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el seguimiento de mutaciones genéticas
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Leyenda: El diagrama es un drbol genealdgico de una madre (AU-3104), un padre (AU-3103), una hija (AU-
3102) y un hijo (AU-3101). Las mujeres estan representadas por circulos y los hombres por cuadrados. Las
personas no autistas se muestran con simbolos abiertos y las personas autistas se representan con simbolos
sombreados. La linea doble que conecta a los dos progenitores indica que son parientes. Cada barra horizontal
representa un mapa de polimorfismos de un solo nucledtido (SNPs, por sus siglas en inglés) a lo largo de un
brazo del cromosoma 3 de los miembros de la familia. Las franjas verticales rojas y azules corresponden a los
SNPs homocigotos para uno de los dos alelos; las amarillas representan los SNPs heterocigotos y los espacios
en blanco indican deleciones génicas. La linea negra horizontal demarca una region con un patron de
homocigosis presente en la persona autista, pero no en /las no autistas.
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El autismo es una discapacidad que implica diferencias en el
desarrollo que pueden manifestarse de diversas formas. Las
personas autistas pueden tener comportamientos repetitivos,
intereses muy centrados y diferencias en la comunicacién e
interaccion con las demds personas en situaciones sociales. Las
diferencias relacionadas con el autismo pueden ser consideradas
como fortalezas, rasgos neutros o limitaciones dependiendo del
contexto social en el que se presenten.

El autismo tiene un fuerte componente genético. Quienes
estudian la genética del autismo deben colaborar
estrechamente con la comunidad autista para asegurarse de que
su investigacion beneficiara a las personas autistas. En general,
la comunidad autista no quiere prevenir ni “curar” las
diferencias autistas, ya que no son intrinsecamente malas, sino
solo otra forma de ser. En cambio, pueden querer identificar
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genes relacionados con el autismo para ayudar a tratar
afecciones genéticas concurrentes que disminuyen la calidad de
vida (por ejemplo, la epilepsia, una afeccién que provoca
convulsiones). Sin embargo, ha sido dificil identificar genes
especificos relacionados con el autismo, probablemente por la
implicacidon de muchos genes diferentes.

Cuando los progenitores comparten ascendencia reciente (por
ejemplo, si dos primos tienen un hijo juntos), es mds probable
gue su descendencia presente afecciones causadas por
mutaciones genéticas recesivas. Esto se debe a que los
miembros de una familia tienen una mayor probabilidad de
heredar las mismas mutaciones recesivas, que pueden ser poco
comunes en toda una poblacidn. Estas mutaciones pueden
transmitirse a sus descendientes, quienes a su vez seran
homocigotos para dichas mutaciones. En estas familias, los
equipos de investigacion usan una técnica llamada “mapeo de
homocigosis” para identificar la ubicacién de las mutaciones
asociadas con una condicién genética recesiva. La técnica
consiste basicamente en localizar regiones en el genoma donde

Después, esas regiones pueden estudiarse mas a fondo para
determinar qué genes y mutaciones estan presentes.

Para identificar regiones de homocigosis, se mapean
polimorfismos de un solo nucledtido (SNPs), que son posiciones
en el genoma humano en las que se sabe que las personas
tienen nucledtidos diferentes. Para cada SNP, se determina si
una persona es heterocigota u homocigota en esa ubicacion. Si
es homocigota para dos SNPs adyacentes, que suelen estar
localizados a una distancia promedio de 6,000 pares de bases,
entonces es razonable suponer que el fragmento de ADN entre
los dos SNPs también serd homocigoto. A continuacidn, se
determinan qué regiones en el genoma en la persona afectada
son homocigotas, pero no en sus familiares que no tienen la
condicién. Es probable que en esas regiones se encuentren los
genes relacionados con la condicién de la persona.

Eric Morrow y sus colegas mapearon los SNPs del cromosoma 3
en una familia en la que los padres compartian ascendencia
reciente y tenian un hijo autista y una hija no autista.

el ADN de una persona con la condicion recesiva es homocigoto.
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