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Genética Humana en Estomatología

Er c'6i¿d¿ inrcós qw erin desperundo t¡s
cifcmcdrdcr scnéric d.nro d¿r .orrcro dc rr
probsi!hun¡m,sedeb¿xlespecrrulxrn!!rc.qu.
h¡! experiñenkd. l¡s crdr vez nás complejss
nelodorosí$ q rc .otr un n'1neú diá ¡ dí¿ nayof dú
cienúficos inveri!¡n ros mec,nisr.s dc Lr htre¡!ia
Es rsí .oño novedosos ¿nudn,s bioquin cos,
cf.mosóni.os y pobl¡cioms, hm plm ido re.lno.
.ú dn ñu.has ¿nridades de .aüsaridad onrua h66
no ha.c mrho, una clafr ¿riorogir gnóicr

En cr se ido nrs rñpLio, hs condniones
pabkisictr pueden dividnse en rq s$rdos grupos:
¿qucll6ed¿rned¡des púducid¡slrinclpalmenrepor
tud¡rcs mdio ambietual*. bles cono cnrcrFcd¿des
vi.rlcs y b!íeri!n¡s. or¡s d.bid¿s a facrores
lc¡órcos.conoeselc o de la eñrerñcdld dc r_6rh
Nyhm. y po¡ úlrimo enfmcd¡dcs prcdu.id por
fadoB amrrietrhlB y senéric.s pdisponedrB, como
por ejemplo.Énas m¡lÍ(,maciones 

'rü¿ 
¿reún 6l

rnilodonáiilori.i¡r (cqli¡. ¡979)i

En h¡isuü r.Pdemo:obsY *qFmáricx
menr. cl pcf, r¿l¡rivo qDe ¡.n¡lfíln l$ liidorcr
gfláios y am6 entales en l¡ edolosi¡ d¿ klsütrs
cfrc' 

'n.d¡des 
de in¡cés odordógirc ssún Stcwan

(1976).i? E{ia rm¡liz¡ciór ¿s p(Ni§roú1. yr que útd
no es posibl¿ dcrcmim¡ rotr cx¡ciilü cuijl de los fac'
106 rúdfá ñryor iñpdn!rcir cn ra n¡ñifesb-

con nm cietu co.sirúitu aetréri.! sin que
infruya nayo.mcrtc el medio ambienr¿
.rEl. si'rdrcm¿?Qillm fu f.vt)

6 Eolm.dRdes,tuc o.urci sólo en nc6oús
que pos* cl.ña conñtución Eenéri.¡ r¿n
que $ro xplleüir¡ dúdo .on¡n6úñG
cristciddcminaddco.dicionBú¿dio m.
biciú ¿s (F-j. Diaber.s. libio lcBrino «,n o
sin nsnÉ velopxl¡rir4

dirc'.dc coñnriói s¿néri.¡ p€ro qu¿ diñt
rcn cn lEucnch y sevefidad de acuerdo 3 l¡
co.§irtrción y cr ,mbi.nrc. rir ¡úbiorro jue$

u. im0otunt 
'!L. 

Dm psa a sÚ eitcrivo solo
lurndo de.ac¡i¡ con cierc eenotipos (Ei.
Hip¿r.nsión, progtrdhño)

cpnculquisoBritrióo ge.élic¡pro r
de ena (Ej. c ics,

0n lr ¿ctualid¿d s han losÉdo identific¡r ñ*
de lcn condicims hredibri¿! d¿ ripo modelido que

afeu¡ solo a gtruduns oÉ14 y nm de 400 con ¿l

nismo pd¡ón dc here'.ia, cn las .uales hay
conplomiso de *tudun! ómt¡ciales e. rclrció. ¡
,rldx.idi.s shréñi¿A a§imi§mo,erkren múxiplB
rmro os de ripo comosómiú y mulriferonal quc
slsrandichorúibrio.prchbrcmDnrc.nnni6ñm
simih¡, ¿nrefid (srliru§ I970I

De lo dichó, se oon pre¡derí Ia imponamia que

quc ¿liúrn cl macizo crcaneof¡cial. Es al como
duanle 1os úlrinos ¡ñós hm aummr¡do los cuaos dc

eenátca pa,a porlfadu¡dos en tas univesidadB
norcancric¿n¡s. Arim¡no, $ ha impukado la

cn ¿l diagnóstim y t anicnio ds p¡cienres
alechdos. asi como parr d¡r.onsejo genélico t
lmili¿s que lo solicir¡n (S¿.8s l93l.Lo Sa1in6 1970.1

k§ cnrcmqld¿s g¿D¿tia§ ion dc lq ripos



aurcómi.4 o bro, si s¿ ubic, ¿n ui cDmosh¡ siul,
h¡brriamos dc hqeno¡ I isad¡ ¡t süo El gen pu¿¿e

feu.nre, o J cromosm¡ y, ctr.uyo cao s n,ña

L¡ dis¡ii¿ió¡ sirc gñes doñtnanras y rc.6ivos
no6abcolub Exisbsá4definidos.oñorccBivos
sinplemetrle porquc su ¿xpfcsión en et cfudo
h¿brocisoro no es d¿@úble medra&.icñG análi

Li.odomim¡.i¡ o.urE cuando € expl§m
,m&r alelos ü úi h.6@igoro u n ¿t¿ñpto de eno b
con*iruyen r.§ her¿rocisoros 

^B 
det srup.

Pa.a ¿rudi¡¡ ui¡ dererñimd! rondrión
herc&di.eÉum usd¿l6árñl4s e¿lósiqE
lo§ cuales rcsuñe¡ ed formx ct¡r¡ rodos os
¿niEeden{es pdsibres que permiúi di¡gnosi.af ct
púón dc hcreicia qü. pr¿ss a u¡ d¿rcrmt¡¡do

Eii§.n alsun rcsld sinp¡s quc permnen
idcnritica' er lipo d¿ he¡.ncix que álgunrs
eifehedda§ pBciEn. l-os rssds o .ntemcd¡d*
quc s¿ hercd¡n ñ foma auroeimi& domirinrc se

se de untr p€6on¡ lfecradr ¿ .4¿ d¿ l¡ mibd d. süs
ds.ndi¿¡@s, sin Imúr pftf¿fúcia por ¿rEú¡ sro
¿n @riclhr En la hmnriá áur6ómic, rccsie,

rábr' 1.- L@i senái.@ corE.Pon

oic Kusicr4leso):



(sak3ió. E 1e3r)'

prclercncir scrual s hiicid¿¡cl¡ cemn'l'n.tus

lir¡d! !l ñ!, . donoso'¡i x. nue,le *r,le t pd

hombÉqüeen lr müicr.ulhoñbÍ¿ 1o rrismir¿x bdr\
ss hits § i qucnminsrnermsgo.y¿ras ¡$rcZ

trnsñisióñ de pldrc ¿ltq¿do r Lo§ hijos varones.

ourtrdo bs bombr§ acdldos t,r. le¡ n $drs L¡s

h,jÁ er Bo r io lÉre ni¡súi hilo lfedldo. se

eirc,,ne,lid$ ¡. txñsnisión menderún4 ru rorñ¿ de



E;nEn vafios f¡crores quep.üín L¡nfu.dif ¿l
rpico patrón d¿ her¿nci! Ecnddiaor.rprrcado
rnrúiorm¿nte vlnando l¡§ rcl¡cionc\ ¿nrc senoripos

Un Bcn, po¡er.mplo, puede EM e¡e6 núlri

do pleiorspia. En los c¡rx cn quc un gc¡ snluhr cl
¿rirb dc oro scn. húrrmo§ de .pisúsis. L¡ expÉsi
vidld d. úi B.n ¿s¡n etr Elaoón a ld disrinhs lomd
q,mo u 3e¡ puere manilBhse fenolipic¡mñc. r¡r
cs cl laso de ra ososémsh iñprr-ú, que , p*r
dc rcn$ u¡ pdfói de h@ro¡ doñin¿nrc, sc pucds
ñ¡nirc§úf en dntiDEs torm6 .ono rragitid¿d ó*¡.
mudc¿ o c$leróricas azules e dic¿n ú drd ú§o qu¿

crín prsefies .i un individuo La pmcrarión
puedc *! .oñprá o iicompl.l¡, simdo turción de

cmp!.x cmdo e¡¡¡er .!ücrcíi i.¿s fmfípicamcntc
isu¡r6 ¡ ¡qE1l6 que se deb.. I h m$if.§aión dc

que hay una ¡r{ucnin cn cr ¡úñúo o en la e«rucof¡
d¿ ro! cfm.$o6. asimismo pueden iLch a los

tMrorios so¡ los r.spoi§abl.s de l/3 de r$
,b. os 6poiritr66 dú¿nrc cl primer fimefre d.

Eros r¿nrornos pued¿n ser
caurdos por ¡sc.rc§ qtrfoicos, údiáciores. vnus,

de h nadre bl omo úuft coi.l siidotu de Down

coño cs sbldo 16 crmo$nrs coúenidos ei

*d*iiLmnuddslos.nnosorNo n" Curtrdom

múrl,pre dc.,n,,hnbranós d. uni ancupto dia. T¡t cs ct

(püo qú¿«,6 diploide) h¡br¡m$ dc uü ctrphidc

eá0úcr dd¡oslsbrür F reo
I2s eupk idía prden s úipk idrs (3n) y fu¡¡loidis
(.1i) kmbl¿n rhm¡d¿\ poriproidías

r-¡s anoma iJs crructunles sotr el rBux¡do de
h ruptúa y pé,nid¡ & ur egñedo del doúoM..
Esh drÉción puc¿c ss Qsad¡ 6imismo por ua

producn* ua ruPlura del cFncom¡ ri duplicación

vos. r_rs dcficicn¿i,§ o derociores so¡ pllducidas
püpéldid¡d¿msem¿ibr¡ñdnlniÓ

Las r¡nstocaciones

lernin¡ fusionándos¿ con oto comosoná sieli§é
rccrprorid¡d cn ls frrgmcntos, se habla d¿ una
rruLocació¡ fecípfoca Ls anillos sotr cmnosoma
quc sc uicr po¡ sur cnrcmos Los GGro.$oma

homóLosos uiidos po¡eLce ¡ómero ocufedebido
r ui¡ xrcé.ió¡ er rx divhió¡, r¡.u¡r s¿ rfodEe.n

En r¿ Trbr¿ r podcmor oh\craf una frÉ dc
enl¿¡med¡des coroúmrcas y ¡lsuoos sinbn$ qw



L¡s cnÍermedrdcr de orig¿n mulrifdori¡l

§hria drdr 1¡). h ssrcgr(ión de utr iúrcrc dldo de
scn¿s .of¿spordietrl¿s a rar o§ oo, llimido:
poheeDcs. L¡ dñtribucón tinolipi.¡ finlt seria el
rcsul6do de ú.! lomol¿jx i s¿cciúi orre et senorip.
Dori¡éni.o yc mcdio imbienle.

I*e modebde yrtrciónd¡conhnuuf rnrhiri¡
erpri.xfrrgund Élnskn¡(x eenátrc. enre enos Lr
nllnfrú.iones.onsún ¿shL.\$noel l¡b,oleDofi.

por sob c cr unh ri y hs no ateú¡tos, pf d!b¡¡)
(F1g.:r) ¡rsiñisño dr umbaLs ra üiú15 de los aLch
dos s¡r dnr d¡ r rr dc in pobhüó¡ geHxr 6ig.4) La
d ú bulntu $mcodinli eiplicrir surlmeñ.¿l
po¡ quE crir.,l *úu i¡sdenüa de m d¿rennlildo

s¿ ha lhtr, po¡ cjcm¡ o que ra f6un \€loprdim
y er rrbni LcpofiDo ocufe m n.cuemd,ne c cn
hombr§ qu nDjfts, debido pob¡br.Dmc a üm
dir@nü! m cl n¡rbrd (rr9.5) Ll f eslo de muf¿!.ia

d¿bidd ! rtuc.¡irc uni dlfefencn en ¿l ui,&tr] pü!

lr.mrnos de p¡cÉtrEs del s¿ro mcnor susccpnbre
(ThomD$n l97r .saraio l9321,sol¿rl93l' )

Ñ) sicmpr s ñc r ideiificm ¿t onsen lcnóri«)
d¿ u kromo dado, pu* nuch6 !*es hs d¿hs dc

h forias laniriares @.o irusú i!A. si. cmb4o e1

lPddcdcNÉlyscbun(1954,,1961¡)pemilióú¡!

defi ri,r$u fcPcñr6o¡plE ¡d6biotósicam¿Íe,
.ond¿!po\^P[cjcmpro,cnaddc i¡icro ycrrsde h

fc¡ñcd¡d cn .us!nc( d! un l¡crtr prccipr¿úe
conocido. y p§. úrrimo rr.uyoi .o¡«ida¡o r de h

p.e¡¿tu ¡ cf crrot¡rn$ (' divrdtro ¡raoeLo ci
*lüdio) deu c rcrs turu rcidfpior ( u $ !1ñcn1c
ii.rulu¡do.da.do mc ) y un¡ atrom¡tír
rofosónnx deñor¡xbr¿. «n o § ¡ lrEcenen6

olurc cotr neuenlia que exa'en pxrclas que

,\]

lr lr¿cucnoia obse'vad¡ ¿r u¡a población, se
distrrbtrye en foñ, d. u¡¿ loryi no¡m,l o c¡ñplna
!¡usia.¿. Cis.2 a) Puede 

'¿mhén 
¡dqunn ui,

disrLbución de riFr (».inuo con nús d¿ tri ñodo,
cono ocurrc co¡ los sui¡d.rcs de üa su§ancir. l¡
fenn¡o.arbimida. (Frs 2b) por úh 

'no, rtr¿d¿

cuhdoeiisrensri¡n.oñirrumcr¡u(Fig20.

E1 modclo dc v¡ri¡.ión di\¡rrñua rr
pfÓPu$lopor¡¡l.onel,yÑb§aene]supueroqu¿

h pobh.iór como aürrxdo ds l¡ rombinrcitu de

losalehdG Asi. dlos, ¡quellDs iñdilidux sobre et
uñbrur mr¡i¡er¡nelmso. ! rquclLcDordub¡jono

i
I

;



rmotipic¡m¿nie n.rmnles s $btr s, esh e poJ¡íl
prcsenr¡r nEvxn¿nb ¿¡ hijG fu¡uros. 

^simismo, 
cn

el cas d. pfog.nirores rfertrdos o dc mtuiñorios
conssnsurn¿os lr ¿rúdr de un esDeciá1ish es
firndm¿Íalp ¡sbtrlaprcbabilidndd. cs3o e¡ h
dek¿ndñ.ir Er .ónsicn, sc¡érico i.Enh ofienrú ¡
ras prÉj ¿n $ dr¡ión rii,r. ir mGrmrcs r¡
pñbabilidad de qu. *uri o ss rcpih un rnNúno
dado cn h prcscnlc, b6fnd6¿ ñrnd¡ñe¡ulme e e
.rudios f¡nilff.s y romosómicos, cotr ¿1 n. de
obreM un ¿deúdo diqnó§io a.ié¡i.o.

diasnárico de posibl6 rr¿sbmG s¿nérios ii urm '
rales como la aminiocdñt.sn. ta fero:copia. la
urksonosEria, ra biopsia de vcrlcidrdcs .orirrc§, ra

ofd€nrsis (?uBs) yer studio de ¡lfafdoprceíE

L¡ miniocenBn es un mébdo qE.onsisa.tr
obbner una musr¿ d¿ liqúido ¡m¡iorioi p¡¡a el
eetrdio bioquimico y culrirc cerura. Ptrhire der¿rr
ánomalias cfomosómrcm, prcdndós ñ¿l1b¡licos

si codocenos .r pf¡ón de berencia de ura
eitmcdl¡l eeié¡ca d¡da. el iasso ¿c ¡Eufrcncia 6
ferdivmeNe siciuo d¿ d¿l¿miiar T¡t es el caso de
.idks ñlemedad§ de hnmisiÚ¡ ñ6d¿li¡¡¡. m
l¡s cúd.s mcdirn@ el 6rudio Censrógi.o, Fnemos
calculd er ri¿sso d¿ B$rcnci!.

.l riesso de eun¿rci¡ dcpcndc del c ioripo que
prs¿n¡¡ el pacicnte ifed¡do. y si la,noñslí, *

sporidic¡ o familiar Asi * h¿ podido dderminr quc
r¡s anom¡li¡s cromosónicas ocuf.n nas
recueibñ¿rle eñ hitos d¿ ñujc6 qoc hln sutido
múhiprBabübslemlnE.eldseo¿sñlyüsi

comoyjmices.¡ sui cafiorlpos, aúo.o h¡biéndose
ñxnif¿rdo fñorioi.¿ú¿il. s¿ h, dd¿fmirudo quc

Finsrment. en rss enr¿fn¿d¡d¿s d¿ tipo
ñur'itubn¡r, or 6scjó gmáim $ro puede dm¿ei
!érñinos dc ricsso onDiri.o, bisándosc en el
@mnof6ni.n¡o quc.xr.fiñonb cl nsSosn h f¿nirLa

famri¡f* pfórimos. o¡yo¡ sfa er ri$so de qu¿ el
sisuieDr¿ iitu r4uxe sl*bdo. 

^sí 
lúbién el riaso

de Eurercn depenleú de l¿ sev¿ndad qu¿ prc*n1¡
¿r $¡nrooo. y ¡r Erc der o ds ro ¡ier¡dos

un mne¡ gmáico pieci$.
diu¡orico,lel pacienre alshdo esk .o duda o
cusMo r pBú d¿ qüc cl dilgüxtio e§ creo, sre

g¿nérica. asi ú,nbién s. prcscnrri difi¿ürrxdes
cua.do un rasso s paetu eo loL:m g¿néricas ) no

8cnáicai (fcr@opia, o cuando su e¡pf§ñd¡d es

exÉien end,lides cuyos p ,on* de hercncia pkne
súd¿¡ipd mqd¿lia@.rófr osómi.oomdrif¡.¡órid,

diveAsfemilis (rhompso¡, le73Lr)



médi.¿. ¿ñ .sp.!;¿r la rdetrlitu¡.ión d. nücvos

prcpo.cioDr cons¿io sené'ico r l!!hiLi* pofud.rus

walrer Bodnú . disiisuido ser.r¡ú inglÉi su,
gkió 

'lur b c 
'lhimo 

Consreso lnreñ¡croiil de
Ocnélicr Hüm.i¡.ehbndo er 193ó cn Bcrlín, quc cn
cli.o !ño§ ñs cr ír dclincrdo rodo el senonü
hun¡¡o a r¡yós dc r¡ uiiliz¡ción de las nuevt
lácoicd de aDNmoñbii¡nr y ds ra.ndoDúi6b,

{lu. snydi pra ¡lcriin poliñ.rJlsños Jd lorsnud de
ftlsr'. 0.d¿r¿fri.¿ióñ("LFR)Si¿r¿rBrel¿,v)
comeñ7miu n¿¡éri.r b,n:qu¿!¡ piri ¿ñ.odúr rui
.¡ói r rodos lor ggier S¿rf ¿l 4ñi¿i70 de 1¡ pñéticr
'¡l¡ové§ n¿sulh dlfi.ilrñri.lpir h.ch iloid¿ ic
.ondu.Ír ¿1.ono.iñie o.¡xdod. ñGh.oisri
rución senéric¡ T.r¿mG h iñpÉsión que rummsE
nolc ¡sdccicnuiifi .ci¡ln.scriLls$b¡e.r.reñ¡ls-
n,uan siendo u¡ ¡irLdo rcnc¡ dc h rcrrida¿

F!treFrUsclli¡¡&¡oJqbrq¡.d.u.


