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RASGOS MONOGENICOS

1. Principio de la dominancia y de 
la recesividad.

2. Principio de segregación. 

3. Principio de transmisión 
independiente.





Los términos dominante y recesivo se aplican al 
fenotipo, y no a los genes.



DEFINICIONES

MUTACIÓN
Cambio permanente en la secuencia de 

nucleótidos o arreglos de ADN.

Frecuencia en la población menor al 1%.

Mejor Variante patogénica. 



MUTACIÓN DE NOVO

 



DEFINICIONES

LOCALIZACIÓN (LOCUS)

Homocigosis

Heterocigosis.
Compuesta

cis - trans



DEFINICIONES

HETEROGENEIDAD  ALÉLICA.

Diferentes mutaciones en el mismo locus 
producen la misma condición/fenotipo.

p. ej. gen FGFR3 



DEFINICIONES

HETEROGENEIDAD DE LOCUS

Un único fenotipo afectado puede estar causado 
por mutaciones en diferentes genes. 

p.ej Sindrome de Noonan. 



NOMENCLATURA GENEALOGIAS



GENEALOGIA

Bennett RL et al.  Recommendations for standardized human pedigree nomenclature. Pedigree Standardization Task Force of the 
National Society of Genetic Counselors. Am J Hum Genet. 1995 Mar;56(3):745-52. 



GENEALOGIA

Bennett RL et al.  Recommendations for standardized human pedigree nomenclature. Pedigree Standardization Task Force of the 
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GENEALOGIA

PRENATAL

Bennett RL et al.  Recommendations for standardized human pedigree nomenclature. Pedigree Standardization Task Force of the 
National Society of Genetic Counselors. Am J Hum Genet. 1995 Mar;56(3):745-52. 



PATRONES DE 
HERENCIA

MENDELIANO

  Autosómica dominante

  Autosómica recesiva

 Ligada-X dominante           

 Ligada-X recesiva

 Ligada-Y

NO 
MENDELIANO

 Repetición de tripletes

 Mutación genes mitocondriales

 Impronta  

 Mosaicismo gonadal



HERENCIA AUTOSOMICA DOMINANTE

 Fenotipo  se expresa en individuos que tienen una copia de 
una variante genética en un locus particular. (heterocigoto)

Recurrencia 50%
Jordé, L. B., Carey, J. C., Bamshad (2021). Genética médica (6ta. Ed)



 

Acondroplasia

Prevalencia desconocida

Huesos largos cortos

Frente prominente 

Puente nasal deprimido

Esclerosis Tuberosa

1-9 / 100 000

Rabdomiomas cardíacos

Tubérculos corticales

Lesiones subependimarias

Síndrome de Noonan 

1-5 / 10 000

Translucencia nucal aumentada

Higroma quístico.

Ascitis 

Polihidroamnios.

Miocardiopatía

Cardiopatía congénita.



HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA

Requiere la presencia de variantes genéticas en ambos alelos de 
un locus particular para expresar un fenotipo.

Recurrencia 25%
Jordé, L. B., Carey, J. C., Bamshad (2021). Genética médica (6ta. Ed)



 

Sindrome de Jeune

Prevalencia desconocida

Huesos largos cortos

Tórax en campana. 

Polidactilia post axial

Quistes Renales

Sindrome Meckel Gruber

<1 / 1 000 000

Encefalocele occipital

Riñones poliquisticos

Polidactilia (post axial)

CILIOPATIAS



HERENCIA A LIGADA A X

Modo de herencia en el que la variante patogénica causante 
está en el cromosoma X.

Un cromosoma X se inactiva 
aleatoriamente en las primeras células 
embrionarias.

Inactivación fija en todas las células 
descendientes.

Descrito por primera vez por la 
genetista Mary F Lyon, PhD.

Jordé, L. B., Carey, J. C., Bamshad (2021). Genética médica (6ta. Ed)



HERENCIA A LIGADA A X

HERENCIA DOMINANTE.



HERENCIA A LIGADA A X

HERENCIA RECESIVA.



HERENCIA NO MENDELIANA



HERENCIA MITOCONDRIAL 

Siempre se heredan por vía materna. 

10 veces más tasa de mutación
(sin mecanismos de reparación de 
DNA).

Homoplasmico/Heteroplasmico
(heterogeneidad del mtDNA)

Las mitocondrias contienen su propio genoma distinto al nuclear.



HERENCIA MITOCONDRIAL 

Sintomatología depende del 
grado de heteroplasmia.

Efecto umbral (en general 
80%)

Las mitocondrias contienen su propio genoma distinto al nuclear.





HERENCIA POR “TRIPLETES” 

ADN hereditario inestable. 



HERENCIA POR “TRIPLETES” 

ADN hereditario inestable. 



HERENCIA POR “TRIPLETES” 

ANTICIPACIÓN

Las generaciones sucesivas muestran 

manifestaciones más precoces o más severas.



HERENCIA POR “TRIPLETES” 

DISTROFIA MUSCULAR STEINERT 

Iacoponi, Sara, Cuerva G, Marcos, De la Calle FM, María, Rodríguez G, Roberto, & González G, Antonio. (2011). Enfermedad de Steinert y embarazo: caso clínico. Revista 

chilena de obstetricia y ginecología, 76(4), 257-260

PRENATAL 

Polihidroamnios

Movimientos fetales reducidos

Pie equino varo (uni o bilateral)

Ventriculomegalia

Retrognatia.



HERENCIA POR IMPRONTA GENOMICA

Ocurre antes de la fertilización, tanto en 
el óvulo como el espermio.

Se elimina la impronta parental original, 
marcándose con la que corresponde al 
sexo del nuevo progenitor.

El patrón de metilación se resetea 
cuando ocurre una nueva gametogénesis.



HERENCIA POR IMPRONTA GENOMICA

Proceso de silenciación génica en que el individuo sano sólo 
tendría una copia transcripcionalmente activa de un gen.



HERENCIA POR IMPRONTA GENOMICA

Síndrome de Beckwith- 
Wiedemann

1-5/10.000

Macrosomía

Onfalocele

Macroglosia.

Polihidramnios.

Síndrome de Rusell 
Silver

1-9/ 1.000.000

Restricción del crecimiento 
fetal 

Prominencia frontal

micrognatia/Retrognatia.

Clinodactilia



EJERCICIOS PATRONES DE HERENCIA



Ligado al x recesivo



Autosómica dominante



Ligada al X dominante.



MITOCONDRIAL 



Autosomica recesiva
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