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HERENCIA INTERMEDIA:
El descendiente presenta 

una característica 
intermedia a la que 

presentan los parentales

cr01 La herencia monogénica

CCV, OMIM 115665
Coordenadas genómicas (GRCh38) ) 1:0-20,100,000
Localización citogenética 1pter-p36.13

ESTADISTICA DEL CROMOSOMA 

Longitud (pb)     248.956.422
Genes codificadores      2.049
Gens no codificadores   1.955
Pseudogenes                   1.226
Variantes cortas   25.463.004

cr01

CCV, catarata congénita de Volkmann

CCV, catarata congénita de Volkmann
Es un gen de herencia autosómica dominante localizado
en la zona distal del brazo corto del cromosoma 1. Es, por
tanto, “uno de los primeros genes” que encontramos en
nuestro genoma.
El síndrome de Catarata congénita, tipo Wolkmann, se
caracteriza por una pérdida progresiva de visión que se
presenta normalmente a partir de los 3 o 4 años. La
progresión de la enfermedad varia pero suele ser
necesario el tratamiento quirúrgico antes de los veinte
años.

Los genes se pueden localizar 
físicamente: 

en los cromosomas no 
sexuales 

(genes autosómicos)       
en el cromosoma X              
(genes ligados al X)         
en el cromosoma Y              
(genes ligados al Y)

Ley de la transmisión independiente
En el momento de la formación de los
gametos, genes diferentes segregan de
manera independiente
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Resultat fenotípic 

AA  x aa

Aa

¾ A- ; ¼ aa

AABB x  aabb

AaBb

9/16 A-B- ; 3/16 A-bb; 
3/16 aaB- ; 1/16 aabb

Una genealogía, en el contexto del estudio de la herencia, es una
representación gráfica de la historia de una familia en la que se
reseñan una o más características hereditarias al objeto de
determinar su patrón de herencia y poder hacer predicciones.

Herencia de una característica     
autosómica dominante. 

Padres afectados tienen descendencia sana

Escudo de la ciudad de Brno

Herencia de una característica   
autosómica recesiva.                           

Padres sanos tienen descendencia afectada

 Trabajó con un organismo adecuado:
el guisante de olor (Pisum sativum)

 Analizó separadamente siete características concretas
 Cuantificó los resultados obteniendo proporciones
 Instauró un método de trabajo que todavía se utiliza:

Cruzamiento entre tipos 
parentales diferentes 

Obtención de la primera 
generación filial. 

Observación y cruzamiento 
entre individuos de la misma

Obtención de la segunda 
generación filial. 

Observación y cruzamiento 
entre individuos de la misma

etc.
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CCV

HERENCIA DOMINANTE
El descendiente se 
presenta como uno 

de los parentales

Considerado padre de la 
Genética por proponer la 
existencia de unos factores 
hereditarios particulados 
(que hoy conocemos como 
genes) responsables de la 
herencia de las características 
biológicas.

Ley de la segregación
Los dos miembros de un gen segreguen, es
decir, se separan, cuando se forman los
gametos

En humanos no es posible utilizar el
método de Mendel. Como no
podemos diseñar llevar a cabo
cruzamientos específicos, hemos de
recurrir a los cruzamientos que se
producen en la sociedad y utilizarlos
para el análisis genético.
Se recurre al análisis

de genealogías.

La herencia monogénica
Es aquella en la que el resultado observable (fenotipo) es consecuencia de la acción
de un único gen.

http://genome.ucsc.edu/cgi-bin/hgTracks?db=hg38&position=chr1:0-20100000&dgv=pack&knownGene=pack&omimGene=pack
http://omim.org/geneMap/1/7?start=-3&limit=10&highlight=7
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