5

Posibles 50% A1 Bw57 Cwl DR1 DQw1 DPw6
Gametos 50% A2B7 Cw2 DR7 DQw9 DPw5
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En determinados lugares de un locus donde actda una enzima se obtiene un
fragmento de ADN con un tamafio determinado segdn el sitio de corte de la
enzima, pero en el otro alelo aparece otro nuevo sitio de corte que da lugar a2
nuevos fragmentos de ADN de diferentes longitudes, y para saber donde estan
ubicados estos fragmentos se utiliza el método de Southern blot , esto permite
entender, al ubicarlos, cémo ocurre la herencia de 2 alelos (si el individuo es
homocigético o heterocigdtico)

Tiene como limitacion de que a veces en estos estudios hay familias en las que no
es posible saber la relacién del alelo con alguna enfermedad y a esas familias se
denominan NO INFORMATIVA
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Polimorfismo de longitud de los fragmentos de
restriccion(RLFP)
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+ Estos estudios moleculares permiten conocer las variantes
genotipicas que caracterizan a un individuo, lo que resulta de gran
utilidad en la medicina forense

 Los sistemas de marcadores de grupo sanguineo tienen mas de 20
loci, por lo que no puede inferirse el genotipo, por el fenotipo del
paciente, sino que debe hacerse el estudio familiar.

+ El sistema HLA es altamente informativo , pero se limita al brazo corto
del cromosoma 6.

* ADN RFLPs. Tiene generalmente 2 a 3 alelos marcadores, son de facil
localizacién fisica. Pero a veces las familias estudiadas no son
informativas.
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Conclusiones

Los marcadores genéticos tienen gran utilidad en la biologia,
genéticay en la practica médica y forense, en especial los
derivados de las nuevas tecnologias del ADN recombinante
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* Mencionar las caracteristicas de los marcadores genéticos.

« Describir la herencia de los grupos sanguineos ABO, Rh y
MN.

* Mencionar las caracteristicas genéticas del sistema HLA.
« Describir la herencia de los RFLPs
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Contenidos

. Marcadores genéticos, conceptoy ejemplos.

2. Los sistemas de grupos sanguineos ABO, Rh y MN: su

herencia.
. Sistema HLA: sus caracteristicas genéticas.

4. Longitud de fragmentos de restriccién del ADN (RFLP):

caracteristicasy herencia.
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¢QUE ES UN MARCADOR GENETICO?

* Son rasgos resultados de mutaciones que se expresan como
fenotipo de facil identificacion

* No cambian con la edad ni con el sexo

* Presentan un patrén simple de herenciay son
relativamente frecuentes.

* No siempre dan lugar a una enfermedad genética
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Karl Lansteiner. Premio Nobel de
Fisiologia y Medicina en 1930

« En 1900 se detectan los fenotipos del actual sistema ABO y en
1940 el sistema Rh.

+ Actualmente se han descrito mas de 20 loci relacionados con los
sistemas de grupos sanguineos.(Gran variabilidad genética)
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Los Sistemas de Grupos Sanguineos

* Son pequefios polisacaridos que se encuentranen la
membrana plasmatica de las células formando glicolipidos.

* Desde el punto de vista inmunoldgico son antigenos contra
los cuales el organismo produce anticuerpos.

« Son faciles de identificar mediante una reaccién de
hemoaglutinacion.
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Genética del sistema del grupo sanguineo ABO
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