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1. El Sindrome de Wolf Hirschhorn (SWH) o 4p-

El SWH esta causado por una delecion parcial en la region terminal del brazo corto (brazo “p”) del cromosoma
4.

Alrededor del 50%-60% de los casos representan una delecién de novo, mientras que el 40-45% restante son
causados por la herencia desbalanceada de una translocacién cromosdmica balanceada en uno de los
progenitores, lo que conlleva, ademas de la delecién en 4p, una trisomia parcial para un fragmento de algun otro
cromosoma (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1183/) Un pequefiisimo porcentaje de los casos se produce
por reorganizaciones cromosémicas mas complejas.

2. Diagnostico del SWH o 4p-

El diagnéstico se establece por la deteccién de la delecién en la zona conocida como Regién Critica del Sindrome
de Wolf-Hirschhorn (WHSCR) en el cromosoma 4p16.3 a aproximadamente 1.4-1.9 Megabases desde el extremo
del cromosoma. Es importante mencionar que deleciones significativamente mas grandes o pequefias dentro de
esta zona pueden ser clinicamente distintas del SWH.

3. Correlacion genotipo-fenotipo en el SWH o 4p-

Hay controversia acerca de la existencia de una completa correlacibn genotipo-fenotipo pues, mientras hay
investigadores que indican que existe una correlacién parcial, otros concluyen que no existe, y que pacientes con
afectaciones severas pueden tener solo microdeleciones, mientras que otros afectados gravemente pueden tener
deleciones grandes. Por lo tanto, parece que el tamafio de la deleciébn no correlaciona al 100% con las
alteraciones clinicas.


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1183/

En todo caso, lo admitido a dia de hoy es que el SWH es un sindrome de genes contiguos al que contribuyen

los genes presentes en una regiéon de aproximadamente 1.6 Megabases alrededor de las coordenadas
genomicas chr4: 419,224-2,010,962.
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Figura 1. Detalle de la region cromosomica chr4: 419,224-2,010,962 segun el visor del genoma de la Universidad de
California, Santa Cruz (https://genome.ucsc.edu/cgi-bin/hgGateway).

Se muestra un esquema del cromosoma en la parte superior. El recuadro rojo de la izquierda sefiala la parte 4p, que se
amplia debajo, mostrando en azul los posibles transcritos de los distintos genes incluidos en esa region.


https://genome.ucsc.edu/cgi-bin/hgGateway

4. Proteinas consideradas posibles causantes del SWH o 4p-.

Las proteinas codificadas por los principales genes afectados por la delecion en el SWH, y consideradas las
principales responsables de las manifestaciones patoldgicas del Sindrome son:

WHSC1 (Wolf-Hirschhorn Syndrome Candidate 1). Es una proteina con actividad enziméatica cuya funcién es
regular los patrones de expresion de los genes realizando modificaciones en las proteinas que interaccionan con
el ADN para formar la cromatina (las histonas). De esta manera regula la forma en la que el ADN se replica y
se transcribe para expresar diferentes genes, y también regula la reparacion del ADN cuando éste se rompe 0 se
altera. WHSC1, también conocido como NSD2 y MMSET es, por tanto, un modificador epigenético que regula los
procesos mediante los cuales las células se diferencian a lo largo del desarrollo.

Por ello, alteraciones en los niveles de WHSC1 como la que ocurre en el SWH al eliminarse una de sus copias
(alelos) tienen serias consecuencias en el desarrollo del organismo y afectan a muchos sistemas y tejidos: la
morfologia craneal, el desarrollo del cerebro, el desarrollo del corazén, el desarrollo y la funcién del sistema
inmune, etc.

LETM1 (Leucine zipper-EF-hand containing transmembrane protein_1). Es una proteina alojada en la
membrana interna de la mitocondria, el organulo celular encargado de la generacién de la energia para la célula.
Se encarga de transportar iones a través de la membrana y su falta causa serias alteraciones del funcionamiento
de la mitocondria. La disminucién de los niveles de LETM1 es considerada la principal responsable de las
convulsiones y el electroencefalograma anormal en los pacientes con SWH, aunque recientes resultados parece
indicar que no es el Unico gen implicado en la aparicién de este fenotipo, pues hay pacientes con deleciones en
LETM1 y sin convulsiones.




CPLX1 (Complexin-1). Se encuentra en las células nerviosas (neuronas) y participa en el proceso de
modulacion de la liberacién de los neurotransmisores que transmiten el impulso nervioso de unas neuronas a
otras. Por ello, y también en base a estudios de correlacién genotipo-fenotipo, ha sido sugerido recientemente
como un candidato para contribuir a la epilepsia en SWH.

WHSC2/NELFa (negative elongation factor complex member A). Esta implicado en la regulacién de procesos
bésicos de la sintesis del ARN y de la biologia del ADN. Alteraciones en este gen producen serias perturbaciones
en la estructura de la cromatina (el conjunto formado por el ADN vy las proteinas estructurales que interaccionan
con él) y alteran la division celular.

SLBP (Stem Loop Binding Protein). Es una proteina esencial en la sintesis de las histonas que, junto con el
ADN, forman la cromatina. Esta funcionalmente relacionada con WHSC2/NELFa y su falta también causa
alteraciones en la replicacion del ADN y en la division celular.

MSX1 (msh homeobox 1). Es un factor de transcripcion (una proteina que se encarga de inducir la expresion
de otros genes—proteinas) cuya funcién es especialmente importante para el normal desarrollo de los dientes y
otras estructuras bucales. También participa en el desarrollo de las ufias. Se considera que podria ser
responsable de las anomalias dentales en SWH, asi como participar en el labio leporino y el paladar hendido.

FGFR3 (Fibroblast growth factor receptor 3). Es un receptor de la membrana celular que, en presencia de
determinadas moléculas sefalizadoras, participa en la regulacién del desarrollo del cartilago, del esqueleto y en el
desarrollo neuronal. Es responsable de la enfermedad conocida como acondroplasia (enanismo), y podria estar
implicado en las alteraciones esqueléticas en los pacientes con SWH.

TACC3 (Transforming acidic_coiled-coil protein). Es una proteina que forma parte de la estructura de los
microtubulos celulares, controlando aspectos de los movimientos de compuestos y organulos dentro de la
célula. Participa en la regulacion de la migracion celular y es esencial en los procesos de morfogénesis que,
durante el desarrollo, llevan a la correcta formacion de las diferentes estructuras anatomicas. Podria estar
implicado en las dismorfologias presentes en los pacientes con SWH.




5. Otros genes estudiados como posibles candidatos del SWH o 4p-

Otros genes que han sido propuestos como candidatos para contribuir al fenotipo del SWH son CTBP1, CPLX1 o
PIGG, en el caso de las convulsiones epilépticas, o FGFRL1 en las alteraciones craneales y esqueléticas.

En cualquier caso, es importante no interpretar estas relaciones de manera diagnostica, pues hay muchos otros
aspectos que condicionan el fenotipo (las patologias) que presentan los pacientes, y que, a dia de hoy, son
imposibles de ponderar de manera adecuada:

e Como se aprecia en la Figura 1, en esta regidbn hay muchos mas genes que seguramente también
contribuyen, en medida aln desconocida, a las patologias de los pacientes.

e Esta es la regiébn minima critica comun (WHSCR1) y hay que recordar que muchos pacientes tienen
deleciones mas amplias.

e Como se ha dicho, un 40-45% de los pacientes tienen translocaciones cromosémicas no balanceadas, lo
que implica que, ademas de carecer del fragmento en 4p, tienen una copia extra de un brazo de otro
cromosoma (que puede ser cualquiera), lo cual es patolégico en si mismo y mas aun en combinaciéon con
las alteraciones en 4p.

e Elresto del genoma (“normal’) de los pacientes con seguridad condiciona la severidad y las caracteristicas
del fenotipo, de igual manera que ocurre con personas sanas que presentan diferentes susceptibilidades a
las distintas patologias.



6. indice de términos y definicién

A

ADN: El acido desoxirribonucleico, abreviado como ADN, es la molécula que contiene las instrucciones
genéticas usadas en el desarrollo y funcionamiento de todos los organismaos vivos conocidos y es responsable
de su transmision hereditaria. La funcion principal de la molécula de ADN es el almacenamiento a largo plazo
de informacién para construir otros componentes de las células, como las proteinas y las moléculas de ARN.
Los segmentos de ADN que llevan esta informacién genética son llamados genes, pero las otras secuencias
participan en la regulacion del uso de esta informacion genética.
https://es.wikipedia.org/wiki/%C3%81cido_desoxirribonucleico.

Alelo: Se denomina alelo a cada forma de un gen que se ubica en el mismo sitio en los cromosomas
homologos. Los alelos son las distintas formas que puede adoptar un gen, cada uno con sus propias
secuencias. Al manifestarse, determinan ciertas caracteristicas de acuerdo a sus propiedades. El ser humano,
suele contar con dos juegos de cromosomas, uno por parte de la madre y el otro por parte del padre. Se trata,
por lo tanto, de organismos diploides. Los diversos pares de alelos se hallan en el mismo sitio del cromosoma.
http://definicion.de/alelo/

ARN: EI &cido ribonucleico (ARN o RNA) es una molécula quimicamente muy cercana al ADN que
generalmente se sintetiza en las células a partir de un molde de ADN del que es una copia. Realiza la funcién
de mensajero de la informacion genética, ya que las células lo utilizan como un portador intermedio desde los
genes hasta la sintesis de las protéinas. El ADN no puede actuar el solo en este proceso, y se vale del ARN
para transferir esta informacioén durante la sintesis de proteinas. Otros tipos de ARN regulan la expresion
génica, y otros tienen actividad catalitica. EI ARN es, pues, mucho mas versétil que el ADN.


https://es.wikipedia.org/wiki/%C3%81cido_desoxirribonucleico
http://definicion.de/alelo/

C

Convulsién: Durante las convulsiones, una persona tiene temblor incontrolable que es rapido y ritmico, con los
musculos contrayéndose y relajandose en forma repetitiva. Hay muchos diferentes tipos de crisis convulsivas.
Algunos tienen sintomas leves y sin temblores. La convulsidbn es un sintoma transitorio caracterizado por
actividad neuronal en el cerebro que conlleva la contraccion y distensién repetida y temblorosa de uno o varios
musculos de forma brusca y generalmente violenta, asi como alteraciones del estado mental del sujeto. Una
convulsion que persiste por varios minutos se conoce como status epilepticus, mientras que la epilepsia es la
recurrencia de crisis convulsivas de manera crénica. Usualmente afecta a diversas partes del cuerpo, con lo
gue recibe el nombre de ataque convulsivo.

Cromatina: La cromatina es la forma en la que se presenta el ADN en el nucleo celular. Es la sustancia de
base de los cromosomas, que corresponde a la asociacion de ADN, ARN y proteinas que se encuentran en el
ndcleo celular. Las proteinas son de dos tipos: las histonas y las proteinas no histénicas. Las unidades basicas
de la cromatina son los nucleosomas. La regulacion de la expresiéon del ADN se produce en gran medida a
nivel de la cromatina, donde el grado de compactacion de las proteinas y el ADN y las modificaciones quimicas
de ambos determinan, junto con los factores de transcripcion, qué genes se expresan y cuales no.
https://es.wikipedia.org/wiki/Cromatina

Cromosoma: Se denomina cromosoma a cada una de las estructuras altamente organizadas, formadas por
ADN vy proteinas, que contienen la mayor parte de la informacion genética de un individuo. En las divisiones
celulares el cromosoma presenta su forma mas conocida, cuerpos bien delineados en forma de X (en
humanos), debido al alto grado de compactacion y duplicacidn de la informacién. EI nimero de cromosomas de
los individuos de la misma especie es constante. Esta cantidad de cromosomas se denomina nimero o ploidia
y se simboliza como 2n o 4n o 1n dependiendo del tipo de célula. Los humanos tienen 22 cromosomas + 2
cromosomas sexuales (2n=22x2, +2=46).

D

Delecion: Una delecion, en genética, es un tipo especial de anomalia estructural cromosoémica que consiste en
la pérdida de un fragmento de ADN de un cromosoma. Esta pérdida origina un desequilibrio, por lo que las


https://es.wikipedia.org/wiki/Cromatina

deleciones estan incluidas dentro de las reordenaciones estructurales desequilibradas. El portador de una
delecién es monosémico respecto a la informacion genética del segmento correspondiente del homélogo
normal, por eso en ocasiones las deleciones son denominadas monosomias parciales. El origen de las
deleciones puede ser una sencilla rotura cromosémica y pérdida del segmento acéntrico. En ciertos casos, las
deleciones son el resultado de un entrecruzamiento desigual entre cromosomas homologos o croméatidas
hermanas mal alineadas. También se pueden producir en la descendencia por segregacion anormal de una
translocacion o una inversion equilibradas de los progenitores.

https://es.wikipedia.org/wiki/Deleci%C3%B3n

Delecion de novo: Una deleciéon que no es heredada de los progenitores, sino que se produce “de nuevo” en
ese individuo, en los gametos que la van a dar origen, o en el zigoto.

E

Enzima: Los enzimas son proteinas que catalizan reacciones quimicas en los seres vivos. Los enzimas son
catalizadores, es decir, sustancias que, sin consumirse en una reaccion, aumentan notablemente su velocidad.
No hacen factibles las reacciones imposibles, sino que s6lamente aceleran las que espontaneamente podrian
producirse. Ello hace posible que en condiciones fisiol6gicas tengan lugar reacciones que sin catalizador
requeririan condiciones extremas de presion, temperatura o pH. Los enzimas son los que se encargan de llevar
a cabo practicamente todas las reacciones quimicas del organismo.
http://www.ehu.eus/biomoleculas/enzimas/enzl.htm

Epilepsia: La epilepsia es una enfermedad provocada por un desequilibrio en la actividad eléctrica de las
neuronas de alguna zona del cerebro. Se caracteriza por uno o varios trastornos neurolégicos que dejan una
predisposicién en el cerebro a padecer convulsiones recurrentes, que suelen dar lugar a consecuencias
neurobiol6gicas, cognitivas y psicologicas.

https://es.wikipedia.org/wiki/Epilepsia

Epigenético: La palabra epigenética deriva del griego, en donde epi significa por encima, y hace referencia a
los factores que afectan a la genética (el ADN) modificando la forma en la que los genes se expresan. La
secuencia de ADN contiene las instrucciones para producir las proteinas y otros muchos elementos
funcionales, mientras que los mecanismos epigenéticos regulan como y en qué grado tienen que expresarse.


https://es.wikipedia.org/wiki/Deleci%C3%B3n
http://www.ehu.eus/biomoleculas/enzimas/enz1.htm
https://es.wikipedia.org/wiki/Epilepsia

Esta regulacién, desde el punto de vista molecular, se ejerce a través de las modificaciones quimicas
(modificaciones epigenéticas) que alteran el estado de los componentes de la cromatina (ADN e histonas). Los
proteinas que son moficadores epigenéticos, junto con los factores de transcripcion, determinan el patrén de
expresion de los genes de cada célula, y asi controlan su identidad y su funcion.

F

Factor de transcripcion: También llamado factor de unidon a una secuencia especifica de ADN, es una
proteina que se une a secuencias especificas de ADN, controlando asi la transcripcion (el paso) de la
informacion genética de ADN a ARN mensajero, que es el paso previo a la sintesis de proteinas, promoviendo
el reclutamiento de la RNA polimerasa (la enzima que hace la transcripcién de informacioén genética de ADN a
RNA) a genes especificos para su expresion. Los factores de transcripcion, junto con los moficadores
epigenéticos, determinan el patrén de expresion de los genes de cada célula, y asi controlan su identidad y su
funcion.

Fenotipo: El conjunto de las caracteristicas y rasgos observables de un organismo: forma, desarrollo,
fisiologia, comportamiento, etc. Es el resultado de la interaccién entre el genotipo y el medio ambiente.

G

Gen: Un gen es una unidad de informacién en el ADN que codifica un producto funcional, fundamentalmente
proteinas. Es la unidad molecular de la herencia. También se conoce como una secuencia de nucleétidos
contiguos en la molécula de ADN que contiene la informacion necesaria para la sintesis de una macromolécula
con funcion celular especifica, habitualmente proteinas (a través de un ARN intermediario). ElI gen es
considerado la unidad de almacenamiento de informacién genética y unidad de la herencia genética, pues
transmite esa informacién a la descendencia. Los genes se disponen a lo largo de los cromosomas y ocupan,
en el mismo una posicién determinada llamada locus. El conjunto de genes de una especie se denomina
genoma. Los genes estan localizados en los cromosomas en el nlcleo celular.

https://es.wikipedia.org/wiki/Gen

Genoma: El conjunto de genes de una especie.


https://es.wikipedia.org/wiki/Gen

Genotipo: El genotipo se refiere a la informacion genética que posee un organismo en particular (por
contraposicién al genoma, que se refiere a los genes de la especie), en forma de ADN. Normalmente el
genoma de una especie incluye numerosas variaciones o polimorfismos en muchos de sus genes. El
genotipado se usa para determinar qué variaciones especificas existen en el individuo. El genotipo, junto con
factores ambientales que actlan sobre el ADN, determina las caracteristicas del organismo, es decir, su
fenotipo. De otro modo, el genotipo puede definirse como el conjunto de genes de un organismo y el fenotipo
como el conjunto de rasgos de un organismo.

https://es.wikipedia.org/wiki/Genotipo

H

Histona: Las histonas son proteinas de baja masa molecular, que, junto con el ADN con el que interaccionan,
forman la cromatina. La cromatina resuelve el problema del tamafio del ADN dentro del nucleo,
compactandolo. La regulacién de la expresién del ADN se produce en gran medida a nivel de la cromatina,
donde el grado de compactacion de las histonas y el ADN y las modificaciones quimicas de ambos determinan,
junto con los factores de transcripcion, qué genes se expresan y cuales no.

Labio leporino: Se denomina labio leporino, labio fisurado, o fisura labial al defecto congénito que consiste en
una hendidura o separacién en el labio superior. El labio leporino se origina por la fusion incompleta de los
procesos maxilar y nasomedial del embrién y es uno de los defectos de nacimiento mas frecuentes (constituye
aproximadamente el 15% de las malformaciones congénitas). Se presenta, frecuentemente, acompafado de
paladar hendido o fisura del paladar.

https://es.wikipedia.org/wiki/Labio leporino



https://es.wikipedia.org/wiki/Genotipo
https://es.wikipedia.org/wiki/Labio_leporino

M

Megabases: En genética un par de bases (en ingles bp) es una unidad que consta de dos nucleobases unidas
entre si por enlaces de hidrégeno para formar la doble hebra del ADN. El tamafio de un gen individual o del
genoma entero de un organismo se mide a menudo en pares de bases. Una megabase (10° bases) es un
término usado en genética para medir el tamafio de segmentos gendmicos.

Microtubulos celulares: estructuras tubulares de las células, de 25 nm de diametro exterior y unos 12 nm de
diametro interior, con longitudes que varian entre unos pocos nanémetros a micrometros, que se originan en
los centros organizadores de microtubulos y que se extienden a lo largo de todo el citoplasma. Los
microtdbulos intervienen en diversos procesos celulares que involucran desplazamiento de vesiculas de
secrecion, movimiento de organulos, transporte intracelular de sustancias, asi como en la divisién celular
(mitosis y meiosis). Junto con los microfilamentos y los filamentos intermedios, forman el citoesqueleto.
Ademads, constituyen la estructura interna de los cilios y los flagelos.
https://es.wikipedia.org/wiki/Microt%C3%BAbulo

Migracién celular: la capacidad de las células de moverse independientemente, bien por respuesta a sefiales
externas, bien debido por procesos internos.

Mitocondria: organulos celulares formados por una doble membrana que tienen como principal funcion la
producciéon de energia mediante el consumo de oxigeno, y la produccién de diéxido de carbono y agua como
productos de la respiracion celular. Actian como centrales energéticas de la célula y sintetizan ATP a partir de
los carburantes metabdlicos (glucosa, acidos grasos y aminoacidos).

Morfogénesis: (del griego "morphé" que significa forma y "génesis" creacién, literalmente el “origen de la
forma”), es el proceso bioldgico que lleva a que un organismo desarrolle su forma. Este es uno de los tres
aspectos fundamentales del desarrollo biolégico junto con el control del crecimiento celular y la diferenciacion
celular. Este proceso controla la distribucién espacial organizada de las células durante el desarrollo
embrionario de un organismo.

https://es.wikipedia.org/wiki/Morfog%C3%A9nesis
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N

Neurona: tipo de célula perteneciente al sistema nervioso cuyo rasgo diferencial es la excitabilidad eléctrica
gue presenta su membrana plasmatica, la cual permitir4, no solamente la recepcién de estimulos sino también
la conduccién del impulso nervioso entre las propias neuronas y a otros tipo de células, tales como las fibras
musculares..

https://www.definicionabc.com/salud/neurona.php

Neurotransmisor: una biomolécula que permite la transmision de informacién desde una neurona (un tipo de
célula del sistema nervioso) hacia otra neurona, una célula muscular o una glandula, a través de la sinapsis
gue los separa. El neurotransmisor se libera desde las vesiculas sindpticas en la extremidad de la neurona
presindptica, hacia la sinapsis, atraviesa el espacio sinaptico y actla sobre los receptores celulares especificos
de la célula objetivo, conllevando el paso del impulso eléctrico de una neurona a la célula diana.
https://es.wikipedia.org/wiki/Neurotransmisor

P

Paladar hendido: condicion en la cual el velo del paladar presenta una fisura o grieta que une la boca con la
cavidad nasal. Puede estar afectado solo el paladar suave que esta hacia atras junto a la garganta, o incluir el
paladar duro formado de hueso y afectar también el maxilar. En la mayoria de los casos se presenta junto con
el labio leporino.

https://es.wikipedia.org/wiki/Labio_leporino#Paladar hendido

Proteinas: biomoléculas formadas por cadenas lineales de aminoacidos. Las proteinas desempefian un papel
fundamental para la vida y son las biomoléculas mas versétiles y diversas. Son imprescindibles para el
crecimiento del organismo y realizan una enorme cantidad de funciones diferentes, como la estructural o la
enzimatica.

https://es.wikipedia.org/wiki/Prote%C3%ADna
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R

Replicacion del ADN: mecanismo que permite al ADN duplicarse (es decir, sintetizar una copia idéntica). De
esta manera, de una molécula de ADN Unica, se obtienen dos réplicas. Esta duplicacion del material genético
se produce de acuerdo con un mecanismo semiconservador, lo que indica que los dos polimeros
complementarias del ADN original, al separarse, sirven de molde cada una para la sintesis de una nueva
cadena complementaria de la cadena molde, de forma que cada nueva doble hélice contiene una de las
cadenas del ADN original. Gracias a la complementacion entre las bases que forman la secuencia de cada una
de las cadenas, el ADN tiene la importante propiedad de reproducirse idénticamente, lo que permite que la
informacién genética se transmita de una célula madre a las células hijas y es la base de la herencia del
material genético.

https://es.wikipedia.org/wiki/Replicaci%C3%B3n_de ADN

S

Sindrome de genes contiguos: Sindrome causado por una alteracion cromosoémica que incluye varios genes
distintos, situados contiguos en un mismo segmento cromosomico.

Sistema inmune: conjunto de estructuras y procesos biolégicos en el interior de un organismo que le permiten
mantener el equilibrio interno frente a agresiones externas, ya sean de naturaleza biolégica (agentes
patégenos) o fisico-quimicas (como contaminantes o radiaciones), e internas (por ejemplo, células
cancerosas). En humanos, el sistema inmunitario se encuentra compuesto por células que se encuentran en
distintos fluidos, tejidos y 6rganos, principalmente: piel, médula 6sea, sangre, timo, sistema linfatico, bazo,
mucosas. En la médula 6sea se generan las células especializadas en la funcion inmune: neutréfilos,
eosinofilos, basofilos, mastocitos, monocitos, células dendriticas y macrofagos; todas ellas se movilizan a
través de la sangre y el sistema linfatico hacia los distintos érganos.
https://es.wikipedia.org/wiki/Sistema_inmunitario
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T

Transcripcién: La transcripcién del ADN es el primer proceso de la expresion génica, mediante el cual se
transfiere la informacién contenida en la secuencia del ADN hacia la secuencia de proteina utilizando diversos
ARN como intermediarios. Durante la transcripcion genética, las secuencias de ADN son copiadas a ARN
mediante una enzima llamada ARN polimerasa la cual sintetiza un ARN mensajero que mantiene la
informacién de la secuencia del ADN. De esta manera, la transcripcion del ADN también podria llamarse
sintesis del ARN mensajero.

https://es.wikipedia.org/wiki/Transcripci% C3%B3n_gen%C3%A%tica

Translocacion cromosomica: desplazamiento de un segmento de un cromosoma a un nuevo lugar en el
genoma. En una translocacion equilibrada o balanceada una regién cromosémica cambia de posicién en el
genoma, pero el numero de copias de dicha region se mantiene. En una translocacion desequilibrada o
desbalanceada si se produce un cambio en el nUmero de copias, y suele haber enfermedad.
https://es.wikipedia.org/wiki/Translocaci%C3%B3n_cromos%C3%B3mica

Trisomia: situacion en la que existen tres cromosomas o tres fragmentos cromosodmicos de un mismo tipo (de
una misma region cromosémica), en vez del par normal que hay en seres humanos sanos.
https://es.wikipedia.org/wiki/Trisom%C3%ADa



https://es.wikipedia.org/wiki/Transcripci%C3%B3n_gen%C3%A9tica
https://es.wikipedia.org/wiki/Translocaci%C3%B3n_cromos%C3%B3mica
https://es.wikipedia.org/wiki/Trisom%C3%ADa

4p-|

FUNDACION SINDROME

WOLF HIRSCHHORN







