
BASES CELULARES Y MOLECULARES  DE GENÉTICA HUMANA 

INTRODUCCIÓN 
El genoma humano es la totalidad de moléculas de ADN que se encuentra en cada célula 
de un organismo, en el humano se encuentra en todas las células excepto en los glóbulos 
rojos. El genoma humano consta de 3,000 millones de pares de bases de ADN (3,2 x 109 

pb, 3,200 Mb ó 3,2 Gb). 
 
      El ADN humano se encuentra en su gran mayoría en el núcleo y en menor proporción 
en la mitocondria. Los genes según su función son secuencias de ADN que contribuyen al 
fenotipo del organismo, muchos genes codifican las proteínas. 
 
      En capítulos anteriores se ha expuesto  los procesos que inician con la expresión  del 
gen hasta producir una proteína, siendo estos la transcripción y la traducción. Ver figura 
No 1 
       Los genes que codifican proteínas contienen secuencias no codificantes  denominadas 
intrones, que interrumpen las regiones codificantes, conocidas como exones. El transcrito 
primario de ARN contienen secuencias derivadas de los intrones que son eliminadas 
posteriormente por un proceso conocido corte y empalme en inglés splicing.y que ocurre 
antes que el denominado ahora transcrito maduro abandone el núcleo. El procesamiento 
del ARN constituye un proceso complejo en que se puede modificar la expresión génica. 

Se conoce de procesos diferentes en el splicing del transcrito 
primario dando lugar a distintos polipéptidos. Ver figura No 
2 
      El control de la expresión génica también puede ser 
afectada en los procesos de traducción, procesamiento y 
transporte de proteínas. 
 
Figura No 1  Procesos para la síntesis de una proteína, la figura 
representa en general los procesos desde la transcripción a 
partir de un gen específico (ADN) para sintetizar  RNA 
mensajero el cual lleva el código genético a través de los 
codones; posteriormente  la traducción  sintetiza  cadenas de 
aminoácidos. Los procesos de transcripción y traducción están 
sujetos a control genético respectivo. 
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Figura No. 2  Niveles de control en la expresión genética en célula 
eucariota, Los niveles de control genético son 6 los cuales se 
indican con letras rojas. El nivel No 1 de regulación es a nivel de la 
transcripción, el No 2  nivel del empalme ó splicing, el No 3 es a 
nivel del transporte del transcrito maduro hacia el citosol a través 
de los poros nucleares. El No 4 corresponde a la degradación del 
RNAm, el No 5 la regulación en la traducción del mensaje y por 
último el No 6 la modificación de la actividad de la proteína 
sintetizada. Los niveles 1,2 y 3 ocurren en el núcleo y  los restantes 
en el citoplasma. 

 
 
GENES 
Factor hereditario que constituye una unidad simple de 
material correspondiente a  ADN, el cual a través del flujo 
genético ADN        ARN (Transcripción)      sintetiza una 
proteína(Traducción). 

La transmisión de información genética en los procesos de transcripción y replicación se 
realiza por medio de bloques ordenados de secuencias de ADN denominados genes. 
Un  gene es localizado en un sitio dentro del cromosoma  denominado Locus génico;  las 
diferentes formas ó variedad de un gen se denomina alelo; cuando un gen , en un locus 
determinado, tiene dos alelos distintos se denomina heterocigoto. Cuando un gen tiene 
los dos alelos iguales se denomina homocigoto. 
El fenotipo se refiere a un rasgo observado, puede se una enfermedad, grupo sanguíneo, 
variante proteica, etc. 
 
El genotipo se refiere a la información genética que se basa el fenotipo.La totalidad del 
material genético de una célula ó del individuo se denomina Genoma. 
 
ANOMALÍAS  NUMÉRICAS Y  DE  ORDENAMIENTO DE LOS CROMOSÓMICAS 
 
CONCEPTOS BASICOS: 

¶ En la Meiosis, el fallo al separarse los cromosomas conduce a la variación en el 
contenido de los gametos (óvulos ó espermatozoides) y posteriormente en los 
descendientes que surgen de tales gametos. Ver figura No. 3 

¶ En los animales, la información genética tiene un  delicado equilibrio, en donde la 
ganancia ó pérdida de un cromosoma, ó una parte de un cromosoma, en un 
organismo diploide conduce a la muerte ó alteración en el fenotipo (propiedades 
observables de un organismo que son controladas genéticamente, ejemplo: Talla, 
color de piel, forma de ojos, etc.) 

¶ Regiones de cromosomas susceptibles, existen zonas de los cromosomas que son 
fácilmente susceptibles de romperse anormalmente produciendo anomalías a la 
recombinación genética ó la disyunción (separación de cromosomas ó cromátides) 
en la meiosis I ó Meiosis II respectivamente. 

 
      
 



  La mayoría de miembros de las especies diploides tienen exactamente dos dotaciones 
Haploides de cromosomas. Las alteraciones de cromosomas incluyen alteraciones en el 
número total de cromosomas, la duplicación, deleción de genes ó segmentos de 
cromosomas, y  reordenamiento de material genético dentro y entre cromosomas ( 
inversión y  translocación). Todas las anteriores anomalías se denominan mutaciones 
cromosómicas ó aberraciones cromosómicas 
Las variaciones cromosómicas pueden ser numéricas y ó de ordenamiento que a 
continuación se describe. 
 
VARIACIONES NUMÉRICAS DE CROMOSOMAS 
 

Durante la gametogénesis el conjunto 
diploide de cromosomas se reduce a la 
mitad en la meiosis, con lo que cada 
gameto recibe un ejemplar de cada 
uno de los 22 cromosomas 
autosómicos y un cromosoma sexual 
(X ó Y) ; un fallo en la correcta 
repartición de los cromosomas 
produce numéricamente alteración en 
los cromosomas. Ver figura No 3 
                             
 
Figura No 3    Proceso general de la meiosis, 
observe que hay dos procesos de anafase, en 
la anafase  I (     ) 
 ocurre la separación de cromosomas ya 
entrecruzados genéticamente denominado 
disyunción I, observe los colores combinados 
rojo y azul en cada cromosoma. En la anafase 
II  (           )  ocurre la separación de las 
cromátides a cada polo celular, denominado 
disyunción II,  produciendo al final 4 células 
haploides. 

 
       Esta variación ocurre cuando el 

número de los cromosomas va desde la adición hasta la pérdida de uno ó más 
cromosomas así como adición de una ó más dotaciones haploides de cromosomas es decir 
en lugar diploidía de cromosomas 2n , podrían haber triploidía es decir 3n ver la cuadro 
No 1. 
       A continuación se describe tres conceptos generales que son de utilidad en la 
terminología de variaciones numéricas de cromosomas: 
Aneuploidía: un organismo gana ó pierde dos ó más cromosomas pero no una dotación 
completa haploide. De esto se clasifica monosomía causado por la pérdida de un 
cromosoma en un genoma diploide siendo 2n ς 1, Trisonomía causado por la ganancia de 
un cromosoma, tretasomía cuando se agregan 2 cromosomas más. 
Euploidía: cuando existe una dotación completa y normal de cromosomas en el humano 
hay diploidía 2n 



Poliploidía: Si hay más de dos dotaciones , a los individuos con tres dotaciones se 
denominan triploide con cuatro dotaciones tetraploides y así sucesivamente. Ver tabla No 
 
CROMOSOMAS  EN  HUMANOS 
En que consiste el complemento cromosómico 
 

 
 
Figura No 4 Cariotipo de humano. A) cromosomas de una célula en metafase, B) cariotipo, ordenamiento de 
los cromosomas según morfología y número, es cariotipo normal de sexo masculino ( 46, XY) 

 
Clasificación 
Qué es el cariotipo 
Es el ordenamiento y clasificación de los cromosomas por su morfología ( tamaño, 
localización del centrómero y el patrón de bandas ) y número; son ordenados por pares 
homólogos. En el humano hay 22 pares de cromosomas somáticos y 1 par de sexuales  
Cuando debe realizarse el cariotipo. Se toma fotos de células en Mitosis en metafase y 
luego son ampliadas y se inicia la clasificación según morfología y número 
 
Cómo se describe un cariotipo 
Se describe el número total de cromosomas después se coloca una coma, posterior a la 
coma se coloca la composición de los cromosomas sexuales  
 
ejemplos 
46, XY =  cariotipo normal de un hombre 
46, XX = Cariotipo normal de una mujer 
45, X0 =  Cariotipo anormal con ausencia de 1 cromosoma, el cual es sexual 
47, XX, +21  = Cariotipo anormal con un cromosoma más del tipo 21, de sexo femenino 
 



                     
 
 
EFECTO DE  LA DISYUNCIÓN EN LA VARIACIÓN NUMÉRICA DE  CROMOSOMAS 
 
Es importante recordar el proceso de separación de cromosomas en la meiosis 
denominada disyunción. En la Meiosis , la  Anafase I durante la meiosis I, la mitad de cada 
tétrada (una pareja de cromátidas hermanas- denominada diada) se separan hacia cada 
uno de los polos de la célula en división conocido como disyunción cromosómica. Al 
alterarse dicha disyunción altera la separación equitativa de los cromosomas. 
       En la Meiosis II, específicamente en la anafase II, ocurre una segunda disyunción, en la 
cual ocurre  separación de cromátides unidas por un centrómero común. Ver figura No 5 
 
Observe la figura No 5  en la cual hace referencia los dos tipos de alteraciones a nivel de 
disyunción y las consecuencias en la numeración de los gametos al final de la meiosis. 
Produciendo alteraciones al ser fecundado con otro gameto haploide normal, véase 
trisómico y monosómico. 
 

Cuadro No 1 



 
Figura No.5  Procesos de Disyunción en la primera y segunda división meiótica respectivamente. Observe los 
resultados al NO ocurrir disyunción en la Meiosis I señalado en letras en rojo lado izquierdo, una de las 
células contendrá anormalmente dos  cromosomas homólogos mientras la otra estará ausente, a las 
posibles combinaciones con un gameto normal haploide el resultado final será células trisómico y 
monosómicos. En el caso lado derecho NO ocurre disyunción en la segunda división.  

 
ABERRACIONES   ESTRUCTURALES 
 Translocaciones: se refiere al intercambio de segmentos cromosómicos entre dos 
cromosomas no homólogos de diferente grupo. Pueden ser de tipo Robertsoniana cuando 
hay fusión entre dos cromosomas acrocéntricos y pareciera que el recuento del cariotipo 
es normal.  Y recíproca cuando hay intercambios  de segmentos entre dos cromosomas 
Ver figura 6 

 

 
 
 
 
 



Figura No 6   Tipos de translocaciones cromosómicas. A Translocación No recíproca, observe que el segmento A-B de un 
cromosoma es insertado en otro cromosoma distinto. B translocación Recíproca se observa el intercambio de segmentos 
entre dos cromosomas distintos segmentos A-B por el segmento H,I y J. 

 
Deleción:  pérdida de un nucleótido . Ver figura No 7 
Sustitución: intercambio de un nucleótido por otro que no corresponde, este tipo de 
mutación tiene dos clases que son:  1) de transición la cual intercambia una purina por 
otra ó intercambio de una pirimidina por otra pirimidina. Y 2) transversión intercambio de 
una purina por pirimidina ó viceversa. Ver figura 7 
Inversiones (pericentrica- paracéntrica), Cambio de la dirección de un gen en 180 grados, 
ocurre un corte en cada extremo del segmento afectado, seguido de la unión de los 
extremos en diferente dirección. Según si ocurre inversión a nivel de centrómero del 
cromosoma se denomina inversión pericéntrica y si no lo involucra dándose la inversión en 
los extremos de los cromosomas se denomina paracéntrico. Ver figura No 7 
Duplicación  Un segmento de ADN es duplicado en el mismo cromosoma 
 

Sustitución 
 
 
 
 
 
 
 
 
Figura No 7 Aberraciones estructurales de cromosomas Deleción ( omisión de un segmento de ADN de un 
cromosoma) Inversión (segmento el cual está invertido el orden del mismo  observe segmentos B,C y D). 
Sustitución ( observe la sustitución anormal de un nucleótido Timina por Adenina) y duplicación (segmento 
de ADN duplicado su presencia en el mismo cromosoma) .  
 
 
 
Como pueden afectar las aberraciones estructurales. 
Cuando los genes son alterados ya sea por translocación, mutaciones puntuales, 
duplicaciones, inversión, etc.  Ocurre la  transcripción  que sintetiza transcritos  ARNm el 
cual lleva el código genético anormal y finalmente ocurre  síntesis de proteína anormal, 
obteniendo un producto no funcional según sea la actividad de la proteína. Vea figura 
anterior con respecto a B- Globina y sustitución de nucleótido. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 


