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Enfermedades hereditarias
monogenicas
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Las enférmedades monogenicas son aquellas producidas por alteraciones en la ?ééEé'Hcla
de ADN de un solo gen.

Los genes son pequenos segmentos de ADN. Estan dispuestos en orden en los
cromosomas, dentro del nucleo de las células. Cada célula tiene 23 pares de cromosomas;
dos de ellos, el X y el Y, son los cromosomas sexuales y determinan el sexo; el resto se
llaman autosémicos.

Todos los genes sirven de patron para la produccion de diferentes proteinas y juntos
proporcionan la informacion necesaria para estructurar el cuerpo y sus funciones. Cuando
uno de ellos es anormal, puede producir una proteina anormal o en cantidades
anormales que altere estas funciones.

No siempre los rasgos anormales heredados tienen consecuencias para la salud; a veces
las consecuencias son minimas, pero también pueden producir alteraciones que lleven a
una disminucion importante en la calidad de vida. Las enfermedades hereditarias afectan
al 1-2% de la poblacion general.
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Autosémico dominante: Se dice gue una
enfermedad es dominante cuando solo se
necesita un gen defectuoso (de las dos
copias que posee un individuo, |la paterna
y la materna) para causar los sintomas de
la enfermedad. En estos casos las
anomalias generalmente aparecen en
cada generacion y cada nino afectado
tiene un padre igualmente afectado. Las
personas no afectadas no transmiten la
enfermedad. Cuando uno de los padres
esta afectado, el hijo tiene un 50% de
probabilidades de heredar la enfermedad.
Ademas, hombres y mujeres tienen Ia
misma  probabilidad de padecerla.
Ejemplo: Neurofibromatosis tipo 1.
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Autosomico recesivo: En estos
casos, aunque uno de los genes del
par esté afectado, el otro puede
producir suficiente proteina
normal y entonces la anomalia no
es clinicamente visible; estos
individuos no sufriran la
enfermedad, pero seran
portadores, porque presentan la
mutacion y pueden trasmitirsela a
los hijos. Solo los individuos con las
dos copias del gen afectado
presentaran la enfermedad.
Ejemplo: Fibrosis quistica.
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Dominante ligado al cromosoma X

Los caracteres dominantes ligados al cromosoma X son infrecuentes, pero
existen. Se manifiestan en las mujeres que tienen una mutacion en una de
las dos copias del gen en el cromosoma X, y en los hombres que presentan
el gen mutado en el unico cromosoma X que tienen. Tanto los hijos como las
hijas de una madre afectada tienen un 50% de probabilidades de estar
afectados, aunque la manifestacion de la enfermedad es generalmente mas
leve en mujeres que en varones. Los varones afectados solo trasmiten la
enfermedad a sus hijas; sus hijos seran sanos. Ejemplo: Raquitismo
hipofosfatémico.
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Recesivo ligado al cromosoma X

En estos casos, aunque la mujer sea portadora de un gen andmalo, no
padecera la enfermedad, porque el cromosoma X normal compensara la
anomalia. En cambio, cualquier varon que reciba el cromosoma X andmalo
sufrira la enfermedad. Cada hijo varon nacido de una mujer portadora de una
enfermedad recesiva ligada al cromosoma X tiene un 50% de probabilidades
de heredar el gen defectuoso y por tanto de desarrollar la enfermedad. Cada
una de las hijas tendra un 50% de probabilidades de heredar el gen
defectuoso y ser portadora de la enfermedad. Las portadoras generalmente
no presentan sintomas de la enfermedad, pero pueden tener un hijo afectado.
Un hombre afectado por una enfermedad ligada al cromosoma X no puede
transmitir la enfermedad a sus hijos varones, porque les aporta el cromosoma
Y, pero se lo transmitira a todas sus hijas, que seran portadoras. Ejemplo:
Hemofilia A.
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Herencia ligada al cromosoma Y

Solo los varones padeceran una enfermedad ligada al cromosoma Y. Por lo tanto, un
varon afectado transmitira la enfermedad a todos sus hijos, pero a ninguna de sus
hijas. Este tipo de herencia es muy poco frecuente.

Herencia mitocondrial (materna)

Las enfermedades mitocondriales estan causadas por mutaciones en el ADN
mitocondrial. La mitocondria es el organulo celular encargado principalmente de
suministrar energia a la célula, y tiene su propio ADN, independiente del ADN
nuclear. Dado que las mitocondrias se heredan de la madre, a través del ovocito,
estas enfermedades presentan herencia materna: pueden afectar tanto a hombres

como a mujeres, pero se transmiten exclusivamente a través de las mujeres.
Ejemplo: Sindrome MELAS.
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