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« Clasificar los tipos de aberraciones
cromosomicas.

« Definir caracteristicas y tipos de aberraciones
cromosomicas de numero.

* Explicar las causas que originan las
aberraciones cromosomicas de numero.

« Describir las consecuencias gendémicas y
fenotipicas de las aberraciones cromosomicas
de nUmero segun cromosomas autosomicos y
sexuales involucrados.




« Las aberraciones cromosdmicas. Concepto y
clasificacion.

* Tipos de aberraciones cromosomicas de
numero: Poliploidias y Aneuploidias.

‘Mosaicos cromosOmicos.

« Causas que originan las aberraciones
cromosomicas de numero.

« Consecuencias genomicas y fenotipicas de las
aberraciones cromosomicas de numero.







Jhonatan Landong Down
(1828-1896)
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Jerome Lejeune
(1926-1994)
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en las poblaciones humanas

Son causa frecuente de:

 Pérdidas de embarazos

* Retraso Mental

* Malformaciones congeénitas

Incidencia en recién nacidos: 0.5%
Material abortivo entre el 50-60%




Clasificacion de las aberraciones cromosomicas:

Poliploidias
Aneuploidias




¢Que son las POLIPLOIDIAS?

Son aberraciones cromosomicas en las cuales
el nUmero de cromosomas es un multiplo
exacto del numero haploide y superior a 2n.

Constitucion 3n = 3(23) = 69 Triploidias
Constitucion 4n = 4(23) = 92 Tetraplodias
Constitucion 4n = 5(23) = 115 Pentaploidias




TRIPLOIDIAS

Resultado de una anormalidad que ocasiona una
falla en la maduracion tanto de la ovogénesis como
de la espermatogénesis.

Expresion fenotipica : se han descrito en fetos y
depende del origen del gameto inmaduro:

Doble set cromosémico de origen materno: hay poco
desarrollo de la placenta y el feto con poca nutricion,
es abortado.

Doble conjunto cromosémico aportado por un
esperma inmaduro: placenta muy desarrollada que se
clasifica como mola hidatiforme y poco desarrollo o
ausencia de las estructuras originadas por el
embrioblasto.



Triploidia
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TETRAPLOIDIAS

92, XXXX 0 92, XXYY

Son el resultado de una anormalidad en el
"clivage", segmentacion o division del
citoplasma, a partir de la primera division
cigotica.



Causas de las Poliploidias:

* Fallo en la primera division meiodtica
durante la gametogeénesis (estadio
precigotico).

* Fallo en el clivaje, que tiene lugar en la

primera division mitdtica del cigoto (estadio
postcigotico).

* Poli fecundacion del ovulo por varios
espermatozoides.

* Alteraciones en las divisiones celulares en
celulas neoplasicas.




Consecuencias de las Poliploidias:

En los humanos las poliploidias son
Incompatibles con la vida.
Los organismos poliploides resultan

Incompatibles con la supervivencia y terminan
en abortos o perdidas en diferentes etapas del
desarrollo prenatal y en pocas ocasiones reciéen
nacidos que fallecen en pocas horas.




¢, Que son las ANEUPLOIDIAS?

Son aberraciones cromosomicas en las cuales
el nuUmero de cromosomas difiere del numero
haploide (n) siendo un multiplo no exacto de
este (n=23 cromosomas) .

Da lugar a un multiplo no exacto del numero
haploide de cromosomas

Ejemplos:

e2n -1 =45 cromosomas : Monosomias
e2n +1 =47 cromosomas : Trisomias
e2n + 2 =48 cromosomas : Tetrasomias




Causas de las Aneuploidias:

* No disyuncion

« Anafase retardada




Fallas de segregacion de un par

cromosomico especifico, durante:

Anafase de cualquiera de las dos divisiones
meioticas (precigbtico).

Primera o primeras divisiones mitéticas del
cigoto.(postcigotico)






No disyuncion en la
primera division meiotica
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DOBLE NO DISYUNCION en la formacion de los gametos
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ANEUPLOIDIA COMO EVENTO POSTCIGOTICO

La no disyuncion en la primera division mitbtica
postcigotica, origina dos lineas celulares
(MOSAICISMO).

Al realizar el analisis cromosomico, se pueden
observar dos o mas cariotipos, con diferente
nimero de cromosomas.




Anafase retardada

Qué ocurre en la Anafase de la MITOSIS?

Separacidn de los centrémeros.
Cada cromatida se independiza.
Estos cromosomas ahora separados
migran hacia los polos de la célula.

Ya en la Telofase las cromatidas llegan a los polos
ppuestos de la célula, y nuevas membranas se forman
alrededor de los nUcleos hijos.




Anafase retardada

Por tanto, cuando un cromosoma queda retrasado, se pierde
una de las dos células resultantes.

Siempre origina pérdida de un cromosoma 0 monosomias.

Si ocurre durante las primeras divisiones mitéticas de un cigoto
cromosOmicamente 46, XY y el cromosoma retardado en
anafase fuera el Y, este mecanismo daria lugar a dos lineas
celulares una 45, Xy la otra 46, XY.

La repercusion fenotipica de los mosaicismos celulares como
eventos postcigoéticos depende del momento de la
segmentacion donde esta ocurra y por tanto del namero de
células afectadas que queden formando estructuras
trofoblasticas o embrioblastica y en estas ultimas, el destino
de diferenciacion de ellas.
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Nifia con sindrome de Down

Trisomia 21
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Tall stature
Slightly feminized Frontal baldness

dusthaiyrs | [« B ,4———Breastdevelopment
| - o ;: (in 30% of cases)
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Karyotype:47,5XXY




Diferencias en los resultados de la no- disyuncion en un varon, cuando
ocurre en la meiosis | 0 en la meiosis || materna.

Meiosisnormal

Maiosis !

Meiosis il / !
No disvuncién en la Meiosis | No disyuncién en la Meiosis !
Melosis! Melosis!
Meiosisfl ’ Melosis I
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