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Figura 17-17. Productos meidticos resultantes de una meiosis con un solo
entrecruzamiento dentro de un bucle de inversion pericéntrica.
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Delecion del cromosoma |2




Duplicaciones
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Variacion en el numero de copias del gen AMY |

N Median Mean SD
0.30 + W High starch 133 7 672 235
m Low starch 93 5 544 204

0.25 4

0.20 4

Proportion of individuals
-
&
|

o
-
o

0.05 4 67
5 -
R 4

2 3 4 5 6 7T 8 9 10 11 12 13 14 15 Biaka Mbuti Hadza Datog Europgan- Yakut Japanese
AMY'1 diploid gene copy number American

Low-starch diet D High-starch diet



Hybridacion Genomica Comparativa: deteccion de variaciones en
el numero de copias.

Patient’'s DNA Control DNA




SINDROME DE PRADER-WILLI

All

Matern
rMatern

A

SINDROME DE ANGELMAN

A

Paterng
Paterno

A

NORMAL
Paterna IA B
vaternog—— I ——

AlB

3/3- Una de las causas

(no la mas frecuente) de los sindromes de Angelman (AS) y Prader-willi
es la discmia monoparental del cromosoma 15. Si los dos cromosomas provienen del padre,

(PWS)
el nific es

un AS y si provienen de la madre es un PWS. Esto se debe a que en una regidén de unas pocas Mb en

ese cromosoma (regidn

AS-PWS)

cromosoma materno.

se encuentran el gen UBE3A,
por metilacién en el cromosoma paterno,
genes B que se inactivan en el

al que llamaremos gen A,
y una zona adyacente con varios genes a los gue llamaremos
Los individuos que heredan normalmente el par de

gque se inactiva

cromosomas 15, tienen inactivo el gen A paterno y los genes B maternos:
NORMAL SINDROME DE ANGELMAN SINDROME DE PRADER-WILLI
B A
Patermiug & Patemiug A B Materno=g |B " =lInactivad
Maternomg Paternc =g Matern Cugg Siatiivaro
A B A B A |B
Se tienen dos nifios (casos 1 y 2) con cariotipo aparentemente normal gue se analizan para los
microsatélites e, £, g v h con las localizaciones que se indican sobre el cromosoma 15:
padre caso 1 madre padre caso 2 madre
L A A I
e —
. — — — —
I A L] I A L
A E—— A L
g A —
—— ——
h I I A —— [ ]
] S —
_— =

Se realiza un anédlisis mediante hibridacién gendémica comparativa para determinar la dosis gendmica

a lo largec del cromosoma

(el mismo resultado se puede obtener por PCR cuantitativa):

7] regiéjAS PWS

Ix

regic‘mIAS PWS

— A o e Hp g e o

1x Qt 3{

—
e

caso 1

1x 2?

caso 2

Se realiza la prueba clinica tipica mediante southern blcoct con Notl

GC*GGCCGC) y Xbal
la regidn B:

Los resultados del southern blot fueron:

(corta los sitios no metilados
(diana GCT*GCAGC) segun mapa de restriccién de la zona del promotor de un gen de

a) Diga a qué sindrome corresponde cada caso.

CASOl:

Xba Nofl Nofl Xba
|Q3kb| 1.2kb | 2,5kb
—
casos: 1 2
-— - 4kb
- —1.2kDh

(0,5 puntos)
CASO 2:

b) Explique cudal es la anomalia genética y su

origen en cada caso. (2,5 puntos)



Fluorescent In-Situ Hybridization (FISH)













Los estudios realizados sobre una biopsia de un tumor gastrico revelan que:

|- Los analisis FISH de nucleos interfasicos del tumor utilizando sondas del proto-
oncogen c-myc dan consistentemente imagenes como la de la fotografia.

2- Las PCR de varios microsateélites localizados en el cromosoma 8 dan los
resultados que se indican en el esquema.

3- Las senales de la hibridacion genomica comparativa (o de qPCR)
correspondientes al cromosoma 8 se indican en el grafico.

Exprima los datos y diga qué espera ver en el cariotipo.

cromosoma 8
normal sangre  tumor

\ Jen c-myc gen c-myc




