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. . Afectado

« Las familias con este 'ri'po de

trastornos presentan mas
mujeres afectadas ya que los
varones transmiten el rasgo a
todas su hijas y no a sus hijos

« En los arboles la transmision

por las mujeres heterocigotas
sigue el mismo modelo que el
de la herencia autosomica
dominante: el 50% de todos
sus hijos (varones y mujeres)
estardn afectados

« Las mujeres heterocigotas

presentan un grado de
afectacion mas leve que los
varones y es variable
debido a la inactivacion al
azar del cromosoma X
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2pcionalmente grande (2500 Kb). Es el gen mds grande
a encontrado en humanos.
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ida con el gran tamaho del gen. 1/3 de los afectados
I origen en mutaciones nuevas. La mayoria de las
les nuevas se originan durante la espermatogénesis.

ofina, es una proteina del esqueleto de la membrana

| celular) de la célula del misculo esquelético. Es una
implicada en el mantenimiento de la integridad

iral de su citoesqueleto porque a través de la

a y de la proteinas integrales de la membrana

matica se permite la interaccion de los filamentos de

el citoesqueleto con la matriz extracelular (

jento mecanico) . Cuando la distrofina esta mutada

la celula muscular no es capaz de soportar el estrés

o de las contracciones y se rompen (muerte celular de
as musculares).
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- miisculo completo

haz de fibras musculares

rana de fibra muscular (ubicacion de la distrofina)
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CONCEPTO DE SINDROME
es un conjunto de anomalias que normalmente afectan a
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>rentes causas (sindrome de Cushing).
os suelen parecerse mas entre si de lo que se parecen a
hermanos. Las anomalias morfoldgicas asociadas a un
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acreto no son nunca exclusivas de éste, aunque sea mas
contrarlas en él.

al cada paciente no presenta todos los rasgos tipicos del
ero si algunos de ellos, que orientan al medico en su posible

COEFICIENTE DE INTELIGENCIA

ciente de inteligencia: cociente entre la edad mental
por tests) y la edad cronologica, multiplicado por 100.

de la media de la poblacion es 100.
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[<70 dificulta mucho la independencia del individuo, por lo
Y significa ya un retraso mental leve.

e criterio, el 2-3% de los RNV presentan retraso mental.
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ia de los genes del cromosoma Y
casi dos tercios del cromosoma Y es
de herencia de estos genes es exclusivamente de

)soma Y es muy pequeiio (60 Mb)

e muy importante de este cromosoma no tiene
dificantes (repeticiones en tandem, ADN
dentificado unos 150 genes, muchos de los cuales
influir en el desarrollo sexual masculino y la
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Cromosoma Y

RY (region determinante del sexo en el
soma Y): ejerce la funcion activadora de la
nciacion testicular

663119331133
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que codifican factores especificos implicados

formacion de los espermatozoides:

Lones AZF: contiene varias familias de genes que se
esan en el testiculo

es DAZ, estdan delecionados en la azoospermia

USP9Y (se han descrito mutaciones), su funcion no se

Ice pero si que es necesario para la espermatogénesis
al
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para el antigeno de histocompatibilidad H-Y
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