EMBRIOLOGIA - CITOGENETICA CLINICA

T5 - Anomalias cromosomicas
Anomalias numéricas de los cromosomas
QELEET  Hoja de repaso rapido - euploidias, aneuploidias y no disyuncion

(3 Dificultad: INTERMEDIA | (© Lectura: 1822 min | [ Estudio: 1-1,2 h
o Idea central ° Meiosis | vs meiosis Il
Las anomalias numéricas cambian el nimero de cromosomas respecto al Error Gametos Trisomia resultante
SongEmENo memmll 4D B gelulEE SaTTeiEs iy 25 &N grriEios: Meiosis I  100% andmalos: 50% disémicos - 50%  Tres cromosomas distintos
nulisémicos
LBl Cau?a mayor,de patologia prenatal, pérdidas gestacionales, Meiosis  50% normales - 25% disémicos - 25% Dos crométidas hermanas
malformaciones y sindromes. " iieitaes -

i * El ovocito es vulnerable en meiosis | por la detencion prolongada en
o Tres cifras para recordar

diplotene.
0,7% 30%
Poblacion general con anomalia Abortos del primer trimestre 0 Poliploidia
cromosdémica. causados por ellas.
Situacién Mecanismo Resultado
50% 1959 Triploidia Gameto diploide o polispermia 3n =69
Abortos del primer mes con causa Trisomia 21 asociada al sindrome de - oidi No di i lizada mitoti P
cromosémica. Down. etraploidia o disyuncion generalizada mitotica n=
Disginia Ovocito retiene corpusculo polar Ovocito 46
Disandria Espermatozoide 46 o bicéfalo Aporte paterno doble

e Clasificacion basica
* Triploidia y tetraploidia son incompatibles con la vida y frecuentes

Grupo Qué cambia Ejemplo en abortos del primer trimestre.
Euploidia Complementos haploides completos 3n=69:4n =92
Aneuploidia  Uno o pocos cromosomas Trisomia - monosomia o Mosaico vs quimera
Mixoploidia  Dos o mas lineas celulares Mosaico - quimera
loidi bia el leto” loidi bi Mosaico Quimera
* Euploidia = cambia el “juego completo”; aneuploidia = cambia Dos 0 més lineas celulares proceden Dos o0 mas lineas proceden de dos
cromosomas concretos. de un Unico cigoto. cigotos fusionados.
° Aneuploidias eI o Clava o
Mosaico: error mitético precoz. Quimera: dos genomas distintos en
un individuo.

Tipo Cariotipo Clave clinica

Trisomia 2n+1=47  Un cromosoma extra lineas celulares  origen distinto

Monosomia 2n - 1=45 Falta un cromosoma

Autosomica 13,18, 21 Mas grave cuanto mayor desequilibrio génico o Ideas clave para examen
Sexual X/Y Mejor tolerada que autosémica
o 0,7% poblacion general; gran o Euploidia: cambia un
* La pérdida completa de un autosoma es letal; la GUnica monosomia peso prenatal. complemento haploide
viable es 45,X0. completo.
. .. Aneuploidia: gana o pierde Meiosis I: 100% gametos
0 No disyuncién o P 9 P o , 9
cromosomas concretos. andémalos.
[Anafase] - [No separaqon] - [Gameto dlsomlcoJ / [nullsomlco] o Meiosis II: 50% normales y o Mosaico = un cigoto;
o . . 9, A i = I
® Meiosis I: no se separan cromosomas homoélogos. 50% andmalos. quimera = dos cigotos.

® Meiosis II: no se separan cromatidas hermanas.

® Mitosis precoz: genera lineas celulares distintas. @ Errores frecuentes
X Todas las monosomias no son viables. La excepcion clasica es 45,X0.
X Mosaico # quimera. Mosaico deriva de un cigoto; quimera de dos.

X Meiosis | # meiosis Il. Cambian proporcién de gametos y relacion
genética.

X 46 cromosomas no siempre es normal. Puede ser pseudodiploide.
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