EMBRIOLOGIA - CITOGENETICA
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Tema 3 - El cariotipo humano

Analisis citogenético, bandeado y nomenclatura
Hoja de repaso rapido - estructura, técnica e interpretacion basica

Dificultad: Intermedia  Lectura: 14~16 min  Estudio: 1~1,5 horas

o Resumen

Citogenética: estudio del nimero, estructura y alteraciones de los
cromosomas. El cariotipo ordena los cromosomas metafasicos por parejas
de homdlogos, de mayor a menor tamano, siguiendo criterios ISCN.

% 1956: Levan y Tjio establecen 46 cromosomas. 1959: Lejeune relaciona
trisomia 21 y sindrome de Down.

e Cromosoma, regiones y bandas G/R
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a Ideas clave para examen

KCI hipoténico
dispersa
cromosomas.

El cariotipo se analiza
en metafase.

Colchicina bloquea
microtdbulos.

FISH detecta
alteraciones
submicroscédpicas.

Bandas G: oscuras,
ricas en AT.

Bandas R: patrén
inverso, ricas en GC.

Centrémero

Banda oscura
(rica en AT)

p = brazo corto; q = brazo largo. La localizacion se expresa por brazo, region y banda: p. €j., 36.3 0 q25.3.

° Obtencion del cariotipo
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e |a fitohemaglutinina reactiva linfocitos y los induce a dividirse.
® La colchicina detiene la mitosis en metafase, no en anafase.

® El choque hipotonico separa fisicamente los cromosomas.

e Clasificacion cromosémica

46 cromosomas: 22 pares de autosomas + 1 par sexual.
Criterios: tamafio, posicion del centrémero y satélites.
Metacéntrico, submetacéntrico o acrocéntrico.

Grupos clasicos A-G.

o Bandas de todo el cromosoma

Técnica Clave

Q Quinacrina; fluorescencia UV; rapida pero inestable.
G Tripsina + Giemsa; estandar de rutina; oscuro = AT, replicacion tardia.
R Inversa de G; oscuro = GC, replicacion temprana; Gtil en telémeros.
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a Bandas regionales

Técnica Region marcada

Cc Heterocromatina constitutiva y centrémeros.
NOR Satélites de 13, 14, 15, 21y 22.

T Telémeros.
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FISH usa sondas de ADN fluorescentes dirigidas a regiones concretas.
Permite detectar microdeleciones, amplificaciones y reordenamientos no
visibles con bandeado convencional.

® Ej.22q11 en DiGeorge, 711 en Williams.
® También Util en oncologia: p. ej., BCR-ABL.

e Nomenclatura ISCN

Formula Interpretacion

46,XX Mujer normal.
46,XY Varén normal.
47,XY,+21 Varén con trisomia 21.
45X Monosomia X.

@ Errores frecuentes

X “La colchicina bloquea la anafase”. No: acumula células en metafase.
X “Bandas G y R son equivalentes”. Son complementarias e inversas.
X "El 22 es el cromosoma mas pequefio”. En realidad lo es el 21.

X “FISH sustituye siempre al cariotipo”. No: complementa el analisis cuando se
busca una regién concreta.
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