ARCHIVO HISTORICO

revistade ciencias médicas

El presente articulo corresponde a un archivo
originalmente publicado en el Boletin de la Escuela de
Medicina, actualmente incluido en el historial de Ars
Medica Revista de ciencias médicas. El contenido del
presente articulo, no necesariamente representa la
actual linea editorial. Para mayor informacion visitar el
siguiente

vinculo: http://www.arsmedica.cl/index.php/MED/abo
ut/submissions#authorGuidelines



http://www.arsmedica.cl/index.php/MED/about/submissions#authorGuidelines
http://www.arsmedica.cl/index.php/MED/about/submissions#authorGuidelines

Monografias de Educacion Continua

Factores genéticos del crecimiento

El patrimonio hereditario le procura a cada individuo un patrén de
crecimiento y desarrollo especifico, el cual puede ser modificado por
factores hormonales y ambientales. Los efectos genéticos se ven cla-
ramente ejemplificados en los diferentes grupos étnicos, como lo de-
muestra la diferencia extrema de talla que existe entre individuos de
origen nordico y pigmeos de Nueva Guinea, cuya estatura promedio
alcanza solamente los 150 centimetros. Otro ejemplo es un trabajo de
Youlton, quien observé que un grupo de mujeres chilenas de estrato
social alto de un sector de Santiago presentaban una talla mayor que
el grupo de estrato social bajo, sugiriendo que esta diferencia se expli-
caria mejor por factores genéticos que nutricionales.

Las diferencias familiares son tan evidentes como las diferencias
que existen entre las razas. El estudio de los coeficientes de correla-
cion en familias sugiere que los factores determinantes del crecimien-
to provienen de ambos progenitores y que cada uno de ellos tiene una
injerencia tedrica de un 50% en la talla de los hijos. La evaluacion de
gemelos ha demostrado claramente la influencia genética, a través de
la similitud de talla que se ve entre los gemelos monozigotos, la cual
tiene una correlacion de 0,97.

Diversos estudios clinicos y de genética experimental han demos-
trado que la determinacion de la talla es poligénica, participando ge-
nes ubicados tanto en los autosomas como en los cromosomas se-
xuales.

Numerosas aberraciones cromosémicas se acompanan de altera-
ciones del crecimiento, como se ve en la trisomia 21 o sindrome de
Down, en la cual los adultos varones alcanzan en promedio una talla
de 150 cm, mientras que las mujeres llegan a 145 cm; las trisomias 13
y 18 presentan por lo general un retraso considerable de crecimiento
intrauterino, al igual que algunas monosomias y trisomias parciales com-

162

DRA. PATRICIA SANZ CONTRERAS
Instructor de Pediatria
Departamento de Pediatria

patibles con la vida, tales como delecion del brazo corto “p” del cromo-

soma 4, trisomia parcial 6p, del 8p, trisomia del 16p, etcétera.

Evidencias clinicas demuestran que también existen influencias
geneéticas en el crecimiento ubicadas en los cromosomas sexuales:
a) Las ninas tienen desde su nacimiento menor talla, pero manifiestan

una edad 6sea mas avanzada que los varones;

b) La ausencia o monosomia total de un cromosoma X (45X) o sindro-
me de Turner se caracteriza por una talla baja, incluso presente en
el nacimiento. En realidad, basta que esté ausente el brazo corto
“p" de uno de los cromosomas X para que se manifieste el fenotipo
del sindrome y la talla baja (promedio 142 cm).

c) Por el contrario, en las polisomias del cromosoma Y, 47.XYY,
48,XXYY, la presencia de un cromosoma Y adicional lleva a una
talla alta, promedio 180 a 186 cm. Se dice que entre sujetos de mas
de 200 cm de altura se encontraria un 10% de individuos 47,XYY,
siendo éste uno de los escasos ejemplos en los cuales una altera-
cion cromosomica se asocia a exceso de crecimiento.

Se ha podido comprobar, ademas, que la herencia no solo influye
en la talla final y proporciones corporales de un individuo, sino también
en diversos procesos dinamicos madurativos, tales como secuencia
de maduracion 6sea y dentaria, velocidad de crecimiento, edad de me-
narquia, etcétera.

Los factores genéticos determinantes o influyentes en el crecimien-
to estan codificados en el DNA de nuestras células, el que al compac-
tarse constituye los cromosomas, que pueden observarse en el anali-
sis del cariotipo. Sin embargo, la mayoria de los sindromes genéticos
no se asocian a aberraciones cromosémicas visibles en el cariotipo y
solo podran evidenciarse en la medida que se avance en el estudio
del codigo del genoma humano.
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Los sindromes genéticos (mas bien génicos) pueden ser transmiti-
dos con patrones de herencia autosomico-dominante, recesivo o liga-
dos al cromosoma X, ya sea recesivo ligado al cromosoma X 0 menos
frecuentemente dominante ligado al cromosoma X. En muchos de es-
tos sindromes, el retraso del crecimiento tanto pre como postnatal for-
ma parte de sus caracteristicas clinicas (ver Tabla 1).

Aln queda mucho camino por recorrer en los estudios moleculares
de factores del crecimiento para poder llegar a comprender el funcio-
namiento de los genes, sus alteraciones y las diferencias interpobla-
cionales.

Recordemos que la genética molecular permitio que sociedades nor-
teamericanas de ingenieria genética obtuvieran por primera vez una
hormona de crecimiento sintética, expandiéndose su uso después a
Europa y permitiendo actualmente el tratamiento de los pacientes defi-
citarios. En la actualidad, a través de estudios de biologia molecular se
han identificado numerosos genes, entre otros, los que codifican la
produccion de hormona de crecimiento y su factor liberador, somato-
medinas, etcétera.

Sin embargo, falta mucho por avanzar en el conocimiento del geno-
ma humano y llegar a comprender el funcionamiento y las complejas

interrelaciones de los genes.

TABLA 1

SINDROMES GENETICOS ASOCIADOS A RETRASO
DE CRECIMIENTO

Sindromes que presentan retraso del crecimiento o talla baja
— Cornelia de Lange (esporadico, AD?) RCIU

— Rubinstein Taybi (?) RCIU

— Silver-Russell (?)

— Enanismo tipo Mulibrey (AR) RCIU

— Bloom (AR) Seckel (AR) RCIU

— Hallerman Streiff (?, se sugiere AD)

— Noonan (AD)

— Prader Willi (?)

Displasias 6seas compatibles con la vida
— Acondroplasia (AD)

— osteogénesis imperfecta tipo | (AD)

— Mucopolisacaridosis || Hunter (X)

— Mucopolisacaridosis | Hurler (AR)

Sindromes que presentan exceso de crecimiento o talla alta
— Marfan (AD)

- Sotos (?)

— Wiedemann-Beckwith (?)

AD : autosémico dominante
AR : autosémico recesivo
RCIU : retraso del crecimiento intrauterino

: ligados al cromosoma X
? : de herencia desconocida
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