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La célula es el Los 23 pares de

elemento de cromosomas que
menor tamafo que contiene cada una
puede considerarse de nuestras células,
vivo estan formados por

ADN y proteinas

Un gen es una unidad de informacion

de ADN que almacena la informacién
genética y permite transmitirla a la
descendencia. Los genes se encuentran en
los cromosomas, y cada uno ocupa en ellos
una posiciéon determinada.

La herencia biologica es el proceso por el cual la descendencia de una célula u organismo adquiere

o estd predispuesta a adquirir las caracteristicas (fisicas, fisiologicas, morfolégicas, bioquimicas, con-

ductuales o incluso enfermedades) de sus progenitores. Esas caracteristicas pueden transmitirse a la

generacion siguiente o dar un salto y aparecer dos o mas generaciones después.

Es importante conocer las leyes basicas de la he-
rencia genética para comprender como se trans-
miten las enfermedades dentro de una familia, y
estas se describen en tres patrones de herencia:

Herencia Autosomica Dominante
La Herencia Autosémica Dominante esta carac-
terizada por:

El gen con la mutacién se encuentra en uno
de los 22 cromosomas no sexuales.

Con una simple copia del gen mutado es sufi-
ciente para que se exprese la enfermedad.

Normalmente, se manifiesta en todas las ge-
neraciones de una misma familia. La copia alte-
rada del gen procede de uno de los progenitores.

Existe un 50% de probabilidad de que cada
hijo/hija presente la enfermedad.

Herencia Autosdmica Recesiva
Este tipo de herencia se caracteriza por:

El gen con la mutaciéon también se encuentra
en uno de los 22 cromosomas no sexuales.

Son necesarias dos copias del gen para que se
exprese la enfermedad. Por esta razoén, las copias
del gen alterado deben de estar presentes tanto
en el padre como en la madre.

Existe el 50% de probabilidad de que cada
descendiente sea portador de la enfermedad
aunque no la desarrolle, 25% de probabilidad de
que presente la enfermedad, 25% de probabili-
dad de que el descendiente no presente la enfer-
medad ni sea portador.
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Herencia Ligada al X Dominante
La Herencia ligada al X Dominante tiene lugar
cuando:

El gen alterado se encuentra en el cromoso-
ma sexual X.

Afecta tanto a hombres como a mujeres, aun-
que las mujeres tienen la enfermedad mucho
mas leve.

Cuando es la madre la afectada, tanto hijos
como hijas pueden recibir el cromosoma X porta-
dor de la mutacién. Mientras que los varones ten-
drén todas la hijas portadoras y los hijos sanos.

En el caso del estudio de la presencia de enfer-
medades renales hereditarias, se realiza un ase-
soramiento genético, un proceso mediante el
cual se explica al paciente o a los familiares cual
es el riesgo de padecer la enfermedad, de de-
sarrollarla, de prevenirla, de tratarla y el riesgo
de transmitir la enfermedad a su descendencia,
segun el patron de herencia y los antecedentes
familiares y los datos observados.
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Con el asesoramiento reproductivo que apor-
tamos en el momento en el que muestran la in-
tencion de tener hijos, se valoran las todas las
opciones posibles:

e Aceptar el riesgo a tener descendencia

e Realizar un diagnostico genético preim-

plantacional

¢ Realizar donacién de gametos (6évulos o
semen)

¢ Realizar un diagnéstico prenatal

e Adopcién
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El diagnostico genético preimplantacional es un
estudio del ADN de embriones humanos que
identifica los que son portadores de la enfer-
medad. En el caso de las enfermedades renales
hereditarias, se utiliza como técnica para de de-
teccién de anomalias genéticas relacionadas con
estas enfermedades en los embriones.

El procedimiento utilizado es el de fecunda-
cion “in vitro” que se realizé por primera vez en
1978 y que se considera ya ampliamente probado.

Proceso:

1. El primer paso de este proceso sera compro-
bar que la enfermedad esta contemplada
en el marco legal (generalmente todas las
enfermedades renales congénitas que impli-
can una insuficiencia renal son legalmente
aceptadas) y que la edad de la mujer sea me-
nor de 40 afios. Asi como tener identificada
la mutaciéon causante de la enfermedad.

2. El segundo paso es la realizacién de un es-
tudio para cada uno de los dos miembros
de la pareja:

Estudio para la mujer: se realiza un anali-
sis de sangre para determinar la presencia
de hormonas en la sangre y una ecografia

para comprobar la reserva ovarica (poten-
cial de respuesta en la produccion de évu-
los de la mujer).

Estudio para el hombre: se realiza un ana-
lisis de una muestra de semen para com-
probar que este tenga espermatozoides.

3. Tratamiento de estimulacién ovarica (du-
rante unos 10 dias) de la paciente median-
te hormonas para conseguir que sus ova-
rios produzcan mas de un 6vulo (que seria
lo normal). Necesitaremos producir entre
10y 16 6vulos.

4. La puncioén folicular consiste en recoger el
liquido folicular que se trasladara al labo-
ratorio para separar los évulos presentes, y
con el semen que se habra recogido previa-
mente, proceder a la fecundacion.

5. El embrién se desarrolla en una “incuba-
dora”, y en esa “incubadora” es donde se
separan las células para comprobar sus ca-
racteristicas y el dia 5 de desarrollo embrio-
nario, son biopsiados para comprobar si el
embrion padece la enfermedad.

6. Transferencia de los embriones selecciona-
dos a la matriz de la madre.

7. 15 dias mas tarde se realiza el test de em-
barazo se realizara un diagnéstico prenatal
confirmativo.

La Tasa de éxito suele estar entre el 40-45%

en funcion de la edad de la mujer.
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CONCLUSIONES




