














plearse cuantitativamente en términos de por-
centajes. Asi, si un gen dominante se expresa
fenotipicamente en una familia en todos
aquellos que tienen el gen se dice que la pene-
trancia es del 100 por ciento. Si sélo se expre-
sara en 3 de4individuos poseedores de un gen
se dirfa que tiene una penetrancia del 75 por
ciento.

Otra caracteristica de los genes dominantes
es su Expresividad Variable ain dentro de
una misma familia; un ejemplo de este fend-
meno podria ser el sindrome de Marfan que
presenta alteraciones oculares (ectopia lentis,
miopia) alteraciones cardiacas (necrosis de la
capa media de la aorta) y alteraciones esquelé-
ticas (huesos largos y adelgazados, aracno-
dactilia). Es frecuente observar que en una
misma familia este sindrome presenta expre-
sion variable, y se observa que algunos pa-
cientes no presentan ectopia lentis, o bien no
presentan cardiopatia, aunque si otras mani-
festaciones del padecimiento.

Estas dos caracteristicas, la falta de pene-
trancia y la expresividad variable son los res-
ponsables del salto de generaciones de algu-
nos arboles dominantes, y su causa exacta se
desconoce. Resulta evidente que la expresion
de un gen depende de la interaccidén del mismo
con el resto de informacién genética de un
individuo heredada de un padre y la madre.

También el medio ambiente puede modifi-
car esta expresién, incluyendo necesariamen-
te el que rodea a un embrién. Después del
nacimiento pueden incluir numerosos facto-
res, quimicos, fisicos, asi como la atmdsfera
intelectual emocional y cultural en que se des-
arrolia el individuo. Pareceria que todos estos
factores genéticos y medioambientales son los
responsables de la expresidon variable de los
genes.,

Habitualmente un caracter transmitido en
forma autosémica recesiva se expresa fenoti-
picamente sélo en individuos homocigotos,
quienes han recibido de cada uno de sus pro-
genitores (heterocigotos obligados) un gen re-
cesivo. La figura 7 ilustra un 4rbol genealdgi-
co de una enfermedad recesiva donde se ob-
serva que la caracteristica salta generaciones,
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afecta varones y mujeres por igual, y hay con-
sanguineidad entre los progenitores, io cual es
un dato frecuentemente observado que
aumenta el riesgo de aparicion de enfermeda-
des recesivas.

También se sefialan en este arbol genealdgi-
co individuos heterocigotos para un gen rece-
sivo que se ilustran con una figura coloreada a
la mitad. La deteccidn de individuos heteroci-
gotos para genes recesivos requiere de uso de
metodologia de laboratorio va que habitual-
mente no tienen alteraciones fenotipicas. Por
ejemplo, en familias con anemia de células
falciformres (drepanocitosis) el uso de electro-
foresis de hemoglobina permite detectar Hbs
ademas de la Hb normal en los heterocigotos.
También en la mayor parte de los errores
congénitos del metabolismo (galactosemia,
fenilcetonuria) se puede observar que en los
individuos afectados no hay actividad normal
de la enzima involucrada y en los heterocigo-
tos se encuentran niveles intermedios de dicha
enzima.

La figura 8a ilustra la unién de un indivi-
duo portador (heterocigoto) para un gen rece-
sivo con un individuo normal, como se obser-
va, el 50 por ciento de descendientes seran
portadores (heterocigotos) fenotipicamente
normales, y el 50 por ciento restante seran
genotipica y fenotipicamente normales. El es-
quema 8b, ilustra un ejemplo de la unién de
dos portadores, los cuales tendrian 25 por
ciento de descendientes afectados (homocigo-
tos), 50 por ciento de heterocigotos, y el 25
por ciento restante genotipica y fenotipica-
mente sanos. El esquema 8c ilustra la unién de
un individuo homocigoto (afectado) por un
gen recesivo que se une ¢on un individuo nor-
mal, donde observamos que el 100 por ciento
de sus descendientes seran heterocigotos fe-
notipicamente normales.

La herencia ligada al sexo, dominante o
recesiva, puede estar localizada en el cromo-
soma X o en el cromosoma Y.

Herencia recesiva ligada al cromosoma X
En la herencia ligada al cromosoma X el
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