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Mosaicismo

Se define como un individuo que presenta dos o 
más poblaciones  celulares con diferente 
genotipo. 

Proviene de un único cigoto



• Alteración mitótica y post –Cigótica 
• Existen tres mecanismos 

– No disyunción mitótica
– Perdida en Anafase
– Rescate trisómico



Mosaicismo de línea germinal
• Mosaicismo que afecta a los óvulos y 

espermatozoides
• Eleva el riesgo de recurrencia de los hijos del 

progenitor mosaico.
Ej: acondroplasia, la neurofibromatosis tipo 1, la 
distrofia muscular de Duchenne y la hemofilia A

Mosaicismo somático
• Presencia de dos líneas celulares en un tejido 

específico no germinal.



Mosaicismo placentario 
• Presencia de dos o más líneas celulares 

genéticamente diferentes que están circunscritas a la 
placenta y no están presentes en el feto.

     BVC →2-3%
- La mayoría de los mosaicismo de BVC son confinados 

a la placenta.



Tipos de mosaicismo

• Aneuploidías:
- Trisomía 8 mosaico
- Mosaico diploide/triploide

• CNV (variación del número de copias)
• Variantes de nucleótido único



Trisomía cromosoma 8 mosaico

Error de segregación cromosómica durante la mitosis o corrección 
espontánea de la trisomía 8.
La trisomía 8 completa→ aborto espontáneo I trimestre.

Manifestación extremadamente variable:

- Dismorfias faciales 
- Agenesia del cuerpo calloso
- Paladar hendido
- Cuello corto y ancho
- Talla alta
- Anomalías urinarias 
- Anomalías cardiacas



Mosaicismo diploide/triploide 

Fallo en la división postcigótica durante el desarrollo embrionario. 
Coexistencia de dos líneas celulares con diferente constitución cromosómica 
(46,XX y 69,XXX)
Su fenotipo clínico es característico.

- Alteraciones cutáneas 
- Discapacidad intelectual
- Obesidad troncular
- Talla baja
- Hemihipertrofia
- Manos pequeñas 
- Clino y camptodactilia
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Quimerismo

• Células con diferente composición genética debido a 
una fusión de dos embriones diferentes en las primeras 
etapas de gestación.



Penetrancia

• Penetrancia incompleta:personas que tienen un 
genotipo causante de enfermedad no desarrollan 
el fenotipo de la enfermedad.



Penetrancia dependiente de la edad

• Corresponde al retraso en la edad de inicio de una 
enfermedad genética.

• Complica la interpretación de los patrones de herencia 

Ej: Enf de Huntington, Hemocromatosis, Alzheimer familiar.



• Penetrancia 100% :  Si o si 
tienen la enfermedad

• Penetrancia 50%:  Pueden o 
no tener la enfermedad



Expresividad Variable

Def: se refiere al grado de gravedad del fenotipo de la 
enfermedad. Puede variar enormemente.

Progenitor con expresión leve → hijo con una 
expresión grave.

Ej: Esclerosis tuberosa



Esclerosis tuberosa

• Trastorno genético que afecta a múltiples 
sistemas.

• Mutaciones en los genes TSC1 (9q34) y TSC2 
(16p13.3)

• Herencia autosómica dominante.
• Hamartomas → cerebro, ojos, corazón, 

pulmones, hígado y riñones.
• La presentación clínica es extremadamente 

variable. 



Factores que pueden afectar a la expresión de una 
enfermedad genética.
- Influencias ambientales
- Interacción con otros genes 🡪loci modificadores



Expresividad variable  ≠ Haploinsuficiencia

• Una copia de un gen se inactiva o se elimina
• La copia funcional que queda no es suficiente 

para conservar el funcionamiento normal.



Heterogeneidad alélica

• Un solo fenotipo originado por diferentes mutaciones en 
el mismo locus cromosómico.

Ej: Fibrosis quística



Heterogeneidad de Locus

• Variantes en diferentes locus causan la misma expresión 
fenotípica de una enfermedad o afección

• Ej: Osteogenesis imperfecta : COL1A1 (17q21.33 ) y 
COL1A2 (7q21.3)





Pleiotropía

• Los genes que ejercen sus 
efectos en múltiples aspectos de 
la fisiología o anatomía son 
pleiotrópicos.

• La pleiotropía es un rasgo 
habitual de los genes humanos.

• Ej: Sd Marfan, Trisomía 21.



Herencia Multifactorial

• Rasgos están influidos por múltiples genes y factores 
ambientales.

• Ej: Presión arterial 🡪 Correlación entre las presiones 
arteriales de los progenitores y las de sus hijos. Esta 
correlación se debe en parte a los genes. Pero también 
está influida por factores ambientales, como la dieta y el 
estrés.
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El síndrome de Pallister-Killian es producido por una tetrasomía del brazo corto 
del cromosoma 12 en algunas células del cuerpo, debido a la presencia de un 
isocromosoma (12p), mientras que el resto de las células tienen un 
complemento cromosómico normal.

El siguiente enunciado se refiere al siguiente concepto:

A. Expresividad variable
B. Mosaicismo
C. Heterogeneidad alélica
D. Heterogeneidad de locus
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El síndrome de Noonan corresponde a un 
trastorno monogénico.  Se han descrito 
mutaciones en más de 20 genes distintos que 
pueden provocar el mismo cuadro.
El siguiente enunciado se refiere al siguiente 
concepto:

A. Expresividad variable
B. Mosaicismo
C. Heterogeneidad alélica
D. Heterogeneidad de locus
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