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Epigenética: 

O "La epigenética estudia cómo los factores externos y 

las decisiones de vida pueden activar o desactivar 

genes, sin cambiar el ADN". 

 

O Adquiere relevancia ya que ayuda a entender de 

mejor forma los procesos de salud – enfermedad. 

 



Epigenética 
O Permite comprender como el ADN de gemelos 

idénticos se expresa fenotípicamente de forma 

distinta en base a los factores ambientales a los 

cuales sean expuestos. 



Factores ambientales que influyen 
en la epigenética 

 



Fisiopatología 
O Los cromosomas son compuestos de 1 ADN muy largo. Para ahorrar espacio, se 

enrollan en partes en las histonas (proteínas) que se doblan sobre si mismas para 
formar histonas,. Y luego estas se enrollan sobre si mismas formando cromatina. 

O Genotipo: Colección de genes 

O Fenotipo: Apariencia final de las células depende de que genes son activados. 

O Las histonas se pueden modificar para liberar el ADN o guardarlo a través de 
cambios químicos. 

O Acetilación Menos atracción  Genes se transcriben 

O Metilación: 

• Si es 1: Menos atracción se transcriben los genes 

• Si 2: Mas atracción Histona mantiene el ADN 

O Modificaciones directas: en regiones altas de guanina y citocina asociadas a 
metilación que puede silenciar expresión de genes. 



Síndrome de Prader Willi 
O Generalidades: desorden genético que genera succión débil, 

hipotonía en primera infancia y sobrealimentación, discapacidad 

cognitiva y bajos niveles de hormonas sexuales en niñez. 

O Ocurre cuando un grupo de genes en el cromosoma 15 no se 

transcriben en RNAm y los genes no son expresados. 

O Causas de inactivación del gen: 

• Deleción: incluye OCA2 (pigmenta fanéreos) 

• Disomía maternal uniparental 

• Impronta: Mutación en el centro de sellado  

• genómico metilación específica del sexo. 
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Clínica 

SNC Craneofaciales Endocrino otros 

Recién nacido: 
hipotonía, succión 
débil 
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disfuncional  
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IQ bajo 

Ojos 
almendrad
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sexuales 
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Clínica imágenes 

 

Cassidy, S., Schwartz, S., Miller, J. et al. Prader-Willi syndrome. Genet Med 14, 10–26 (2012). 

https://doi.org/10.1038/gim.0b013e31822bead0 

 



Síndrome Silver Russel 
O Generalidades: Cuadro polimalformativo cuyas 

principales características son retraso de crecimiento 

pre o post natal, fascie típica y asimetría corporal. 

O Hipo metilación del alelo paterno de la región RCI1 

O DUP materna del cromosoma 7 

O Idiopático 

Saal HM, Harbison MD, Netchine I. Silver-Russell Syndrome. 2002 Nov 2 [updated 2019 Oct 21]. In: Adam MP, Feldman J, Mirzaa GM, Pagon RA, Wallace SE, Bean 

LJH, Gripp KW, Amemiya A, editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993–2023. PMID: 20301499. 

 



Clínica 



Clínica - imágenes 

 

MSc.Elayne Esther Santana, Sindrome de Russel silver, presentación de caso, Rev.Med,Electronica vol 40 no 3 Matanzas 2018 Jones, Kenneth 

Lyons, Md Silver-Russell Syndrome, very small stature, not skeletal dysplasia january 2022. 

 



Síndrome: Angelman 
O Generalidades: 

O Desorden genético que genera: 

• Retraso del desarrollo, ausencia del habla, convulsiones, risa frecuente y ataxia. 

O Ocurre cuando no se expresa el gen UBE3A que codifica EGAP por lo que no 

ocurre la ubiquitinación, que es una “marca” para que el proteosoma degrade 

una proteína. 

O Normalmente puede compensar si un cromosoma no tiene el gen silenciado, 

pero si ambos están solenciados se genera el síndrome. 

O Cercano a gen de Prader Willi 

Desarrollo del síndrome: 

• Deleción 

• Mutación (proteína inefectiva) 

• Disomía uniparenteral paterno (copia extra del cromosoma 15 con el 

gen silenciado) 

• Defecto de impronta: metilación de cromosoma 15 por error, generando 

que el gen se silencie.  
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Clínica 
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Clínica: imágenes 
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Epigenética aspectos prácticos 



Estudio de Dinamarca (1974) 

En otras palabras: La carga genética es un factor que predispone. 

La expresión de los genes depende de la carga genética de base (agente 
que predispone) + factores ambientales a los cuales se es expuesto. 



Estudio en Talca 

O Este fue un estudio que se realizó con 2 grupos de ratas, uno de ellos fue 
criado en aislamiento social y otro en contacto social, al cabo de 35 días se 
mataron a todas las ratas y se estudio el cerebro de cada una de ellas, se 
descubrió que el grupo de ratas que vivió en contacto social tenia conexiones 
neuronales que el grupo de aislamiento no tenía. Pero además, durante el 
experimento se observo que la ratas en contacto social tenían conductas 
exploratorias a diferencia del grupo en aislamiento, lo cual se extrapola a 
tener conductas con riesgo de ansiedad significativo. Esto también es 
aplicable al ser humano, y nos muestra como las intervenciones ambientales 
tempranas modifican la estructura del cerebro. 



Experimento “Marshmallow”: 
Autoregulación conductual. 

O Este es experimento que se hizo en Stanford en el año 1972 donde en una sala cuna de jardín infantil de un Cesfam se puso a los niños (preescolares de 
4 años) en una sala y se les dio un marshmellow, con la siguiente condicionante, si se aguantaban a no comerse el malvavisco hasta que la parvularia 
volviera entonces tendrían 2. 

O El 70% de los niños se aguantaron y el 30% no, y entre ambos grupos hubo diferencias significativas en su evolución social, escolar, emocional, familiar y 
laboral. (Los niños que demostraron capacidad de autoregulación en una etapa temprana de la vida fueron mas exitosos a la larga).  

O En definitiva , la capacidad de post-poner la gratificación inmediata es una herramienta biológica tremendamente importante para el éxito social a futuro, 
no todas las personas tienen esta capacidad de autoregulación conductual, sin embargo,  es algo que se puede “entrenar” en edades tempranas y para 
ello lo primero es el control externo para luego desarrollar control interno. 

 

The Marshmallow Test | Igniter Media | Church Video 

https://www.youtube.com/watch?v=QX_oy9614HQ
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