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1. Mendel. O estudo da herdanza
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A herdanza ¢ o proceso polo cal se transmiten as caracteristicas biolo-
xicas dos organismos a sua descendencia. Cada unha desas caracteris-
ticas € un caracter hereditario.

0 método experimental de Mendel

Gregor Mendel (1822-1884), un monxe agostino, queria saber como se
transmitian os caracteres dunha xeracion a outra. Para investigalo, uti-
lizou como material o chicharo comun (Pisum sativum), que cultivou na
horta do mosteiro onde vivia. A eleccion desta planta para as suas inves-
tigacions resultou ideal por varios motivos:

e E unha planta facil de cultivar e de crecemento rapido, polo que en
pouco tempo podense estudar varias xeracions.

e Presenta variedades con sete caracteristicas facilmente observables,
que se presentan en duas formas.

e Permite controlar a sua polinizacion, xa que as flores son hermafrodi-
tas. Desta forma, os chicharos poden tanto autofecundarse como
realizar unha fecundacion cruzada de maneira artificial.

O método empregado por Mendel, innovador para a época, non so se
baseaba na observacion, senon na utilizacion do método cientifico. Un
dos acertos de Mendel foi estudar un caracter determinado, ou dous,
como moito, en cada experimento. Desenounos moi coidadosamente,
recolleu moitos datos, estudou a descendencia tras varias xeracions e
utilizou a analise matematica para demostrar que os resultados obtidos
eran coherentes coa sua hipotese. Publicou as suas investigacions en
1866.



Primeiro grupo de experimentos

Material Duas plantas que diferian nun s caracter, a cor da semente: verde ou amarela.

Obtencidn de linas puras. Asegurouse de que os individuos que cruzara por autofecundacion
produciran sempre descendentes idéenticos ao proxenitor. Para isto cruzou plantas con sementes
de cor amarela durante varias xeracions, ata asegurarse de que so obtina na descendencia plantas
Pasos de sementes amarelas. O mesmo fixo coas plantas de sementes verdes.

Cruzamento. Fecundou, de maneira artificial, plantas de lina pura de semente amarela con plantas
de lifa pura de semente verde. Estas plantas constituian a xeracion parental (P).

Obtivo unha descendencia ou primeira xeracion filial (F,)

de plantas hibridas en gue todas presentaban sementes P A& X
amarelas. O outro caracter, o verde, non aparecia nesta \q
Resultados Xeracion. A descendencia obtida sempre era uniforme. Sementes Sementes
Repetiu 0s seus experimentos para 0s sete caracteres visibles amarelas verdes
na planta, e sempre obtivo 0s mesmos resultados.
AO caracter que aparecia nesta primeira xeracion hibrida, P Todas as
conclusions 0 amarelo, denominouno dominante, e ao que non aparecia 3 l\ ’ Z‘m?gltae:

na descendencia, o verde, recesivo.
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Segundo grupo de experimentos

Material

Plantas obtidas na primeira xeracion de hibridos.

Pasos

Autofecundacion. Deixou gue o pole de cada flor
dos individuos obtidos na primeira xeracion de hibridos (Fy)

se depositase sobre 0 seu propio estigma.

Resultados

Comprobou gue o caracter recesivo, sementes de cor
verde, gue guedara enmascarado na primeira xeracion filial,

reaparecia nesta segunda xeracion (F).

Observou que a descendencia obtida non era uniforme,

senon que, de cada 4 plantas, 3 presentaban o caracter
dominante, sementes de cor amarela, e 1 o caracter

recesivo, sementes de cor verde,

%
Sementes amarelas

|

3 sementes
amarelas

1 semente

verde

.

Conclusions

Cada caracter estaba determinado por dous factores hereditarios, cada un proveniente dun proxenitor,
que se segregan ao producir gametos. Polo tanto, 0 que se herda non son 0s caracteres, senon
0s factores hereditarios que 0s determinan e gue se poden manifestar ou non na descendencia.
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Despois quixo estudar dous caracleres das plantas a vez.

Terceiro grupo de experimentos

Material

Linas puras de plantas de semente amarela e lisa e plantas
de lina pura de sementes verdes e rugosas.

Pasos

Cruzamento. Realizou a fecundacion cruzada entre as duas
linas puras.

Autofecundacion. Deixou que se autofecundasen as plantas
amarelas e lisas obtidas na F,.

Resultados

Toda a descendencia obtida na F, presentaba 0s caracteres
amarelo e liso, conclusion idéntica a do primeiro experimento
para cada un dos caracteres.

Obtivo unha F; en que, de cada 16 exemplares, 9 eran
de sementes amarelas lisas; 3, amarelas rugosas; 3, verdes lisas,;
e 1, verde rugosa. E dicir, aparecian todas as combinacions

posibles cunha segregacion de 9:3:3:1.

Conclusions

.

Os dous caracteres herdabanse de forma independente
respecto aos demais, e poden combinarse Cos outros,
orixinando combinacions de caracteres que non estaban
presentes na xeracion parental.

r @ x @
Sementes Sementes
amarelas lisas = verdes rugosas

e & Todas amarelas
lisas
v \} Sementes
' amarelas lisas

3
Y
Y
3

9 amarelas lisas; 3 amarelas rugosas
3 verdes lisas; 1 verde rugosa

o




2. O nacemento da xenética

A importancia dos traballos de Mendel non se reconeceu ata 1900, case
20 anos despois da sua morte, cando tres cientificos, Hugo de Vries en
Holanda, Eric von Tschermak en Austria e Carl Correns cn Alema-
na, redescubriron as suas investigacions, independentemente, mentres
traballaban en problemas parecidos.

Walter S. Sutton ¢ Theodor Boveri, en 1902 e tamén de forma inde-
pendente, propuxeron que 0s cromosomas son os portadores dos fac-
tores hereditarios nos organismos e que a separacion dos cromosomas
na melose era a base para explicar os resultados dos experimentos rea-
lizados por Mendel.

Gregor Mendel William Bateson

En 1905, o ingles Willian Bateson cunou por primeira vez o termo
xenética (do grego gennetikos, ‘que orixina ou xera’), ainda que Mendel

¢ considerado o verdadeiro fundador desta ciencia.

Entre 1902 ¢ 1909 foronse creando os diferentes termos utilizados ac-
tualmente no estudo da xeneéetica que resultan imprescindibles para
comprender os mecanismos da herdanza bioloxica.

Hugo de Vries Theodor Boveri



Xenes e alelos

Wilhelm L. Johannsen designou o «factor hereditario» de Mendel co
termo Xxene. Un xene ¢ un fragmento de ADN que controla un deter-
minado caracter, como a cor da semente do chicharo. Polo tanto, a
xenética € a ciencia que se encarga do estudo da herdanza bioldxica e,
para isto, estuda como actian os xenes e como se transmiten a descen-
dencia.

Un cromosoma contén moitos xenes diferentes. Cada xene, determinan-
te para un caracter, encontrase situado ao longo de cada un dos cromo-
somas. Lstes xenes localizanse sempre no mesmo lugar no par de cro-
mosomas homologos. A este lugar que ocupa un xene ao longo dun
cromosoma chamasclle locus (loci en plural).

Cromosoma
paterno
Cromosomas
" homologos
Cromosoma
materno

Cada unha das alternativas que pode presentar un xene denominase
alelo ou alelomorfo. Por exemplo, para o caracter cor da semente do
chicharo, hai dous alelos: o que determina para a cor verde e o que o fai
para a amarela.

Cada unha das alternativas que pode presentar un xene denominase
alelo ou alelomorfo. Por exemplo, para o caracter cor da semente do
chicharo, hai dous alelos: o que determina para a cor verde ¢ o que o fai
para a amarela.

Os xenes represéntanse por unha parella de letras iguais, unha para
cada un dos alelos:

* (O alelo que se manifesta, ainda que o outro leve informacion diferen-
te, ¢ o dominante ¢ designase cunha letra maiuscula (A, B...).

» O alelo que so se expresa cando o outro ¢ igual, o recesivo, designa-
se cunha letra minuscula (a, b...).



Homocigotico e heterocigotico

Se un xene ten o mesmo alelo en cada cromosoma homologo (AA ou aa),
dise que o individuo ¢ homocigotico ou de raza pura para ese caracter.
Pola contra, se hai diferentes alelos en cada cromosoma homologo (Aa),
dise que e heterocigotico ou hibrido para ese caracter.

Cando un organismo ¢ heterocigotico ou hibrido para un so caracter,
denominase monohibrido (Aa); se o € para dous, dihibrido (AaBb);
para tres, trihibrido (AaBbCc), e para mais de tres, polihibrido.

Xenotipo e fenotipo

O xenotipo ¢ o conxunto de xenes que posue un individuo (AA, Aa ou
aa), a metade dos cales é dun dos seus proxenitores, e a outra metade,
cdo outro. Permanece constante ao longo da sua vida e é idéntico en to-
das as c¢lulas do organismo.

O fenotipo ¢ o conxunto de calidades fisicas observables nun organis-
Mo, Xa sexan anatomicas, fisioloxicas ou de comportamento, como por
exemplo, a cor dunha flor, ter os ollos claros, ser dun determinado gru-
po sanguineo, etc. Pode variar durante a vida do organismo, xa que o
medio natural inflle na expresion dos xenes. Por exemplo, nas persoas,
a cor da pel depende dos xenes recibidos e da exposicion ao sol. Polo
tanto, o fenotipo ¢ a interaccion do xenotipo e diversos factores am-
bientais.

A A a . » a
. . : .
c ™ e C cC i .

O par de cromosomas da esquerda é
homocigético dominante para dous
caracteres, mentres que o par da dereita é
homocigético recesivo para os mesmos.



_ A partir dos traballos de Mendel e os avances en citoloxia e xenética,
enuncianse as leis de Mendel ou principios basicos da herdanza.

Principio da uniformidade

No seu primeiro experimento, Mendel cruzou duas linas puras, homo-
cigoticas para o caracter cor da semente.

Alelo dominante amarelo: A Alelo recesivo verde: a

A A a a
BN\
Individuo homocigotico Individuo homocigotico recesivo
dominante 3 X Xenotipo: aa
Xenotipo: AA Fenotipo: sementes verdes

Fenotipo: sementes amarelas

Os individuos de sementes &

amarelas (AA) producen sempre
gametos co alelo A.

Os individuos de sementes verdes (aa)
producen sempre gametos co alelo a.

\|/ /Cando se cruzan dous individuos de linas

* 1 puras para un determinado caracter, toda
A a

Cando se unen 0s gametos,
formanse individuos
heterocigbticos ou hibridos, con
Xenotipo Aa e fenotipo amarelo.

a descendencia resultante esta formada por
individuos heterocigoticos ou hibridos que
presentan uniformidade, é dicir, son iguais
tanto no xenotipo coma no fenotipo.

Fi




Principio da segregacion

Posteriormente, Mendel deixou que se autofecundasen os hibridos da Fi.

Individuos heterocigoticos ou hibridos
Xenotipo: Aa
Fenotipo: sementes amarelas

A a
0s dous alelos separanse e formanse A a A sa

dous tipos de gametos distintos. A metade
deses gametos levan o alelo A,

e a outra metade, 0 alelo a. | % \

Na F; obtense un 25% de . ‘ l l 1 ‘ }
homocigoticos dominantes (AA), :

un 50% de individuos A A A 2 N
heterocigoticos (Aa) e un 25% de

homocigoticos recesivos (aa). De cada tres individuos con
sementes amarelas, aparece un con sementes verdes; é dicir,

aparecen individuos na proporcion fenotipica 3:1.

KAt:» cruzar os hibridos da primeira xeracion filial,
0s alelos segréganse e distriblense nos gametos
de maneira independente un do outro.




Principio da segregacion independente

Mendel estudou dous caracteres do chicharo a vez.

Individuo homocigotico AALL
dominante

Xenotipo: AALL
Fenotipo: sementes amarelas e lisas

o
G
—l—
——
x

que contenen un xene de cada

Produce un so tipo de gametos A .
par de alelos: AL h'-

A union dos gametos AL

e al xera unha F, uniforme

de individuos dihibridos, con F,

xenotipo AaLl e fenotipo u
amarelo liso. AGL

Individuos heterocigoticos ou dihibridos
Xenotipo: AaLl
Fenotipo: sementes amarelas e lisas

Os individuos da F, xeran gametos que tenen

un xene para a cor e outro para a forma. Polo tanto,
cada individuo da F, xera catro tipos de gametos
distintos: AL, Al, aL e al.

Como cada gameto dun proxenitor pode cruzarse
con calquera dos catro gametos do outro proxenitor,
na F, obtéfense dezaseis posibles combinacions
xenotipicas e catro fenotipos distintos, que estan

na proporcion 9:3:3:1.

Os distintos caracteres hérdanse
independentemente uns dos outros
e combinanse ao azar na descendencia.

F,

AL

Al

AalLl

~

Individuo homocigotico recesivo
Xenotipo: aall
Fenotipo: sementes verdes e rugosas

Produce un so tipo de gametos que
contenen un xene de cada par de
alelos: al

AalLl

A M




Nos caracteres estudados por Mendel, sempre existia dominancia com-
pleta dun alelo sobre outro. Neses casos, os fenotipos do individuo hete-
rocigoto e do homocigoto dominante non se poden distinguir.

As investigacions realizadas despois do redescubrimento dos experi- Pero noutros casos non existe tal dominancia, xa que a relacion entre os
mentos de Mendel confirmaron o seu traballo. Non Obstante; algﬁns alelos ¢ diferente. O resultacdo ¢ un hibrido cun fE"I'].DTipD oncde ambos os
cruzamentos demostraron gue non se cumprian as proporcions fenoti- alelos se manifestan por igual. Nestes casos, todos os alelos se represen-

tan coa mesma letra mainscula e diferéncianse cun nimero como subin-

picas que se esperaban. : ) D , - _
dice. Podense producir duas situacions diferentes.

Dominancia incompleta Codominancia \
Ocorre cando 0s dous alelos expresan por igual a sua Ocorre cando 0s dous alelos se manifestan simultaneamente.
informacion. Cando se unen dous individuos homocigoticos A0 mesturar dous individuos homocigoticos distintos,
distintos, as suas caracteristicas mesturanse e o resultado as caracteristicas de ambos 0S proxenitores aparecen
€ un individuo heterocigético cun fenotipo gue presenta nos descendentes heterocigdticos ou hibridos.

caracteristicas intermedias entre ambos 0s proxenitores. A cor das flores dalgunhas especies do xénero Camelia

Asi ocorre, por exemplo, na cor das flores da planta flor é un exemplo de codominancia. Se se cruzan duas razas
da lua (Mirabilis jalapa). Ao cruzar un individuo homocigotico puras, unha delas de flores brancas (B;B,) e a outra de
de flores vermellas (RsR,) cun homocigotico de flores brancas flores vermellas (B;B-), a primeira xeracion (F,) presenta
(R;R,), orixinase unha F, uniforme de individuos un xenotipo B4B, e un fenotipo uniforme de flores
heterocigdticos R;R, con flores de cor rosada. con parches de cor branca e vermella.

hY
-

~ (-
Po

-

<

RzR;

»

RiR;




5. Xenética humana

Alguns dos caracteres na especie humana cumpren as leis da herdanza
mendeliana, como o pelo rizo ou liso, os labios grosos ou finos, etc.
Cada un destes caracteres adoita estar controlado por un xene que se
transmite de pais a fillos.

Pelo rizo (Rr)

Pico de vitva (VV)

Ollos escuros (00) Pelo negro (PP)

. Il ; i
Labios grosos (Gg) Orella con lobulo unido (1)

Cara cadrada (aa)
Queixo sen focha (nn)

Vi

Brazo dereito cruzado 1

baixo esquerdo (hh)
Sen pencas (ee)

Pero moitas das caracteristicas humanas que dan lugar a gran diversi-
dade de individuos presentan herdanza polixénica, como por exem-
plo a altura, o peso, a cor da pel, etc. A manifestacion dos fenotipos
destas caracteristicas € o resultado da accion acumulativa de moitos
xenes e a influencia do medio.

Noutros casos hail xenes que, en lugar de dous alelos, tenen varios, o que
se conece co nome de alelismo multiple. O caracter do grupo sanguineo
das persoas esta determinado por este tipo de herdanza.

A herdanza dos grupos sanguineos

O grupo sanguineo dunha persoa depende

da presenza ou non de antixenos na membrana
dos seus globulos vermellos. Segundo o tipo

de antixeno, as persoas poden ser de catro grupos:
A (antixeno tipo A), B (antixeno tipo B), 0 (ausencia
de antixenos) e AB (antixeno A e B).

O caracter do grupo sanguineo esta controlado

por un xene que posue tres alelos: A, B e 0. Os alelos
A e B dominan sobre 0 0, que & recesivo, pero son
codominantes entre si. E dicir, un individuo AB
presenta os dous alelos e expresanse por igual
cando estan xuntos.

Como cada individuo non pode posuir mais de dous
alelos, as combinacions deses alelos dan lugar a catro
posibles fenotipos e seis xenotipos distintos.

Xenotipo AA AD BB BO AB 00

Fenotipo A B AB 0
0s individuos do grupo 0 son sempre homocigotos
recesivos; 0s do grupo AB, heterocigotos

codominantes, e 0s dos grupos A e B poden ser
homocigotos dominantes ou heterocigotos.



6. A determinacion xenética do sexo na especie humana

Nos seres humanos, asi como en numerosas especies de animais e plan-
tas, o sexo esta determinado xeneticamente por dous cromosomas
sexuais ou heterocromosomas, que se diferencian polo seu tamano,
forma e numero de xenes: o cromosoma X e o cromosoma Y.

e (Os cromosomas X e Y sO comparten un pequeno segmento homo-
logo, que permite o entrecruzamento durante a meiose. O resto de
ambos 0s cromosomas postle xenes exclusivos.

* O segmento diferencial do cromosoma Y posue poucos xenes, que
sO se transmiten de pais a fillos homes. No segmento diferencial do
cromosoma X localizaronse mais de 120 xenes.

(Js cromosomas sexuais na especie humana corresponden ao par 23. As

mulleres tenen dous cromosomas X (xenotipo XX), polo que se lles cha-

ma sexo homogameético, mentres que os homes presentan un cromo-
soma X e un 'Y (xenotipo XY), e 0 sexo ¢ heterogamético.

A herdanza do sexo

Cando se forman os gametos, os dous cromosomas sexuais separanse,

e sO vai un cromosoma sexual a cada gameto.

Nas mulleres, todos os dvulos tenien un cromosoma X, mentres que nos
homes, a metade dos espermatozoides tenen un Ccromoso-
ma X, e a outra metade, un cromosoma Y. Se o ovulo é fecundado por
un espermatozoide portador do cromosoma X, orixinara unha nena
(XX). Pola contra, se o ovulo é fecundado por un espermatozoide con

cromosoma Y, dara lugar a un neno (XY).

XX XY

+ +
X X XY X X XY

O sexo esta determinado polo
Ccromosoma sexual que porta

0 espermatozoide. Ao formarse en
igual proporcion espermatozoides
Con cromosomas X e 'Y, existe a
mesma probabilidade, un 50%, de
Xerar un neno ca unha nena.



A herdanza ligada ao sexo

Hai caracteres que estan determinados por xenes que se encontran nos
cromosomas sexuais. A herdanza destes caracteres dise que esta ligada
ao sexo. A razon deste tipo de herdanza débese ao tamano de ambos os
cromosomas e aos xenes exclusivos que posuen. O cromosoma X € mais
grande ca oY, e posue moitos mais xenes.

(Js caracteres recesivos ligados ao cromosoma X adoitan transmitilos as

mulleres e manifestalos os homes. Isto débese a:

¢ Nos homes, ao teren sO un cromosoma X, a accion dos xenes situados
no segmento diferencial de cada un dos cromosomas esta influida so
por un alelo e exprésase sempre; e dicir, ainda que sexa recesivo,
comportase como dominante.

¢ Nas mulleres, que tenen dous cromosomas X, 0s alelos recesivos so
se poden manifestar se se encontran nos dous os cromosomas, e dicir,
s¢ son homocigoticas recesivas para este caracter.
As mulleres heterocigoticas para un determinado caracter chamanse
portadoras, xa que levan so un dos alelos recesivos e, polo tanto,
non manifestan o caracter no fenotipo.

Segmento homologo

Segmento
diferencial




7. Trastornos de orixe xenética

Os trastornos xenéticos da saude debense a anomalias no material
xenético. Poden ser producidos por alteracions no numero ou na estru-
tura dos cromosomas ou por defectos nun xene determinado.

Alteracions no numero de cromosomas

Producense cando a reparticion de cromosomas na formacion dos ga-
metos ¢ defectuosa. Como consecuencia orixinanse individuos cun nu-
mero incorrecto de cromosomas, tanto por exceso coma por defecto.
Poden diagnosticarse a través de cariotipos. As mais frecuentes son:

e Monosomias. Débense a falta dun cromosoma respecto a dotacion
normal. Adoitan ser letais, excepto se se dan nos cromosomas sexuais,
como por exemplo a sindrome de Turner. Son mulleres en que falta
un cromosoma sexual (44 autosomas + X0). A proporcion € de 1 por
cada cada 2 500 nacidos con fenotipo feminino. Esta incidencia pode
ser maior se se ten en conta que o 5% de abortos espontaneos tenen
este mesmo cariotipo.

e Trisomias. Débense a presenza dun cromosoma de mais, € dicir,
existen tres cromosomas homologos. Un exemplo € a trisomia do cro-
mosoma 21, que produce a sindrome de Down. A sta incidencia e
1 de cada 800 nacidos e aumenta coa idade materna.

D’

As persoas con sindrome de Down
participan en igualdade de oportunidades
na sociedade. Espana asinou e ratificou Persoa que presenta
a Convencion Internacional sobre sindrome de Turner
0s Dereitos das Persoas con Discapacidade

0 3 de maio de 2008.
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R 2 47, XXY Cell Na: 003

Cariotipo dunha persoa con sindrome de Klinefelter (XXY)



Alteracions dos xenes en autosomas

Son trastornos hereditarios que seguen patrons mendelianos, que po-
den ser dominantes ou recesivos. Non se poden detectar nos cariotipos.

Herdanza dominante

Herdanza recesiva

Producese cando o alelo alterado & dominante sobre

0 normal e, polo tanto, manifestase no fenotipo tanto

se se encontra en homocigose (AA) coma en heterocigose
(Aa). O alelo alterado pode ser herdado tanto da nai

coma do pai. Normalmente dase en todas as xeracions
dunha familia.

Estes trastornos son menos frecuentes e poden ser dificiles
de detectar. Producense cando o alelo alterado e recesivo
sobre 0 normal; polo tanto, so se manifesta en homocigose
(aa). As persoas afectadas tenen que herdar o alelo afectado
tanto do pai coma da nai para gue se manifeste a alteracion.

Un exemplo & a acondroplasia, un trastorno xenetico
que afecta o crecemento 0seo e causa o tipo mais comun
de ananismo. A incidencia deste trastorno estimase en 1
de cada 25 000 a 40 000 bebés nacidos. En Espafa
estimase que existen unhas 1 000 persoas afectadas.
Qutros trastornos son: hipercolesterolemia familiar, que
orixina un exceso de colesterol gue se deposita nas
arterias, retinose pigmentaria, que produce cegueira
progresiva; ou a enfermidade de Huntington,
dexeneracion neuroloxica que aparece en idades tardias.

Un exemplo é o albinismo, caracterizado pola ausencia

ou reducion de pigmentacion na pel, ollos e pelo, debido

a falta de melanina. A prevalencia xeografica de todas

as formas de albinismo é variable, ainda que se estimou

en 1 de cada 17 000 individuos, feito que indica que
aproximadamente 1 de cada 70 persoas e portadora

dese xene. Outros exemplos son: fibrose quistica, un trastorno
na secrecion glandular; anemia falciforme, unha alteracion
dos globulos vermellos; ou fenilcetonuria, enfermidade que
produce danos no sistema nervioso en desenvolvemento.




Alteracions dos xenes ligados ao cromosoma X

Entre os xenes localizados no segmento diferencial do cromoso-
ma X, encontranse duas alteracions provocadas por un alelo recesivo:

e Daltonismo. Tratase dun trastorno hereditario que dificulta a distin-
cion das cores, principalmente a vermella e a verde. A incidencia des-
te tipo de cegueira para a cor € dun 8 % nos homes e un 0,4 % nas
mulleres. O daltonismo en que a persoa so percibe tons grises ¢ moi
pouco frecuente.

e Hemofilia. Caracterizase pola incapacidade de coagulacion do san-
gue. E unha enfermidade hereditaria grave, xa que unha pequena fe-
rida pode provocar fortes hemorraxias. A prevalencia estimase en
arredor de 1 de cada 6 000 individuos de sexo masculino.

En ambos os casos, para que un home sufra o trastorno, basta que o seu
unico cromosoma X sexa portador do xene que o provoca. Non obstan-
te, nunha muller é necesario que reciba o xene dos seus dous proxeni-
tores, ¢ dicir, que sexa homocigotica recesiva. As mulleres heterocigoti-
cas non manifestaran o trastorno, pero si seran portadoras.

Campo de papoulas visto por unha persoa
con vision normal (A) e por unha persoa
dalténica (B).



8. Prevencion e diagndstico de trastornos xenéticos

Nos ultimos anos, o conecemento dos xenes e do seu funcionamento
aumentou de forma moi acelerada. Actualmente, conécense mais de
7000 trastornos xeneéticos, que no seu conxunto afectan un 10 % de
meninos. A prevencion destes trastornos pode ser primaria ou se-
cundaria.

Prevencion primaria

[Levase a cabo antes da concepcion, é dicir, da union do ovulo e do es-
permatozoide. Realizase a traves do consello xenético, que consiste
en proporcionar informacion sobre o risco de que un individuo de-
terminado ou os seus descendentes se vexan afectados por unha enfermi-
dade xenética e ver se existe algunha forma de previla. Realizase median-
te a elaboracion dunha coidadosa historia clinica e dunha arbore xenea-
loxica. Esta indicado naquelas parellas en que, polo menos, algun dos
pais posue antecedentes de enfermidades hereditarias familiares.

Nas decisions que tomen os interesados, despois de recibir asesora-
mento, non so intervenen os aspectos medicos, senon que inflden de
maneira importante os aspectos culturais, emocionais, tamiliares, eco-
nomicos, legais, sociais e relixiosos.

Unha vez determinada a probabilidade
de padecer un trastorno, explicaselles
aos pais o prognostico. O xenetista
non debe influir na decision final.



Prevencion secundaria

Realizase despois da fecundacion. Pode ser de dous tipos:

* Diagndstico prenatal. Realizaselle ao feto, dentro do utero e antes
do nacemento. Comprende unha serie de técnicas especiais que per-
miten determinar a existencia de certas anomalias no feto.

Se se empregan técnicas de fertilizacion in vitro podese realizar un
diagnostico xenético preimplantacional, consistente en analizar
as células do embrion en desenvolvemento antes de implantalas no
utero materno para comprobar a existencia ou non dun xene altera-
do ou anomalias estruturais cromosomicas. Se non se detectan alte-
racions xenéticas, o embrion implantase; no caso contrario, pode
rexeitarse.

* Diagnostico posnatal. Realizase despois do nacemento, normal-
mente nos primeiros dias de vida, mediante andlises de urina e de
sangue. Destaca a proba do talén, en que se extrae sangue do aca-
bado de nacer para detectar posibles trastornos metabolicos relacio-
nados coa deficiencia ou falta dun enzima.

Unha vez realizado o diagnostico pre ou postnatal, existen medidas que
melloran a calidade de vida dos pacientes afectados dun trastorno xenée-
tico. Moitos deles son tratables con medidas paliativas, como dietas
axeitadas, aplicacion de factores de coagulacion ou, incluso, cirurxia.
Actualmente é posible realizar terapia xénica para intentar curar al-
gunhas afeccions xenéticas, substituindo xenes defectuosos por xenes
normais de forma permanente.
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Os trastornos xenéticos que se analizan
coa proba do talén non son 0s mesmos
segundo o pais e incluso a Comunidade
Autdonoma. En Espana a proba inclie
a deteccion da fenilcetonuria
e 0 hipotiroidismo conxénito. Ademais,
en bastantes Comunidades incliiense
tameén a fibrose cistica do pancreas
e a hiperplasia suprarrenal conxénita.



Técnicas de diagnostico prenatal

Estas técnicas serven para comprobar que o feto se esta desenvolvendo
e formando adecuadamente, sen ningun defecto conxénito, € dicir, nin-
gunha anomalia morfoloxica, estrutural, funcional ou molecular que se
presente ao nacer.

Tameén permiten diagnosticar factores de risco para a nai que impliquen

levar mais control ao longo do embarazo.

Estas técnicas podense dividir en dous grupos:

e Non invasivas. Entre clas estan as analiticas, como o test de ADN

fetal no sangue materno e outras que detectan diferentes proteinas; a
historia clinica dos pais, en que se pode indicar algunha situacion
que requira do seu estudo; e as ecografias, que se realizan, polo me-
nos, unha por trimestre.
A ecografia fetal € un método inocuo para o bebe, polo que se crea
unha imaxe do feto no utero materno. Durante esta proba identifican-
se e midense varias partes do feto. Emprégase para o diagnostico de
sindromes conxénitas que manifesten alteracions estruturais, como
os defectos do tubo neuronal ou a hidrocefalia.

Ecografia fetal do segundo trimestre.

e Invasivas. Empréganse para confirmar e completar o diagnostico de
bastantes anomalias fetais, sobre todo as relacionadas con alteracions
cromosomicas. Estas probas so se realizan nos casos estritamente ne-
cesarios, xa que implican certo risco de perda do embarazo, aproxi-
madamente un 0,5-2 % segundo a proba.



Puncion do cordén umbilical
ou cordocentese. Mediante
esta técnica analizase 0 sangue
obtido do corddn umbilical que
une a nai co feto a partir dunha
extraccion cunha agulla oca.

A andlise do material proporciona
informacion acerca dos
cromosomas do feto, das
enfermidades asociadas

e das anomalias cromosomicas.

Realizase a partir da semana 19
de xestacion, cando se sospeita,
de forma tardia, que

o feto presenta algun tipo

de malformacion.
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Amniocentese. Tecnica en que
se introduce, baixo control
ecografico, unha agulla aspiradora
a través da cavidade abdominal
da nai ata o Utero, con obxecto
de recoller liquido amnibtico
gue contén células do feto.

As celulas cultivanse

e posteriormente realizanse
cariotipos fetais, co fin

de detectar trastornos como

a sindrome de Down, sindrome
de Turner, etc. A técnica
realizase entre as semanas

14 e 18 de xestacion.
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Biopsia de pilosidades coriais. Mediante esta técnica recollense células
fetais das pilosidades coriais, estruturas uterinas que forman parte

da placenta. Emprégase ultrason para axudar a guiar a agulla cara

ao lugar de onde queremos extraer a mostra.

Fin do Tema 3 As leis da herdanza
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Realizase entre as semanas 8 e 12 de xestacion por via vaxinal ou a través
da parede abdominal.




