|_eccidon 3. Trastornos cromosémicos

A. Explora il il ———————- ———————— ———— -

¢En qué momento de la reproduccién celular ocurre el intercambio de informacién
genética?

En el entrecruzamiento cromosdémico, gue ocurre en la profase de la meiosis |, durante
la formacidn deben analizar que una de las células hijas queda con los dos cromosomas
del par y la otra queda de los gametos femenino y masculino.

¢Qué crees que sucederia si los cromosomas homaélogos no se separan o no migran
correctamente durante la anafase en la gametogénesis?

Se espera que los estudiantes respondan de acuerdo a sus conocimientos previos; sin
embargo, deben analizar que una de las células hijas queda con los dos cromosomas del
par y la otra queda sin cromosomas, lo que puede ser un problema si hay fecundacion,

porque el embridn va a tener mas o menos cromosomas de la cuenta.

B. Conoce el tema

Anomalias cromosomicas

Los trastornos o anomalias cromosdémicas son el resultado de una falla en la division
celular, que genera células con demasiadas copias de un cromosoma o con no suficientes
copias, o la formacion incorrecta de una parte de algin cromosoma. Algunos factores
gue pueden aumentar el riesgo de anomalias cromosdmicas son los siguientes:

Edad de la madre. Las mujeres mayores de 40 anos tienen un riesgo mas alto que las
mujeres mas jovenes de dar a luz a bebés con anomalias cromosdmicas, debido a que
los ovogonios primarios tienden a envejecer. Debido a que los hombres producen
nuevos espermatozoides durante toda su vida, la edad paterna no aumenta el riesgo de
las anomalias cromosémicas.

Medioambiente. Algunos factores ambientales, como sustancias quimicas contami-
nantes, pueden desempenar un papel en el surgimiento de errores genéticos.

Los trastornos cromosémicos se pueden clasificar en anomalias numéricas y anomalias
estructurales.




4. Lee el siguiente esquema acerca de los tipos de anomalias cromosdmicas:

r

Anomalias numéricas
Ocurren cuando la cantidad de cromosomas es
diferente del normal, o sea el individuo tiene mas o
_ menos de los 46 cromosomas.

Normal

D

Monosomia

@

Monosomias
Al individuo le falta uno de los
cromosomas de un par. Por ejemplo,
las mujeres con sindrome de Turner
tienen un solo cromosoma sexual X,
en lugar de dos.

Normal

(D

Trisomia

Trisomias
El individuo tiene tres
cromosomas de un tipo, en lugar
de un par. Por ejemplo, las

personas con sindrome de Down
tienen tres cromosomas 21 en lugar

Anomalias estructurales

Se dan cuando la estructura de un cromosoma

es afectada.

Duplicaciones

Se duplica una
parte del cro-
mosoma, lo cual
produce material
genético de mas.

I

Deleciones
(eliminaciones)

Se pierde o se
elimina una parte
del cromosoma.

i

Translocaciones

Se transfiere
una parte de
un cromosoma
a otro.

Inversiones

Una parte del

cromosoma se

desprende y se
reinserta en el

>< mismo cromo-

soma, pero en la

direccién inversa.

Inserciones

Una parte de

un cromosoma
se desprende

y se inserta en
otro cromosoma.




Analiza la informacion acerca de algunos trastornos cromosémicos numéricos:

En muchos casos, los trastornos cromosomicos estructurales y

numericos causan alteraciones que no son compatibles con la
vida; por eso, los embriones con este tipo de alteraciones son

malogrados antes del nacimiento. Sin embargo, algunas de estas

anomalia afectan de una manera menos drastica el balance gené-
tico, por lo que los individuos que las portan pueden sobrevivir.
Algunos de los trastornos cromosomicos numMeEricos comunes son
los sindromes de Down, de Turner y de Klinefelter.

I Ceriotpodel

Sindrome de Down sindrome de Down

(trisomia del cromosoma 21)
Se caracteriza porque la persona tiene tres cromoso- u( 31 )& “5 “n
mas 21. Es el trastorno cromosomico mas comun; se
estima que 1 de cada 1000 personas presenta esta oo L
condicion. Las personas con sindrome de Down tienen *& (K
caracteristicas faciales particulares, estatura mas baja )“ “K m{ B‘A MK
que el promedio, defectos cardiacosy susceptibilidad oo
a padecer enfermedades respiratorias, patologias K& ]m M “ “ 1
de los ojos como cataratas y otros menos usuales, s e om w e
como leucemia. También presentan diversos grados
de retraso mental y generalmente son estériles. Su RR XX A&A An Hﬁm HH

esperanza de vida |es un poco menor que la del resto
de la poblacion.

Cariotipo del sindrome

080 s ) R

Sindrome de Klinefelter (XXY)
Se caracteriza por la presencia de un cromosoma B& )K “ﬁ “ﬂ
X extra en varones. Los hombres con sindrome de
Klinefelter tienen testiculos mas pequenos y son
estériles; ademas tienen algunas caracteristicas ‘& (K K “ 31 “K

fisicas mas femeninas. Este trastorno también

se presenta en individuos con mas cromosomas
sexuales extra, como XXYY, XXXY o XXXXY. K& ”“ “h “ “K ”‘

KR RR  An an H 8 b
Sindrome de Turner (X0) .
Se presenta por la ausencia de un cromosoma
sexual en las mujeres, por lo que sugenotipo es
X0. Las mujeres con sindrome de Turner tienen una

Cariotipo del
sindrome de Turner

apariencia caracteristica, como estatura baja y una }{ }{ K “ N ){ R
piel membranosa entre el cuello y los hombros. ‘ LA
Ademas, son estériles, pues sus caracteres sexuales x ﬂ ﬂ N H x }
secundarios no se desarrollan completamente . A -~
durante la adolescencia. }{ }( KX 8K @

Vocabulario Q

sindrome. Conjunto
de caracteristicas que
se presentan juntas y
son tipicas de alguna
condicion biologica.

Escuela

inclusiva
El 21 de marzo se
conmemora el Dia
Mundial del Sindrome
de Down, una fecha
para reflexionar sobre la
inclusion efectiva, y en
igualdad de condiciones
en todos los ambitos
de la vida, de las
personas con trisomia
del cromosoma 21.
En Panama, al igual
que el resto del mundo,
existen iniciativas
que buscan mejorar la
calidad educativa de las
personas con sindrome
de Down; por ejemplo,
el Instituto Panamefio
de Habilitacion Especial
(IPHE), garantiza una
educacion de calidad,
equitativa y pertinente
a la poblacion estudian-
til con esta condicion.




C. Comprende lainformacion SZEl il i Rl Rl Rl

Completa el siguiente mapa conceptual.

Trastornos cromosomicos

se definen como puede ser
Numéricos Estructurales
E. 1 Fenu_tlﬂ-us a§ucladus a se definen como se definen como
presencia de mas o menos
Cromosomas, o un problema
en la formadion de estos.
R. T.: Trastornos cromo-
sémicos causados por la R. T.: Trastornos cromo-
presencia en las células de sémicos causados por
m&s 0 menos copia de un defectos en la estructura
cromosoma. de los cromosomas.
por ejemplo por ejemplo

Monosomia Duplicaciones

R. T.: Dilecciones, tras
R. T.: Trisomias locaciones, inversiones,
inserciones



