. ’ ,

Aprenderé a explicar que el nUmero de cromosomas de cada especie se mantiene mediante
la produccién de células sexuales y que esto se relaciona con las alteraciones genéticas.

Leo, observo y respondo.

En la ciudad de Arequipa vive Edson, quien estudia en
una institucién educativa de Secundaria Tutorial.

Asu escuela ha llegado Sara, una joven en situacién de
O discapacidad.

Todos en el aula le organizaron una fiesta de
bienvenida. La directora también le dio la bienvenida
y Edson con sus compafieros incluyeron a Sara en su
equipo de trabajo.

En la clase de Comunicacién, Edson observa que Sara T, . e
tiene dificultades al expresarse pero que es muy habil con las actmdades manuales y que
en la clase de Educacion para el Trabajo, Sara se ha desenvuelto muy bien.

Edson sabe que hay personas en situacion de discapacidad en las escuelas, y que, por lo
general, han nacido asi. El se pregunta: 4Cuél creo que son las causas para que algunas
personas presenten alteraciones congénitas? ;En qué se diferencian las personas en
situacion de discapacidad de los demas? ;Qué ha ocurrido en las células de su cuerpo o al
nacer? ;Se relacionan con este caso los genesy las mutaciones?, ;de qué manera?”.

- ;Qué otras preguntas puedo formular a partir de esta situacién?

€ Leo la pregunta que guiara mi indagacién.

« Escribo la respuesta a la pregunta.
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@) Planteo las actividades que desarrollaré en la indagacién.

a. Escribo un listado de las actividades que desarrollaré para
comprobar mi respuesta a la pregunta de indagacion.

b. Busco informacion sobre la meiosis y la formacion de
cromosomas haploides, las mutaciones genéticas y sindromes.
Empiezo con el texto proporcionado en mi escuela y hago una
lista de los temas que deberé revisar.

Las fuentes de
informacion deben
ser confiables; es
decir, deben estar
validadas por
una institucion de
prestigio.

c. Leoy proceso la informacién. Luego, elaboro resimenes en mi
cuaderno de las ideas clave de cada dato indagado.

d. A continuacion, se muestran unas imagenes de nifios que

presentan algunas alteraciones congénitas. Observo y describo
cada una deellas.

Sindrome de Turner

Tipo de mutacién: monosomia X

Caracteristicas:

Sindrome de Down

Tipo de mutacién: trisomia 21 O

Caracteristicas:

Sindrome de Patau

Tipo de mutacion: trisomia 13

Caracteristicas:
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€) Analizo la informacién acerca de las mutaciones genéticas.

a. En elsiguiente cuadro, considerando los resultados de la actividad anterior, identifico la
asistencia que necesitan las personas con capacidades diferentes en la escuela.

Mutaciones genéticas Asistencia ;Cémo vamos con

la indagacion?
/Qué dificultades
has superado?

Sindrome de Turner

Sindrome de Down

Sindrome de Patau

b. Leo més informacion complementaria; ademas, puedo consultar otras fuentes adicionales.

O Division celular: meiosis

La meiosis es un modo particular de divisién de la célula viva por el que una célula
inicial con 2n cromosomas, etapa diploide, da a luz a cuatro células hijas con solo n
cromosomas, etapa haploide. La meiosis es una de las formas de reproduccion celular.
Este proceso se lleva a cabo en las gdnadas (glandulas sexuales como los ovarios y los
testiculos) que pueden producir gametos (como los évulos y los espermatozoides).

Meiosis
Meiosis 1
Interfase Profase 1 Metafase 1 Anafase 1
triol cromatidas
pplsbisces placa de hermanas unidas

(2 pares) Metaface

membrana  cromatina cromatidas  igtrada || centrémeros
nuclear hermanas
Meiosis 2
Telofase 1 Profase 2 Metafase 2 Anafase 2 Telofase 2
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Cuando la meiosis se produce en los ovarios, se denomina ovogénesis y, cuando se
produce en los testiculos, se denomina espermatogénesis. Ambos procesos producen
células sexuales: 6vulos y espermatozoides con 23 cromosomas (células haploides: n).

Como se ha visto, en la meiosis se produce una duplicacion de los cromosomas y dos
separaciones, de forma que las células resultantes, dvulos y espermatozoides, tienen solo
la mitad de la informacion genética, 23 cromosomas.

Es en este punto cuando la reparticién de los cromosomas puede ser errénea (por alguna

alteracion genética u otra causa), y en lugar de que los 2 cromosomas de la pareja 21 se

separen, uno en cada célula hija, los 2 quedan en la misma. Como resultado, se obtiene un
espermatozoide o un évulo con 2 cromosomas 21, en lugar de 1. Debido a esto, cuando

se produzca la fecundacién del 6vulo por el espermatozoide, en vez de cada uno aportar

1 de estos cromosomas, uno de ellos aporta 2y, por consiguiente, el embrién posee 3

cromosomas 21. O
La presencia de un cromosoma extra (47 en vez de 46) genera alteraciones en el desarrollo

del bebé que derivan en los rasgos y la sintomatologia caracteristicos del sindrome de

Down.

La causa precisa que ocasiona personas con sindrome de Down se desconoce, pero puede
desencadenarse por lo siguiente:

« Trisomia 21. El tipo mas comun de sindrome de Down es el denominado trisomia 21,
resultado de un error genético que tiene lugar muy pronto en el proceso de reproduccién
celular.

« Translocacion cromosémica. La translocacion cromosémica ocurre en casos muy raros.
Durante el proceso de division celular, un cromosoma 21 se rompey alguno de esos
fragmentos (o el cromosoma por completo) se une de manera anémala a otra pareja
cromosémica, generalmente al par 14. Es decir, ademas del par cromosémico 21, la pareja
14 tiene una carga genética extra. Los nuevos cromosomas reordenados se denominan
cromosomas de translocacion, de ahi el nombre.

- Mosaicismo o trisomia en mosaico. Una vez fecundado el dvulo, en el proceso de Q
division subsiguiente el material genético no se separa correctamente, de modo que una
de las células hija tiene tres cromosomas en su par 21y la otra solo uno. El resultado sera
que algunas células seran trisdbmicas (con tres cromosomas) y el resto normales (con dos
cromosomas). Esa mezcla de tipos cromosémicos distintos se conoce como mosaico
Cromosomico.

No existe una causa concreta que determine por qué se producen estas alteraciones del

cromosoma 21, pero existen factores de riesgo que indican una mayor probabilidad de que

se desarrolle, como las siguientes:

« Edad avanzada de la madre. El riesgo de una mujer de concebir un hijo con sindrome
de Down aumenta después de los 35 afios.

« Que los padres sean portadores de la translocacion genética para el sindrome de
Down. Tanto hombres como mujeres pueden transmitir la translocacion genética para el
sindrome de Down a sus hijos.

- Haber tenido un hijo con sindrome de Down.
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En la gran mayoria de los casos, el sindrome de Down no es hereditario. Se produce por

un error en la division celular en las primeras etapas del desarrollo del feto. Unicamente

alrededor del 3 a 4 % de las personas con sindrome de Down tienen translocacion y solo
algunos de ellos lo han heredado de uno de sus padres.

Aunque todavia se desconoce por qué se produce este fendmeno o alteracién, que por
el momento es una condicion irreversible, si se puede predecir antes del parto. Ademas,
aunque el sindrome como tal puede limitar las capacidades fisicas y psicolégicas, las
nifias y los nifios que tienen esta condicion son muy habiles para las artes plasticas, la
musica y muchas actividades donde se pone de manifiesto su inteligencia kinestésica
y musical, entre otras.

Adaptado de Solari, A. (2004). Genética humana. Buenos Aires: Panamericana;

iQué esy por qué aparece el Sindrome de Down? (21 de marzo de 2018).
Puentes Digitales. Recuperado de https://bit.ly/34lynoc

c. Comparo mis respuestas con la informacion recolectada de las fuentes consultadas.

O

;Qué dicen los cientificos en las fuentes

Escribo mi respuesta: . iy
P de informacion?
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La respuesta
debe estar
fundamentada
y respaldada
por fuentes de
consulta.

d. Respondo la pregunta de indagaciény argumento mi respuesta con
la informacién obtenida de mi experiencia realizaday de las fuentes
de informacion consultadas.

/Qué situaciones desencadenan potencialmente
el sindrome de Down?

e. Ahora que ya tengo informacién sobre el sindrome de Down, puedo responder
la pregunta planteada por Edson y las otras planteadas en la ficha y por mi.

« ;Cual creo que son las causas para que algunas personas presenten
alteraciones congénitas? Q

« ;En qué se diferencian las personas en situacion de discapacidad de los
demas?

« ;Qué haocurrido en las células de su cuerpo o al nacer?

- ;Serelacionan con este caso los genes y las mutaciones?, ;de qué manera?

@ Evalio y comunico mis resultados.

a. Respondo las preguntas del cuadro.

¢Por qué?, ;como puedo

No mejorarlo?

Evaluacion Si

¢Lei'y comprendi la situacién inicial?

¢Escribi mis respuestas?

¢Planifiqué las actividades para resolver Q
la pregunta de indagacién?

¢Procesé la informacién de fuentesy
registré los datos de mi experiencia?

¢Respondi la pregunta de indagacion
argumentando con los datos obtenidos?

¢La conclusién respondi6 la pregunta
planteada de manera fundamentada?

b. ;Esimportante lo que he aprendido?, ;por qué? ;Como puedo aplicarlo en mivida?

c. Elaboro una presentacién utilizando papelotes o algin medio virtual para compartir con
mis compafieras y compafieros el trabajo realizado.

d. ;Tuve algunas dificultades en mi trabajo?, ;cuales? ;Como las superé?

e. Ahora me pregunto: “Qué diferencia hay entre una enfermedad hereditaria y una
enfermedad congénita?”.

Nombre y apellido:
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