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Estructura molecular y organizacién de los cromosomas humanos

Los cromosomas son las unidades dentro de las cuales estan organizados los
genes. En las células eucariontes, cada cromosoma consiste de una fibra continua
de ADN doble hélice y proteinas asociadas®. En la especie humana el nimero
normal de cromosomas en el nucleo de las células sométicas es de 46 (44
autosomas y 2 cromosomas sexuales), y el de los gametos (células sexuales) de
23. La férmula cromosomica normal es de 46,XX en la mujer y 46,XY en el

hombre?.

El cromosoma en metafase es el utilizado habitualmente para su estudio, ya que
se encuentra es forma condensada tal y como lo conocemos. Antes de la
metafase, es decir, durante la interfase el ADN se encuentra combinado con
proteinas y algo de ARN formando un complejo fibroso denominado cromatina®
(Figura 1). Existen dos tipos de cromatina; la eucromatina en la cual los genes
estan mas accesibles a ser transcritos, y la heterocromatina en la cual no lo

estan’ (Figura 2).
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La cromatina tiene una estructura en cuentas de collar. Cada cuenta esta
representada por un nucleosoma y consiste en una cadena doble de ADN que se
enrolla dos veces alrededor de un nucleo de ocho proteinas denominadas
histonas, que contribuyen a organizar el enrollamiento y plegamiento del ADN. El
hilo entre las cuentas es el conector ADN que mantiene juntos a los nucleosomas

adyacentes. En las células que no estan en division, otra histona promueve el

Culiacan Rosales, Sinaloa a Junio, 2015.



enrollamiento de los nucleosomas en fibras de cromatina, de mayor diametro,
que luego se pliegan en grandes asas. Sin embargo, justo antes de que se
produzca la division, el ADN se replica, las asas se condensan aun mas y se

forma un par de cromatides® (Figura 3).
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Figura 3. Empaquetado y medidas de la cromatina hasta llegar a cromosoma.
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division celular. Los telémeros son los extremos o0 puntas de los cromosomas

lineales; sirven para estabilizar los extremos de los cromosomas, y evitar que los

cromosomas se peguen entre si en ciertas condiciones, como una ruptura® (Figura

4).

Los cromosomas se clasifican en cuatro

tipos de acuerdo con la localizacion del

submetacéntricos (C), acrocéntricos (B)

centromero: metacéntricos (D), n ii K

y telocéntricos (A). En el metacéntrico el

centromero se encuentra en el centro

A B C D

del cromosoma. El submetacéntrico tiene el centromero recargado hacia uno de

los extremos y la longitud de un brazo es un poco mayor al otro. Mientras que en

el acrocéntrico el centrdmero se encuentra casi en un extremo, destacando un

brazo mas largo y en el corto se aprecia mas el satélite. Uno de los dos brazos del

cromosoma (el brazo corto de un cromosoma submetacéntrico o de un

cromosoma acrocentrico) se designa con la letra p y el brazo més largo con la

letra g. EI cromosoma telocéntrico es el Unico que no se presenta en humanos, y

el centrdbmero se encuentra en un extremo, por lo que solo se visualiza un solo

brazo’.
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Figura 5. Par de
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En los humanos los cromosomas se encuentran
organizados en pares, de tal forma que uno de los
cromosomas se hereda de la madre y el otro del padre,
es importante mencionar que el término “par’ se utiliza
para referirse a uno de los cromosomas del conjunto. En
las células somaticas cada cromosoma de un conjunto
tiene su correspondiente en el otro juego y juntos
constituyen un par homélogo (Figura 5). En general, los
dos cromosomas de un par homologo se parecen en su
estructura y tamafo, y cada uno contiene informacion

genética para el mismo conjunto de caracteristicas
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hereditarias. Por ejemplo, si un gen (alelo) de un cromosoma particular codifica
para el color de cabello, otra copia del gen en la misma posicién en su cromosoma
homologo también codificara el color de cabello. Sin embargo, no es necesario
gue estos dos alelos sean idénticos: uno puede codificar para el cabello pelirrojo y

el otro para el rubio®.

La ploidia se refiere al nUmero de dotaciones de cromosomas completas de una
célula. Las células somaticas humanas son diploides, es decir, contienen dos
copias de informacion genética. Mientras que las sexuales son haploides, poseen

una sola copia de cada gen®.

La somia se refiere al numero de cromosomas homédlogos que existen. Por
ejemplo, en el Sindrome de Down se presente una trisomia del cromosoma 21, es
decir, hay tres cromosomas 21. De manera normal, el ser humano en sus células

somaticas es un organismo disémico®.

El cariotipo es la disposicion ordenada de los cromosomas del ndcleo de una
célula atendiendo al tamafio y forma segun la posicion del centromero. Suele
representar como un diagrama de los cromosomas metafasicos alineados en

orden descendente segln su tamafio? (Figura 6).

Cada cromosoma de las

Er células somaticas humanas
"
5

>
TEngaisglss

J3% 7 SuiE (1S

j
:

gy DeEr
LN
-_roas 3

estd formado por una serie de

~
“ o
-

bandas continuas. Las bandas

ba -~ 2 a . .
{ a E f ﬂ:i SN Y # se ubican en regiones a lo
8,2 " : " 2‘:0‘: '.'"‘ ""' largp de los  brazos

: cromosomicos y las regiones
be :,ﬁ 2: aé tienen limites definidos. Los

15

L =

art
Al
T

-
=

cromosomas son sometidos a

i técnicas de bandeo para

ee Emﬂ ) A

19 21 2 b v

Figura 6. Cariotipo. Obtenido por técnicas de bandeo.  producir los patrones de las

Culiacan Rosales, Sinaloa a Junio, 2015.



bandas que los conforman. Estas técnicas permitieron la completa
individualizacién de los cromosomas humanos. Las regiones y las bandas se
enumeran a partir del centromero y hacia los telomeros. El centromero no

constituye una banda?.

Para designar una banda el International System for Human Cytogenetic
Nomenclature (ISCN) acord6 poner primero el nUmero del cromosoma seguido del
simbolo del brazo, el nimero de la regién, el nUmero de la banda, subbanda, etc.,

todo seguido y sin dejar espacio®. Ejemplo:

7312

‘ ‘ ‘ subbanda

banda
region
brazo
Cromosoma

Las bandas permiten también el mapeo de genes en el cromosoma, es decir la
designacion del locus, por ejemplo 7931.2 es el locus del gen de la fibrosis

quistica®.

Referencias Bibliogréaficas

1. Passarge, Eberhard. Genética Texto y Atlas. Editorial Médica
Panamericana. 32 Edicién. Espafia. 2010. Pagina 176.

2. Oliva, Rafael. Et al. Genética Médica. Universidad de Barcelona. 32 Edicion.
Espaia. 2004. Paginas 119-120.

3. Purves, David. Et al. Vida La ciencia de la Biologia. Editorial Médica
Panamericana. 82 Edicién. Argentina. 2009. Pagina 79.

4. Passarge, Eberhard. Genética Texto y Atlas. Editorial Médica

Panamericana. 32 Edicion. Espaia. 2010. Pagina 230.

Culiacan Rosales, Sinaloa a Junio, 2015.



5. Tortora, Gerdad., Derrickson, Bryan. Principios de Anatomia y Fisiologia.
Editorial Médica Panamericana. 112 Edicion. México. 2006. Paginas 86-87.

6. Pierce, Benjamin. Genética: Un enfoque Conceptual. Editorial Médica
Panamericana. 32 Edicion. Espafa. 2009. Paginas 20-21.

7. Pierce, Benjamin. Genética: Un enfoque Conceptual. Editorial Médica
Panamericana. 32 Edicion. Espafia. 2009. Pagina 238.

8. Jones, Emma., Manson, Ania. Lo Esencial en Célula y Genética. Cursos
Crash. 22 Edicion. Espafia. 2003. Pagina XIlII

9. Rothhammer, Francisco., Cruz-Coke, Ricardo. Curso Basico de Genética

Humana. Editorial Universitaria. 1977. Pagina 71.

MUNDO

GENETICA

Mundo Genética®

Culiacan Rosales, Sinaloa a Junio, 2015.



