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Necesitamos tener en mente una serie de conceptos base para poder
entender las alteraciones como los genes que estin formados por el
ADN, y los cromosomas que se encargan de transportar grandes cadenas

de ADN.

Comencemos por entender que ADN son las siglas de Acido
Desoxirribonucleico y la encontramos en el niicleo de la mayoria de las
células del cuerpo.

El ADN contiene la informacién necesaria para la creacién de
las células de nuestros organismos hablando del color de cabello,
estatura, color y forma del cabello hasta las enfermedades que
podriamos desarrollar con el paso del tiempo.

La secuencia del ADN dependiendo del nucledtido, se representa de una
forma simplificada:

-Adenina (A)

-Timina (T)

-Guanina (G)

-Citocina (C)

Y se representan segtn la base como A, T, G y C. El ADN estd formado

por dos cadenas complementarias los cuales se unen de una manera
especifica: A con T y C con G, y ambas cadenas se enrollan en forma de
hélice.

No hay que olvidar que las cadenas del ADN solo contienen la
informacién y para realizar alguna funcién utilizando la informacién
contenida en ellas necesitan de una proteina.

En las células ocurre una serie de procedimientos para llevar el proceso
correctamente:

El ADN se transcribe en ARN mensajero (ARNm). Aqui se sustituye T
(tiamina) por U (uracilo) y gracias a estructuras en especifico llamadas
ribosomas, se traduce a proteina la cual estd tomada por aminodcidos.

Pero si el ARN estd formado por la combinacién de cuatro bases y
las proteinas por 20 aminodcidos diferentes ;como es que sucede la
traduccién?
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Holley, Kharona y Nirenberg recibieron el premio Nobel de medicina
por encontrar la respuesta en el “cédigo genético”. Los nucledtidos
en el ARNm se leen de 3 en 3 formando un coddén que se transforma
en un aminodcido en especifico segin la combinacién. Esas “senales”
o codones codifican los aminodcidos que formaran proteinas. Hay 4
sefales especiales:

AUG - marca el inicio de la traduccién.

UAA, UAG y UGA- son los codones de parada, que sefalizan la

finalizacién de la traduccién.
Finalmente veremos la diferencia entre genoma y exoma.

El ADN completo de un organismo se le denomina Genoma y el exoma
como tal es solo una parte del genoma, aproximadamente el 2% de la

proteina, por lo tanto, esa parte del exoma es la parte codificada del
ADN.

Entonces teniendo estos conceptos basicos ahora si podremos entender lo
que es una alteracién genética lo cual no es muy complicado de entender,
ya que es cualquier cambio en la secuencia del ADN vy esto podria alterar
la sintesis de la proteina para la que codifica, por lo tanto, el dafio de una
alteracién dependerd de donde se produce, de si tiene lugar en el exoma
o0 no o si la alteracién causa cambios en la sintesis de la proteina.

Tipos de cambio que puede haber:

-Sustitucién. Cambio de una base por otra.

-Delecién. Eliminacién de una serie de bases.
-Duplicacién. Duplicacién de un fragmento de base.
-Inversién. Inversién del orden de una secuencia de bases.

Las alteraciones tienen dos origenes: por factores externos, tipo ambiental
y por factores internos, de tipo genético.

Las células se renuevan como lo vimos en el tema de la célula y vimos que
da lugar a dos células hijas, y durante este proceso pueden producirse
errores que se denominan alteraciones genéticas que pueden ser
ocasionadas por agentes externos como el tabaco o la radiacién solar
entre otras. Estos factores aumentan las probabilidades de que sucedan
dichos errores a las cuales se les conoce como células somdticas y no son
hereditarias.

Sin embargo, las alteraciones genéticas pueden estar presentes desde el
nacimiento y esto porque el esperma o el ovulo pueden tener un error
en el ADN, dicho error serd transmitido al cigoto y quedard en todas las
células del nuevo individuo, estas alteraciones si pueden ser transmitidas
en su descendencia.
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Mutaciones genéticas

Las mutaciones se pueden generar de distintas formas, siendo la
incorrecta complementariedad de bases una de ellas. Dependiendo de
la cantidad de genes que resulten afectados por la alteracién se clasifican
en tres grupos:

Mutaciones genéticas: éstas afectan a solo un gen, generdndose
por el incorrecto ensamblaje de las bases nitrogenadas durante la
complementariedad de bases.

Mutaciones cromosémicas: éstas afectan a un cromosoma, pudiendo
faltar un fragmento del cromosoma lo que conlleva la ausencia de muchos
genes, dependiendo del tamafo del fragmento faltante. Un cromosoma
es una estructura en forma de “X” que se forma con la compactacién del
ADN. El nimero de cromosomas varfa dependiendo de la especie, y se
organizan formando pares. En la especie humana, los cromosomas se
organizan en 23 pares, lo que da un total de 46 cromosomas individuales
que definen a la especie.

Mutaciones gendémicas: este tipo de mutaciones se presentan cuando
el nimero de cromosomas totales de una especie se ve afectado, ya que
afecta al cromosoma entero, pudiendo haber un cromosoma faltante o
incluso un cromosoma sobrante en alguno de los pares.

Toda alteracién genética, que se deben al mal funcionamiento de un
gen o varios genes, independientemente del nivel al que sea, generard
enfermedades genéticas, desde el nacimiento, tratdindose entonces de
una enfermedad congénita y hereditaria, o bien por alguna alteracién a
lo largo de la vida del individuo, por la accién de agentes mutagénicos,
sustancias quimicas, radiaciones, virus, etc., siendo entonces enfermedades
adquiridas.

Causas de las enfermedades genéticas

Las principales causas del desarrollo expresiéon de enfermedades
y
genéticas son las siguientes:

1. Genes afectados trasmitidos de padres a hijos.
2. Anomalias en el nimero o en la estructura de los cromosomas.

3. Trastornos debido a la combinacién de factores genéticos y
ambientales.

4. Exposicién a sustancias quimicas, tdxicos, radiaciones, virus o
bacterias, entre otras.



Algunas enfermedades genéticas
a) Sindrome de Weber-Cockayne o epidermdlisis bulosa

La piel de los afectados se caracteriza por ser frégil, débil, extremadamente
sensible y extremadamente vulnerable, tan delicada como el cristal, ya
que al menor contacto fisico se les desprende. También recibe el nombre
de “piel de mariposa”.

b) Sindrome de Turner o Monosomia X

Es una enfermedad caracterizada por la presencia de un solo cromosoma
X en el par cromosdmico sexual (23). Afecta s6lo a mujeres. Se trata, de
la tnica monosomia viable en humanos; la carencia de cualquier otro
cromosoma en la especie humana es letal.

¢) Sindrome de Klinefelter

Es una anomalia cromosémica que consiste en la existencia de dos
cromosomas X y un cromosoma Y. Afecta solo a los hombres y ocasiona
hipogonadismo y diversas malformaciones, problemas metabélicos
generalizados e incluso la muerte.

d) Sindrome de Down

Este sindrome ocurre cuando hay una copia extra en un par cromosémico,
se denomina trisomifa. El cromosoma extra causa diversos tipos de
problemas con la anatomia y funcién de algunas partes del cuerpo y
el cerebro. El sindrome de Down es una de las causas mds comunes de
anomalfa congénitas en los humanos.

¢) Sindrome de asperger

Este sindrome a menudo se considera una forma de autismo de alto
funcionamiento. Esto puede llevar a dificultad para interactuar
socialmente, repetir comportamientos y torpeza.

) Sindrome de arlequin o ictiosis arlequin

Es una enfermedad genética de la piel caracterizada por presentar escamas
grandes y gruesas que aparecen en todo el cuerpo, a su vez los recién
nacidos tienen los pdrpados invertidos por lo que en lugar de ojos se
observan los pdrpados totalmente rojos, presentan necrosis en los dedos
de manos y pies, entre otras deformidades.
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GLOSARIO
Monosomia:
Ausencia de

uno de los
cromosomas de

un par homélogo,
como el sindrome
de Turner* en el
que falta el segundo
cromosoma sexual.

Hipogonadismo:
Defecto en

la funcién de

las gbénadas,
especialmente
los testiculos.
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GLOSARIO
Progeria:
Sindrome
genético que
consiste en un
envejecimiento
prematuro.
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2) Sindrome de patau

Este sindrome es otro ejemplo de trisomfa cromosémica, la menos
reportada en la especie humana. Se caracteriza porque los afectados
mueren poco después de nacer debido a las numerosas malformaciones
que presentan, entra las que destacan malformaciones faciales, del sistema
nervioso y de diversos 6rganos.

h) Sindrome de Williams

Este sindrome se caracteriza por la pérdida de material genético en un
cromosoma. Los afectados presentan talla baja, apariencia de edema
orbital, puente nasal deprimido, en general apariencia de “duende”,
ademds de afectaciones en el sistema circulatorio, locomotor y renal.

1) Sindrome de Hutchinson-Gilford o Progeria

Es una enfermedad que se presenta en la infancia durante los dos primeros
afnos de vida y consiste en un envejecimiento brusco y prematuro en los
nifos. La progeria dana diferentes 6rganos y tejidos, ademds de algunas
deformidades en el sistema dseo.

j) Fibrodisplasia osificante progresiva

Es una enfermedad hereditaria en la que se genera una osificacién
progresiva de otros tipos de tejido: convierte en hueso tejidos tales como
musculo, tendones y ligamentos, hasta el punto en que deja de existir
movilidad en las dreas corporales articuladas.
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