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Fig.2. Representacion del par de cromosomas 15 metafasicos en un caso normal
y en un caso de deleccion.

Las deleciones son unas alteraciones cromosémicas que pueden aparecer por prime-
ra vez en los gametos del padre (espermatozoides) de forma esporadica. Son debidas
a errores que cometen las células en los procesos de division celular (mitosis y meiosis).
En cada division el material gendmico (ADN), que contiene toda la informacion de un
organismo, debe ser empaquetado en cromosomas para repartirlo por igual a las célu-
las hijas. Durante este proceso se producen intercambios de material entre cromosomas
(cromatides), pero en ocasiones este intercambio es desigual y da lugar a la pérdida de
material gendmico. Otros sucesos que pueden ocurrir son las reorganizaciones cromo-
sOmicas como translocaciones e inversiones, siendo éstas las responsables de la rotura y
pérdida de fragmentos de ADN.

2.2. Disomia uniparental materna

La disomia se produce cuando los dos cromosomas 15 son heredados de la madre,
no habiendo aportacion del padre. No hay cromosoma 15 paterno.

Como resultado del imprinting los genes SPW del cromosoma 15 materno estan inac-
tivados y no se expresan. Este hecho equivale a la ausencia funcional de genes del SPW.
En la delecién hay una ausencia fisica, no estan esos genes, en cambio, en la disomia
uniparental materna si estan los genes pero no se expresan.

Las disomias estan relacionadas con un mal reparto de cromosomas en la division
celular de las células germinales (meiosis) que producen los gametos. Tenemos asi que
para la formacion de los oocitos (gametos femeninos) es necesario reducir la dotacion
cromosémica de 46 cromosomas, que presentan las células somaticas, a 23 cromoso-
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mas. Este proceso llamado oogénesis permite que tras la fecundacion del oocito por el
espermatozoide se recupere el estado de diploidia (46 cromosomas) que presentan
todas las células de nuestro organismo. Pues bien, durante la oogénesis dos cromosomas
15 pueden ir a parar a la misma célula (oocito disémico), hecho poco frecuente pero
que puede ocurrir en mujeres de edad avanzada. Si esto sucede puede originarse una
disomia materna siempre que se produzca alguna de las siguientes situaciones:
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1. la fecundacién de un oocito disomico
(dos cromosomas 15) por un
espermatozoide normal. Se origina una
trisomia del 15 (tres cromosomas 15) que
desemboca en aborto. Sin embargo, en
ocasiones esta trisomia 15 puede ser
corregida eliminando al azar uno de los
cromosomas 15 en exceso. Si se elimina el
cromosoma 15 paterno el feto presentara
el SPW por disomia uniparental materna, si
se elimina un cromosoma 15 materno el
feto sera normal. (Fig. 3a).
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2. Menos frecuente es la fecundacion
de un oocito normal por un
espermatozoide nulisémico (sin
cromosoma 15. Se produciria un zigoto
con solo un cromosoma 15. Este zigoto
no es viable, pero una duplicacion
mit6tica de este cromosoma podria
tedricamente conducir a una linea
celular con dos cromosomas
15 maternos. (Fig. 3b)
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