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« Clasificar los tipos de aberraciones
cromosomicas.

« Definir caracteristicas y tipos de aberraciones
cromosomicas estructurales.

 Explicar las causas que originan las
aberraciones cromosoémicas estructurales.

« Describir las consecuencias genomicas y
fenotipicas de las aberraciones cromosomicas
estructurales.




Aberraciones cromosomicas de estructura no

balanceadas.
e Aberraciones cromosomicas de estructura

balanceadas: inversiones paracentricas y

pericéntricas, translocaciones reciprocas y por
fusion centromeérica.

e Resultados de la gametogénesis de portadores
balanceados de inversiones.

e Gametogeéenesis de portadores balanceados de
translocaciones reciprocas.
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Clasificacion de las aberraciones cromosomicas:

Poliploidias

Aneuploidias

*Delecidn
Duplicacion
elsocromosoma

*Translocaciones
(reciprocas y
robertsonianas)

*Inversion
(paracéntricay
pericentrica)




Delecion

Perdida de un segmento del cromosoma.
)

De acuerdo con el numero de

., puntos de rupturas, uno en el
caso de las terminales y dos en
las intersticiales.

Terminales
Intersticiales

Cromosomas en anillo

Doble delecion terminal y el ADN se repara perdiéndose los
extremos rotos. Este tipo de defecto genera en el cariotipo,
una monosomia parcial de los brazos cortos o largos del
cromosoma involucrado del cual puede perderse todo el
teldmero, solamente un pequefo fragmento de éste o
puede perderse un segmento subtelomeérico mayor




Ejemplo de mutacion cromosomica: delecidn de un segmento
cromosomico (h, i).
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Duplicacion

Duplicacion de segmentos cromosOomicos.

x Un mecanismo puede ser el entrecruzamiento
desigual entre cromosomas homalogos que
tiene lugar en la profase de la primera division
meidticay que puede generar también
deleciones intersticiales.

x Este tipo de defecto genera en el cariotipo
trisomias parciales



Duplicacion

Ejemplo de mutacion cromosomica: duplicacion de un segmento
cromosomico (d, e, f).
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ISsocromosoma

Anormalidades en la separacion de las cromatides hermanas.

Defecto que ocurre durante la separacion de cromatides hermanas
en la meiosis Il, generando cromosomas anormales que contienen
doble la informacién de los brazos involucrados. Este defecto se
ha observado en el cromosoma X. La mujer que porta este tipo de
defecto puede presentar trisomia parcial de este brazo y

monosomia parcial del brazo corto, cuando el isocromosoma es
de brazos largos

Otro mecanismo de formacion del isocromosoma seria el
Intercambio que involucra el extremo proximal al centromero entre
cromatidas hermanas de cromosomas homoélogos generando
Isocromosomas isodicentricos en los cuales el centromero doble
no se detecta citogenéticamente por estar muy unidos.

I
Isocromosoma







Translocacion

Intercambio de ADN entre dos
cromosomas.

Ocurre cuando hay ruptura de al menos

dos cromosomas y lareparacion se
produce uniendo los segmentos rotos de
un cromosoma en el otro cromosoma
roto. Los cromosomas involucrados
suelen ser no homaologos.




TIPOS DE TRANSLOCACIONES:

Reciprocas: involucran a cualquier cromosoma.
Por fusion centromeérica: ruptura al nivel de los
centromeros y reparacion fusionando
centromeros o compartiendo uno. Estas ultimas
también reciben el nombre de Robertsonianas y
ocurren entre cromosomas acrocentricos.

Un individuo portador de este defecto presenta
tedricamente todos sus genes. Pueden tener
gametos normales o portadores balanceados de
la translocacion y por eso un defecto de este
tipo tiene un caracter hereditario.




Ejemplo de mutacién cromosomica: translocacion
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Translocacion

RECIPROCA ROBERTSONIANA




Inversion

Rupturas y reparaciones invertidas del segmento
cromosomico involucrado.

Clasificacion:

Paracéntricas (si no incluyen al centromero).

Pericéntricas (si lo incluyen).




Ejemplo de mutacion cromosdémica: inversidon de un segmento
cromosomico (e, f, g, h).
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Inversion

Paracéntricas Pericéntrica




Aberraciones cromosomicas balanceadas y no
balanceadas

¢,Cuales son las aberraciones cromosomicas no
balanceadas?

Aberraciones cromosomicas de numero.

Aberraciones cromosomicas estructurales:
deleciones, duplicaciones e iIsocromosomas.

Afectan al genoma por exceso o por defecto del complemento
cromosomico caracteristico del genoma Humano.

¢,Cuales son las aberraciones cromosomicas
balanceadas?

Inversiones.
Translocaciones.

Implican anormalidades de la estructura del cromosoma,
detectables a la observacion microscopica, sin que falte o
sobre en apariencia, ningun segmento significativo de ADN).




Manifestaciones fenotipicas comunes a las
aberraciones cromosomicas autosémicas

Anormalidades anatomicas: varian de acuerdo con el cromosoma
involucrado y la magnitud del segmento involucrado, pudiendo tratarse
de defectos congenitos,debido a anormalidades de los genes del
desarrollo y de pequenos defectos de craneo, cara, manos, pies y
genitales (regiones acrales del cuerpo) que generalmente se producen
por crecimiento desproporcionados de ellas durante el desarrollo
embriofetal.

Anormalidades del crecimiento y del desarrollo: pueden estar

presentes al nacimiento o comienzar a observarse en etapas
postnatales.

Anormalidades del funcionamiento del sistema nervioso central:
dan lugar a discapacidades mentales variables, que incluyen desde
trastornos del aprendizaje hasta retraso mental o defectos
conductuales.

La variabilidad y magnitud del fragmento o del cromosoma
afectado, determina que todos los criterios no tengan que estar
obligatoriamente presentes, pero los mas consistentes lo
constituyen el efecto en el sistema nervioso y en especial, la
deficiencia mental y las anormalidades anatomicas.




Conclusiones:

Las aberraciones cromosomicas estructurales
son:

e Delecidn
Duplicacion
elsocromosoma

*Translocaciones (reciprocas y robertsonianas)

‘Inversion (paraceéntricay pericentrica)
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