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Aborto
Interrupcion del embarazo.

Aborto espontaneo
Interrupcion no deliberada del embarazo y, portaggpontanea, que se puede producir en
cualquier momento del desarrollo intrauterino yagigausas no se conocen con exactitud.

Aborto inducido
Interrupcion deliberada del embarazo mediante k@aesion del embrion o feto de la
cavidad uterina.

Aborto terapéutico
Podriamos definirlo como el aborto inducido presdogjo criterios médicos y al amparo de
la normativa legal pertinente, para salvaguardasalad e integridad fisica de la mujer
embarazada.

Aborto eugenésico
Podriamos definirlo, para diferenciarlo del abatgoapéutico, como el aborto inducido
decidido, al amparo de la normativa legal pertiegmn funcién de un diagnéstico de
patologia prenatal evidente.

Acetébulo
Cavidad semiesférica situada a ambos lados delohiliaso de la cadera (en su cara
externa), en la que encaja la cabeza del fémurgsagurar la articulacion de la cadera.
Acrocéntrico

Cromosoma que tiene el centrémero casi en un egtrem

Acromatopsia
Daltonismo, incapacidad del ojo para percibir lobes por ausencia de conos. Suele ser
una enfermedad hereditaria ligada al sexo.

Acueducto cerebral o de Silvio
Paso estrecho y alargado, situado en el Mesencéfiadocomunica el Ill y IV Ventriculo,
cuyo estrechamiento es responsable de una imperpoporcion de hidrocefalias tanto
congénitas como adquiridas a cualquier edad (tantmgocido como acueducto cerebral).

Adiposidad
Sinénimo de obesidad.

ADN o Acido desoxirribonucleico

Unica molécula conocida capaz de autorreplicarsapaz, ademas, de transmitir distinta
informacion a través del lenguaje o cédigo genético
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ADN mitocondrial
Doble cadena de polinucleétidos en espiral, portadie carga genética, que encontramos
en multiples copias dentro de cada mitocondriag/ spitransmite de forma independiente a
como lo hace el ADN que se localiza en el nicleadelula.

ADN nuclear
Doble cadena de polinucleétidos en espiral, portadie carga genética, que encontramos
localizada dentro de la membrana nuclear y quetitoys un cromosoma determinado.

Agenesia
Falta de desarrollo de cualquier 6rgano o partewdglpo. También puede significar falta de
capacidad para engendrar (ver aplasia).

Agnosias visuales
Incapacidad para reconocer objetos o sus represaméa pictéricas, o para dibujarlos o
copiarlos.

Agujero de Magendie
Orificio situado en la parte dorsal del metencéfplr debajo del cerebelo) que comunica el
IV Ventriculo con el espacio subaracnoideo permit@ junto con los agujeros de Luschka,
la circulacién del liquido cefalorraquideo.

Agujeros de Luschka
Nombre que reciben las dos aberturas en las guénteel IV Ventriculo y que comunican
a este y a todo el sistema ventricular, junto coagejero de Magendie, con el espacio
subaracnoideo.

Albinismo
Problema genético, de transmisién autosomica nescegue provoca la despigmentacion de
la piel, cabello y retina (en el caso del albinispoalar).

Alelo genético
Cada una de las distintas informaciones genéticas pyeden ocupar un mismo locus
genético en el cromosoma. Cada una de las forrasativas que puede tener un gen.

Amelia
Malformacién congénita consistente en la falta eleadrollo de los miembros.

Amenorrea Primaria
Ausencia completa de menstruacion.

Aminoacidos
Sustancias organicas que son la base para forwi@imas (las cuales son, a su vez, cadenas
de esos aminoacidos). Todas las proteinas se foanpamtir de 20 de estos aminoacidos y
de ahi su importancia. Estan formados siempre pogrupo amino (-Nk) y un grupo
carboxilo (-COOH).

Anadeo
Anomalia de la marcha, por ejemplo por debilidadbdentisculos de glateos y caderas, que
hace que ésta sea tambaleante, como de “borraat®™mato”.

Anatomia
Ciencia que estudia el niUmero, estructura, sitmagitelaciones de las diferentes partes de
los cuerpos organicos.

Andrégeno

Hormona masculina.
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Aneuploidia
Cuando una célula no posee el niUmero correctoaeosomas y tiene algliin cromosoma de
mas o de menos.

Angioma
Tumor benigno formado por pequefios vasos sanguifle®mangioma) o linfaticos
(linfangioma) que estan bien formados y son furaliesr También se les conoce como
nevus o nevus pigmentado.

Anisometropia
Anomalia éptica ocasionada cuando el cristalinolate dos globos oculares presenta
diferentes problemas de refraccion en cada undlaie eno es miope (no ve bien de lejos)
y el otro es hipermétrope (no ve bien de cerca).

Anoftalmia
Falta de desarrollo del globo ocular.

Anorquidia
Testiculos inexistentes.

Anoxia
Falta 0 ausencia de oxigeno en el organismo.

Anticodon
Triplete de nuclettidos del ARN de transferenciae gqeconoce el codon del ARN
mensajero.

Anticuerpo
Cualquiera de las moléculas proteicas que prodo@encélulas denominadas linfocitos, y
cuyo papel principal es actuar como defensas cdamtimavasion de sustancias extrafias en
nuestro organismo.

Apareamiento de homdlogos
Fenémeno que tiene lugar en durante la fase dgetitode la meiosis y que consiste en la
tendencia de los cromosomas celulares a colocada eno cerca de su homoélogo (el
cromosoma materno de cada par junto al paternsalpa), dando lugar a los denominados
conjuntos bivalentes.

Aplasia
Falta de formacién congénita de un tejido o paoaral, es decir, su ausencia total por
falta de formacién durante el desarrollo embrianérer agenesia).

Apnea
Literalmente significa “sin respiracion”. Podemoablar de crisis apnéicas en un nifio
cuando para la respiracion, por ejemplo al llovade apneas durante el suefio, que pueden
estar asociadas o0 no a problemas de ronquido.

Apoptosis
Muerte celular programada, ejecutada por un mecengsopio de la célula.

Aracnoides

Es la capa meningea intermedia, situada por enderia piamadre (respetando un espacio
gue se conoce como espacio subaracnoideo) y pajodéd la duramadre.

ARN o Acido ribonucleico
Copia sencilla de un fragmento de ADN corresportdiem una informacion genética
determinada. Abandona el nucleo celular y, enteptasma celular, sirve de de molde para
la sintesis de proteinas.
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Arrinencefalia
Falta de formacion de las regiones cerebrales ideheéfalo y que puede acompafar a
ausencia de formacion de la nariz.

Arteriosclerosis
Enfermedad degenerativa del sistema arterial goopa la reduccion progresiva de la luz
o cavidad interior de arterias y arteriolas.

Articulaciones laxas
En hipotonia, articulaciones que aparecen flojas,las tension debida y capaces de ser
estirada mas allad de los limites que imponen ueasianes y musculos con un tono
normalizado.

Artrogriposis
Fijacion de una articulacion en flexién por contuags musculares o fenémenos de rigidez
articular.

Asesoramiento genético
Transmisidn de informacién acerca de los riesgpsoplemas genéticos, asi como ayuda a
los individuos para que asimilen esta informacidangen sus decisiones.

Asintomatico
Carente de sintomatologia; sin sintomas.

Astenopia
Cansancio de la vista; puede ser debida (entres ateisas) a defectos opticos o
acomodativos, como miopia o hipermetropia.

Astigmatismo
Anomalia 6ptica ocasionada por diferencias en all@ide refraccion dentro de o entre los
distintos meridianos de la cornea o el cristalipppblema que conlleva que la persona
siempre es incapaz de enfocar los objetos cordalhindependientemente de la distancia a
gue se encuentren.

Ataxia
Trastorno de la funciébn motora asociado a afeatacé la funcién del cerebelo y
caracterizado por hipotonia, lentitud, incoordidacmotora y dificultades para el control
del equilibrio.

Atetosis
Problema general de al funcién motora debido admesn ganglios basales o via
extrapiramidal y caracterizado por movimientos aogpé involuntarios de contorsion de las
extremidades que imposibilitan el movimiento voéuid.

Atresia
Falta de perforacion de un conducto hueco (por @el ano, acueducto de Silvio).

Atrofia
Falta de desarrollo o involucién del desarrollo ule 6érgano, resultando afectada su
capacidad funcional.

Atrofia papilar
Falta de desarrollo o degeneracidn de la salidaatgio 6ptico del globo ocular.

Autosoma
Uno de los 22 pares de cromosomas que portan geeedeterminan rasgos fisioldgicos y
morfolégicos del individuo. Cualquier cromosoma que sea un cromosoma sexual o
gonosoma.
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Axan, cilindroeje o neurita
Prolongacion Gnica de la neurona por la que salgdamacion que estimular otra neurona,
una fibra muscular o una glandula. Termina en éd@dendrias del axén con los botones
sinapticos.

Azoospermia
Ausencia de formacion de espermatozoos y ausea@atds en el semen.

B

Barrera hematoencefalica
Barrera de proteccion fisica y quimica, de la quenén parte las meninges y las células
gliales, instaurada entre la sangre y el tejidwinso, para salvaguardar a éste Ultimo de
posibles agentes téxicos o infecciosos que puestamasisportados por la sangre.

Bastones
Células de la retina del globo ocular, especialmeensibles a la luz incluso en pequefias
cantidades, encargadas por ello de la visidon noat(gn blanco y negro) y distribuidas en
mayor concentracion en la periferia de la retina.

Bazo
Organo de tipo glandular, aplanado y oblongo, dituen la zona superior izquierda de la
cavidad abdominal, en contacto con el pancreadiaflagma y el rifién izquierdo. Forma
parte del sistema linfatico y vascular, participaneh la elaboracion de anticuerpos,
glébulos blancos y rojos.

Biopsia
Proceso de obtencion y examen microscopico deotejidenido de un individuo vivo con el
fin de llevar a cabo el diagndstico de alguna enéslad. Las biopsias musculares, por
ejemplo, contribuyen al diagnostico de distrofiassoulares, miopatias, enfermedades
mitocondriales, etc.

Blastocito
Conjunto celular esférico muy temprano, ain no angzldo en el Gtero materno, que posee
una cavidad central llena de liquido.

Blefarofimosis
Estrechamiento de la abertura palpebral, es disligespacio comprendido entre el parpado
superior y el inferior.

Bradicardia
Enlentecimiento del ritmo cardiaco.

Braquicefalia
Deformacion del craneo en el que éste aparece enrsentido antero-posterior.
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C

Campo visual
Area que puede ser vista sin mover la cabeza gjdss

Canales semicirculares
Conjunto de tres estructuras en forma de anill@pudistos en las tres direcciones del
espacio, del 6rgano vestibular en el oido inteque detectan cambios en la rotacién de la
cabeza.

Caquexia

Estado avanzado de desnutricién calérica y pratéita@Enfermo caquéctico consume sus
propias reservas de energia al prolongarse elcestaddesnutricion. Presenta pérdida de
peso (el nifio no crece), cansancio (astenia), deigdacial, relieves costales y pliegues
cutaneos, muy marcados. El pelo pierde pigmentad@miel palidece y aparecen con

frecuencia Ulceras cutaneas. Progresivamente aparisuficiencia cardiaca y renal,

anemia e hipoalbuminemia, inmunodepresion, malatrizacion y esterilidad. La muerte

suele producirse por infecciones oportunistas,

Cardiomiopatia
Afectacion muscular del misculo cardiaco.

Cariotipo
Conjunto ordenado de los cromosomas de un organdeterminado a partir de la
fotografia de su complemento cromosdmico, dondectomosomas han sido clasificados
por su forma, segun la posicién de su centromarmafio y estructura de bandeo.

Catalizadores
Sustancia que altera la velocidad de una reacaidmica permaneciendo, en si misma,
inalterada.

Cataratas
Opacidad del cristalino en el globo ocular que poavuna vision borrosa.

Ceguera monocular
Destruccion de la retina o del nervio éptico deojm lo que implica la pérdida de la visién
de ese ojo.

Célula diploide
Término que recibe la célula que contiene dos sexdenpletas (2n) de cromosomas (una
paterna y otra materna). En el caso del ser huntir®oseries de 23 cromosomas que hacen
el total de los 46 cromosomas humanos.

Célula haploide
Aguella que esta formada por una sola serie deasomas (un solo elemento de cada par
de los cromosomas homologos), es decir, aquell@stdeformada por sélo 23 cromosomas
en el caso del ser humano.

Células ciliadas
Células receptoras del 6rgano auditivo u 6rganGalé, situadas entre la membrana basilar
y la tectorial de esta estructura.

Células germinales
Unidades bésicas de la reproduccién sexual (évulaspermatozoides), producidas y
almacenadas en los érganos de reproduccién sexdadanlas.
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Células heteropléasticas (en el contexto de las Enfedades Mitocondriales)
Hace referencia al hecho de que las células detegida pueden tener distinto nimero de
mitocondrias, en funcidén de sus necesidades eimaggtasi como, dentro de ellas, una
diferente cantidad de ADN mitocondrial mutado. Ehdmeno se produce ya que la
mutacion en el ADN mitocondrial del huevo o ciggqioede ser propagada de forma
aleatoria a las siguientes generaciones de células.

Células homoplasmicas (en el contexto de las Enfedades Mitocondriales)
Hace referencia a células que puedan presentas tegks mitocondrias con la misma
configuracion de ADN mitocondrial, ya sea todo sandodo mutado, pero no ADN
mitocondrial sano y mutado en la misma célula (e® €aso seria una célula
heteroplasmica).

Centriolo
Estructura del citoplasma celular que, duranteptosesos de division celular, conforma el
huso mitético para dirigir a los cromosomas haatados nuevas células en formacion.

Centrémero
Estructura compuesta de ADN que mantiene unidasrtasatidas hermanas al cromosoma
hasta la disyuncién cromosémica; dirige a cadaacdpl cromosoma hacia un polo de la
célula a través del huso mitético; y nos sirve pdifarenciar, por su posiciéon, entre los
brazos cortos y largos del cromosoma.

Centros auditivos inferiores
Conjunto de nucleos auditivos del tronco del eroéfalicleos cocleares, ndcleo dorsal del
cuerpo trapezoide y nicleo de la oliva bulbar).

Cerebelo
Estructura del sistema nervioso central, situadaekntronco del encéfalo y, mas
concretamente, en el rombencéfalo o cerebro postelé suma importancia para funciones
motoras como el mantenimiento del equilibrio orf@odiguacion de los movimientos.

Cifoescoliosis
Deformidad en la columna vertebral en la que sesilanltaneamente cifosis y escoliosis,
es decir, encorvadura hacia fuera (cifosis) y d&sdn lateral (escoliosis).

Cifosis
Deformidad de la columna vertebral que lleva amtoevadura hacia fuera, generalmente
en la zona tor4cica alta.

Cigoto
La célula (u 6vulo fecundado) resultante de la mimiél espermatozoide y 6vulo.

Circunvolucién cerebral
Protuberancia de tejido cerebral localizadas efdesurcos o cisuras adyacentes y que le
da al encéfalo su apariencia de tejido plegado.

Circunvoluciones orbitarias
Nombre que reciben el conjunto de circunvoluciogas se observan en la parte basal del
I6bulo frontal y que quedan justo por encima debglocular.

Cisura interhemisférica
Es la cisura méas profunda del encéfalo que sepagate los dos hemisferios cerebrales.

Citomegalovirus
Grupo de virus, subfamilia dentro de los herpesyircausantes de la enfermedad de
inclusién citomegalica, generalmente asintomaticeleadulto pero que puede tener graves
consecuencias en caso de infeccion prenatal ogpafritel feto.
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Clinodactilia
Dedos con encorvadura central en forma de siliaalatar.

Clon
En sentido general, es la progenie derivada asmema de un mismo progenitor y que
comparte exactamente el mismo genoma. Las cél@lagadas por mitosis de una célula
progenitora constituyen un clon, al igual que lapnies de organismos asexuales.

Clonar (ADN), clonaciéon molecular
Replicar en el laboratorio un segmento de ADN, puée contener o no un gen, mediante
su escision previa de un genoma y su unién a uctdveque pueda introducir ese segmento
en un microorganismo, donde se multiplica y luegede ser aislado. La clonacion
molecular es un paso importante y previo para &ntificacion molecular de un gen
mediante su secuenciacion.

Coclea
Cavidad del oido interno en forma de espiral oa@rque contiene el érgano de corti.

Codominancia
Expresion en el fenotipo de los dos alelos gengtitmd ser diploide, sin que la expresion de
uno de los alelos oculte la del otro.

Codon
Elemento minimo con significado dentro del codigmético del ADN y ARN (la palabra
de dicho cédigo), cuyo significado consiste en n@nhbn determinado aminoéacido o el fin
de una cadena polipeptidica. Es un triplete deedtidos.

Cola de caballo
Conjunto de cordones medulares sueltos que sewalosen la seccion final del canal
vertebral del adulto y que estan formados pord&ses ventrales y dorsales de los distintos
nervios raquideos que salen por espacios intebratés situados por debajo del final de la
médula espinal.

Colageno
Proteina mas abundante en los vertebrados ya qglesksnento constituyente fundamental
de los tejidos conjuntivos 6seo y cartilaginosornk parte también de la piel y los
tendones.

Coloboma de iris
Falta de cierre del iris ocular, con la consecudifteultad para controlar la cantidad de luz
gue entra a la retina.

Coéncavo
Que tiene, respecto al que mira, una superficie pndsiinente en los extremos que en el
medio.

Conducto o canal ependimario
Pequefia oquedad, tapizada de células gliales epernds y ocupada por liquido
cefalorraquideo, que recorre la médula espinabda su longitud como continuacion del
sistema ventricular.

Conjunto bivalente
Denominacion que reciben las disposiciones derosmasomas del ndcleo celular durante
la fase de citogene de la meiosis cuando se aplreanomosomas homdlogos y antes de
que se dupliquen las cromatidas hermanas de cadadeuellos.

Conjuntos tétradas
Denominacion que reciben las disposiciones de rosmasomas del ndcleo celular durante
la fase de paquitene de la meiosis cuando, traease los cromosomas homoélogos se
duplican las cromatidas hermanas de cada uno ds ¢l vemos al microscopio
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agrupamientos de cuatro crométicas (dos cromosborasélogos, en cada uno de los cuales
ya se han formado sus cromatidas hermanas).

Conos
Células de la retina del globo ocular, especiaizaeh la vision del color o visién diurna y
la vision de los pequefios detalles (agudeza viguetyncentradas fundamentalmente en el
fondo del ojo o fovea.

Consanguinidad
Apareamiento entre individuos genéticamente refexdos. Aumenta la probabilidad de
coincidencia en la progenie de rasgos recesivosa f@s que el nuevo ser seria
homocig6tico, manifestandose su expresion en etifem

Convexo
Que tiene, respecto al que mira, una superficie pnéaminente en el medio que en los
extremos.

Convulsion
Es una crisis de movimientos involuntarios de deranico y clénico que se produce en
las extremidades, en el tronco y en la cara sidigide conciencia.

Coreoatetosis
Combinacién de sintomas coréicos y atetésicos emsgho paciente.

Cérnea
Estructura del globo ocular consistente en la gaatgsparente y anterior de la capa externa
protectora del globo ocular que permite la entdelfuz al ojo.

Coroides
Estructura del globo ocular, formada principalmemer vasos sanguineos y muy
pigmentada; recubre todo el fondo del globo ocirtgridiendo la reflexion de la luz y se
extiende hacia delante hasta el masculo ciliar.

Cortex cerebral
Capa fina de tejido nervioso, de apenas unos 3metitbs de espesor, constituido
fundamentalmente por cuerpos de neuronas y quéneta parte mas externa del encéfalo
y, en concreto, de los hemisferios cerebrales.

Corteza de asociacion
Zona del coOrtex cerebral especializada en profamdin el procesamiento de la informacion
sensorial. Recibe informacién de la corteza sealsprimaria correspondiente y, con ella,
llevan a cabo el acto de percepcién y almacenaretgerdos o huellas mnésicas.

Corteza limbica
También conocida como circunvolucion cinguladayagia justo por encima del cuerpo
calloso, dentro del prosencéfalo o cerebro antéyionas concretamente formando parte del
telencéfalo); encontrandose entre sus funcionepaldicipacion en el control de las
emociones.

Corteza motora primaria
Zona del cortex cerebral, situada en la primereuaivolucion precentral del I6bulo frontal,
encargada de decidir los movimientos voluntarias rgalizamos.

Corteza sensorial primaria
Aquella zona del cortex cerebral especializadeeeibir, via talamo, la informacion de una
determinada modalidad sensorial en forma de impulserviosos procedentes de los
receptores sensoriales especificos y hacer un ppraeesamiento de dicha informacion.
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Coxa valga y Coxa vara
Hace referencia a anomalias en el angulo normat éos huesos del fémur y la cadera.
Cuando el angulo es mayor de lo normal, hablamosad@ valga; cuando es menor,
hablamos de coxa vara.

Criptorquidia
Falta de descenso del testiculo desde el abdohaglnodsa escrotal.

Crisis epiléptica
Es una crisis cerebral que obedece a una descergsiva y sincrénica de una agrupacion
neuronal hiperexcitable y que se expresa por sagosibitos y transitorios de naturaleza
motora, sensitiva, vegetativa y/o psiquica, segdinlocalizacion del grupo neuronal
responsable.

Cristalino
Estructura transparente del globo ocular, situadeediatamente detras del iris, formada por
fibras de células epiteliales especializadas, gtigaacomo lente encargada de focalizar las
imagenes visuales sobre la retina.

Cromatida o cromatide
Fibra fundamental de cada cromosoma, que contiankarguisima molécula de ADN
caracteristica de ese cromosoma. El cromosoma anmatafase mitética contiene dos
cromatidas “hermanas”; el cromosoma en la anafesegjemplo, sélo una.

Cromatida hermana
Copia exacta del cromosoma original, formada palulalicacion de éste durante la profase
de la division mitética. Vemos al cromosoma comsumatida hermana en la metafase de la
divisién celular.

Cromatina
Nombre que reciben los cromosomas durante la agertelular, antes de condensarse y ser
individualmente distinguibles al microscopio. Esréterial que compone los cromosomas,
gue esta formado aproximadamente por partes igdald®N y proteinas.

Cromosomas homologos
Aquellos que presentan los mismos loci genéticasladino de los miembros de una pareja
de cromosomas de igual forma y tamafio, uno deuales proviene del padre y el otro de la
madre.

Cubito valgo
Anomalia congénita en la conformacion del huesateldel antebrazo que aparece girado
hacia dentro, obligando a que las manos quedea haaia.

Cuerpo calloso
Estructura anatémica del sistema nervioso centrallinita el telencéfalo del diencéfalo y
gue esta constituida por multitud de fibras de iastn interhemisféricas convirtiéndola en
la comisura o via de union mas importante del téltado.

Cuerpos polares
Conjunto de células haploides (en total 3 célulasnadas junto al 6vulo pero que no son
fecundables y que podrian tener como funcién regbsibles anomalias estructurales o
morfolégicas que la naturaleza detectase en losna@somas contribuyendo asi a la
seleccion de un 6vulo sano.
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Defectos septales
Referidos al corazén, haria referencia a defeawob® tabiques que separan las distintas
cavidades internas de este érgano.

Deleccion
Ruptura y pérdida de un fragmento de cromosomaradton estructural del cromosoma
por pérdida de un segmento cromosémico.

Demencia
Disminucion de la capacidad mental y facultadestates como consecuencia de una lesion
difusa del cortex cerebral.

Demencia senil
Término aplicado para describir el proceso provoqaat el envejecimiento del cerebro que
muestra sefiales de decrepitud (suma vejez) en®dadavamente jovenes.

Derivacion ventriculo-auricular
Estrategia de intervencion quirdrgica para eva@lagxceso de Liquido Cefalorraquideo
(LCR) en la hidrocefalia desde el ventriculo alei@ula del corazén.

Derivacion ventriculo-peritoneal
Estrategia de intervencion quirdrgica para evaelaxceso de Liquido Cefalorraquideo en
la hidrocefalia desde el ventriculo al tejido adipalel peritoneo.

Dermatoglifos
Conjunto de marcas y huellas (lineas y relieve® podemos observar en la piel de la
palma de la mano y la planta del pie. Técnicamepatrdn de dibujos de las crestas
dérmicas digitales, palmares y plantares.

Dermatoma
Seccién corporal inervada por un nervio raquideo.

Dextrocardia
Anomalia congénita que lleva a la disposicion deazdn en la mitad derecha del térax.

Dioptrias
Es la unidad que mide la convergencia de un sistggtieo que tiene una distancia focal de
un metro; se utiliza para evaluar el grado de higéropia o miopia de un ojo.
Diparesia
Pardlisis incompleta de las extremidades inferjomm aln menor afectacién en las
extremidades superiores.
Diplejia
Paralisis espastica de las extremidades infermoesfectacion menor de las superiores.
Diploide

Que posee dos conjuntos cromosomicos, uno proedertada progenitor.

Disgenesia gonadal
Falta de desarrollo o desarrollo anémalo de laad@s (ovarios o testiculos).
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Dismorfia
Que no guarda la forma normal.

Disomia uniparental
Presencia de los dos cromosomas homélogos de umonpar procedentes de un mismo
progenitor.

Displasia
Desarrollo anémalo de un tejido u 6érgano.

Distonia
Tono alterado.

Distrés respiratorio (sindrome de)
Estado patoldgico en el que los pulmones del rewa@ido se expande de forma incompleta
e imperfecta. La respiracion se hace rapida y jpaha

Distrofia muscular
Enfermedad hereditaria que provoca la degenerag@rdos musculos esqueléticos sin
afectar a su inervacion, por lo que se mantiengactas la sensibilidad y los reflejos
cutaneos.

Disyuncion cromosémica
Proceso de separacion de las cromatidas hermardasrateosoma, que previamente
permanecen unidas por el centromero. Tiene lugamntiel la metafase mitética y permite la
liberacion de dos copias exactas del cromosoméanatig

Dolicocefalia
Deformacion del craneo en el que éste aparece ¢éargentido antero-posterior.

Dominancia
Expresioén exclusiva de uno de los dos alelos dgenrdel ser diploide en el fenotipo.

Ductus
En el corazdn, el ductus arterious es un vaso goigica la arteria pulmonar con la aorta,
Unicamente hasta que se produce el nacimiento.eDagmecer esta comunicacién cuando
el nifio nace, hablariamos de una cardiopatia ciagén

Duodeno

Porcidn superior del intestino delgado que comiemeal piloro.

Duplicacion cromosémica
Proceso que da lugar a las cromatidas hermanasral@bsoma, en cuya base estan los
mecanismos de autorreplicacion del ADN.

Duramadre
Es la capa meningea mas exterior y menos flexsitigada inmediatamente por encima de
la aracnoides y justo por debajo de la estructsea gue protege al sistema nervioso central
(craneo y columna vertebral).
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Ectopico
Fuera de su localizacién normal.

Efecto umbral (referido a enfermedades mitocondga)
Hace referencia a que, para que aparezca sintay#ofie enfermedad mitocondrial, se
requiere una cantidad minima de ADN mitocondrialtante en la célula, cantidad que
puede variar de un tipo de tejido celular a otrédugicion de su consumo energético.

Embriogénesis
Periodo de formacion y desarrollo del embrién yodedrganos que lo constituyen.

Emetropia
Capacidad normal de refraccion del cristalino debg ocular que permite enfocar con
precision los rayos luminosos sobre la retina.

Encefalopatia
Lesidn o alteracion cerebral.

Endolinfa

Fluido contenido en la céclea en el oido interngjocmovimiento estimula el érgano de
Corti.

Enfermedad mitocondrial
Proceso patolégico provocado por la disfuncidnadeadena respiratoria mitocondrial o del
sistema de fosforilacién oxidativa mitocondrialpi® a una mutaciéon genética en el ADN
mitocondrial o nuclear.

Enfermedad por acumulacion (referido a errores cagtos del metabolismo)
Proceso patolégico que se produce en los ECM parolaliminacién y consecuente
acumulacion de macromoléculas de nutrientes quellda no puede metabolizar por la
carencia de las proteinas enzimaticas necesarias.

Enfermedad por carencia (referido a errores congts del metabolismo)
Proceso patolégico que se produce en los ECM péalta de ciertos metabolitos en las
células del organismo cuando éste no puede obdsrarbloquearse alguna ruta metabdlica
por la carencia de las proteinas enzimaticas neassa

Enfermedades multisistémicas
Hace referencia a enfermedades que afectan siraali@ante a mdltiples y diferentes
sistemas de nuestro organismo.

Enzimas lisosomales
Son las proteinas enzimaticas que, dentro dellagom celular, estan protegidas dentro de
las vacuolas que llamamos lisosomas.

Epicanto
Repliegue de piel que puede observarse en la ztagitimal.

Epifisis
Cada uno de los extremos abultados de los huegmslde nuestro cuerpo, entre los que se
encuentra la diafasis del hueso o parte tubulamiho.
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Epilepsia
Afectacion croénica, de etiologia diversa, carazgeta por crisis recurrentes debidas a una
descarga excesiva de las neuronas cerebrales @igbrales), asociada eventualmente con
diversas manifestaciones clinicas o paraclinicas.

Epilepsia mioclonica
Forma de epilepsia que cursa con mioclonias.

Error Congénito del Metabolismo (ECM)
Enfermedad sistémica producida por la mutacionrdgen que lleva a la carencia de alguna
proteina enzimética y al consiguiente bloqueo deuta metabdlica en la que estaba
implicada.

Esclerotica
Estructura del globo ocular constituida por un detgjido conectivo de color blanco que,
por su consistencia, mantiene y da forma al prgpado ocular, cubriéndolo totalmente
excepto por la parte anterior donde se sitla laezren ella se insertan los 3 pares de
musculos que aseguran la movilidad del ojo.

Escoliosis
Desviacion lateral de la columna vertebral.

Escotomas
Lesiones pequefias en el I6bulo occipital. Ocaspmtpiefias manchas ciegas en el campo
visual; normalmente el paciente no es conscientdldg, debido al nistagmus (movimientos
pequefios, rapidos y constantes de los ojos) yealdtio espontaneo”.

Espacio subaracnoideo
Espacio que queda entre la aracnoides y la pianfpdralebajo de la aracnoides), recorrido
por vasos sanguineos y ocupado por liquido ceéajafdeo.

Espasticidad
Hipertonia muscular.

Espermatogénesis
Proceso que da lugar a la formacion de espermatoaquartir de las células germinales
primitivas del varén o espermatogonios.

Espermatogonios
Células germinales primitivas del hombre, siemgspahibles en el varén ya que se dividen
continuamente por mitosis, y capaces de produperesatozoides durante practicamente
toda la vida del varon a través de un procesodsid@i meiotica.

Espermatozoo
Gameto masculino o célula reproductora masculimambido en los testiculos como
producto de la meiosis de las células germinaléshdmbre. Es una de las células més
pequefias del organismo, dotada de movilidad gracisis cola o flagelo. Porta el aporte
genético del padre al nuevo ser.

Espina bifida primaria
Forma de espina bifida en la que la médula espgifas nervios raquideos se conservan
intactos y, por tanto, funcionales (no estan maiéaos).

Espina bifida secundaria
Forma de espina bifida en la que la médula espindbs nervios raquideos estan
malformados (hay mielodisplasia).

Estenosis

Estrechamiento con reducciéon del calibre de unmdoion anatémica o de una viscera
hueca.
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Esterilidad
Infertilidad, incapacidad para concebir, gestaapalluz un nifio.

Esterotipias
Repeticion involuntaria e intempestiva de un gesto.

Estimulacion exteroceptiva
Aquella procedente del exterior del propio orgamigmista, olfato, gusto, tacto, oido).

Estimulacion interoceptiva
Aquella procedente del interior del propio orgarosiihambre, sed, dolor en visceras
internas, etc.).

Estrogenos
Hormona esteroidea femenina, implicada en el deltarde los caracteres sexuales
secundarios de la mujer (provoca la maduracionodegknitales sexuales femeninos, el
crecimiento del pecho y el desarrollo de otros aspefisicos que caracterizan el sexo
femenino). También esta implicada en la reguladiéirciclo menstrual y de la ovulacion, y
en el embarazo.

Estudio citogenética
Estudio microscépico de los genes de la célula.

Estudio cromosémico
Estudio microscépico de los cromosomas de la célula

Etiologia
Origen o causa de un rasgo o enfermedad.

Euploide (célula)
Que posee un complemento cromosémico normal.

Exoén
Segmento del ADN de un gen que codifica una prateinravés de la secuenciacién de
aminoacidos.

Exohidrolasas
Proteinas enziméaticas que sélo pueden actuar sbblemento terminal (Gltimo eslaboén) de
la macromolécula a metabolizar.

Expansién de triplete repetido
Repeticion de una secuencia de tres pares de baissgenadas, como la repeticion CAG
responsable del sindrome del Cromosoma X-fragé, \vguaumentando el nimero de copias
a lo largo de varias generaciones.

Expresion génica
Efecto del gen sobre el fenotipo; la expresiomgsa por el proceso de transcripcion de la
informacion del ADN a ARN y continua por la tradift de esa informacion del ARN a
través de la sintesis de proteinas.
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Facies dismorficas
Conformacion anémala de los rasgos faciales.

Facies toscas
Término que resume un conjunto de rasgos facialt® dos que encontrariamos labios
gruesos, pémulos y arcada supraciliar promineatéz ancha, lengua grande, etc.

Factor hereditario
En terminologia mendeliana corresponderia a lotoquyeentendemos por gen, es decir la
unidad minima de material hereditario que llevinfarmacién de un caracter determinado.

Fenotipo
Conjunto de rasgos o caracteres observables en rganismo, procedentes de la
materializacién de las 6rdenes del genotipo y defllaencia sobre ellas del ambiente.

Fetoscopia
Técnica de diagnostico prenatal consistente enttaduccion de una aguja a través de la
pared abdominal de la mujer embarazada para exeamre fetal procedente de un vaso
arterial de la placenta.

Fibra nerviosa
Nombre con que se conoce al conjunto formado pax@h de una neurona y su vaina de
mielina o proteccién por células gliales.

Fisiologia
Parte de la biologia que estudia los 6rganos yusicsones.

Fisura o hendidura palatina
Anomalia en la formacion del paladar durante Igpatambrionaria, que lleva a que éste
guede abierto o hendido.

Fontanelas y Suturas
Tejido membranoso y blando que se sitla entre dom® huesos del craneo durante su
proceso de osificacion o formacion, en el periodtrauterino y durante la infancia
temprana. Recibe el nombre de “sutura” el tejide gparece entre dos huesos del craneo y
“fontanela” la zona membranosa, siempre mas angplia,queda entre mas de dos huesos.

Foérmula cariotipica
Expresion de la dotacién cromosémica de un individu

Fosforilacion oxidativa
Proceso de oxidacién de los nutrientes que sezeean el citoplasma celular con
participacion de la mitocondria, que requiere kespncia de oxigeno y permite la obtencion
de energia para su uso en la célula.

Fovea
Pequefia zona de 0.5 milimetros de diametro siteadal centro de al retina del globo
ocular en la que se concentran Unicamente conds, wao de los cuales conecta con su
propia y exclusiva fibra del nervio éptico asegdimia maxima agudeza visual.

244



Biopatologia de las NEE

Frente en fuga
Término utilizado por algunos autores para descubirasgo facial que puede aparecer en
cromosomopatias, por ejemplo, y que se caract@izar una frente plana, hacia atras,
despejada y amplia.

G

Gameto
Célula reproductora (haploide) de los organismas mproduccion sexual (6vulo, en la
hembra; espermatozoo, en el macho), formada a partin proceso de meiosis y que tiene
un complemento cromosdmico haploide.

Gametogénesis
Proceso que lleva a la formacién de gametos oa=ldproductoras en los organismos
sexuados. Consiste en la meiosis de las célulasim@es primitivas de cada ser mas el
proceso de maduracion del producto de esa meiosis.

Ganglio espiral
Estructura del nervio acustico o coclear, situadase origen, dentro adn del érgano de
Corti, formada por los cuerpos de las neuronasos@fss bipolares que captan los
potenciales bioeléctricos de las células ciliadas.

Gen
Unidad minima de material hereditario que llevanfarmacién de un caracter. Corresponde
a un segmento de molécula de ADN que codifica um&é® proteinas, con sus secuencias de
control, intrones y secuencias reguladoras. Cagla@soma humano tiene miles de genes y
el total de genes humanos oscila alrededor de G0.00

Gen estructural
Secuencia de ADN (secuencia genética) que poiitddemacion necesaria para la sintesis
de una determinada proteina enzimatica o estrli¢twdifica una proteina).

Gen codominante
Ver herencia codominante.

Gen dominante
Ver herencia dominante.

Gen mutante
Llamamos asi al alelo genético de un gen que pufideamacion genética errénea, diferente
a los alelos genéticos normales de ese gen.

Gen recesivo
Ver herencia recesiva.

Genética cuantitativa
Teoria que trata de explicar las influencias detiplés genes que, junto con la variacién
ambiental, producen distribuciones continuas dédpstipos.

Genética de poblaciones

Estudio de las frecuencias alélicas y genotipicasae poblaciones y de las fuerzas que
cambian estas frecuencias, como la seleccion thatura
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Genética molecular
Estudio de los efectos de genes especificos a devdDN, en contrasto con la genética
cuantitativa, que estudia los componentes genéfiemsbientales de la varianza.

Genoma
Total de ADN nuclear de una célula y conjunto dénfarmacién genética que lleva ese
ADN. El genoma nuclear humano es aproximadamen8Qaf¥ megabases.

Genoma mitocondrial
Total de ADN mitocondrial de una mitocondria y aamp de informacion genética que
lleva ese ADN. El genoma mitocondrial comprendes96.pares de bases en la especie
humana.

Genotipo
Conjunto de informacidn genética propia de un asgaa.

Genu recurvatum
Deformidad de la articulacién de la rodilla en lzeda pierna se presenta en una actitud
anormal de hiperextensién (mas de 180°) sobre sllojnde forma que se produce un angulo
de convexidad posterior. Puede aparecer a niveldoal, sin deformidad de la articulacién,
como respuesta a una hiperlaxitud en los tendongmmentos de la rodilla en casos de
hipotonia muscular.

Genu valgo o valgum o piernas en X
Deformidad de la rodilla que hace que la piernanfocon el misculo, a la altura de esta
articulacion, una angulacion mas o menos acentabidata hacia fuera. Al ser un trastorno
generalmente bilateral, hace que las dos piermagefouna especie de letra X.

Genu varo o varum o piernas en O
Puede ser una actitud viciosa de las extremidadesdres en la que éstas forman con el
muslo, a la altura de la rodilla, una angulaciéns mamenos evidente abierta hacia el
interior. Cuando la deformidad es bilateral, las @éxtremidades inferiores forman una
especie de letra O. En nifilos de 1-2 afios aparetgneminado genu varo fisiologico de la
edad infantil que se corrige espontdneamente.

Ginecomastia
Desarrollo de las glandulas mamarias (con caratitex$ de tipo femenino) en el varén.

Glabela
Denominada también protuberancia frontal mediajres pequefia prominencia del hueso
frontal situada en la parte central e inferior @drénte, junto por encima del nacimiento de
la nariz.

Glia o Neuroglia (células gliales o células de negjlia)
Conjunto variado de células que constituyen ebdefle sostén, conjuntivo o conectivo
dentro del sistema nervioso, y desempefian otrasofues como alimentacion, proteccion y
monitorizacion de las funciones de las neuronas.

Gliosis
Crecimiento de células gliales en el sistema neovio

Globo ocular
Organo receptor del sistema nervioso altamentecedjzado que permite el enfoque de las
imagenes sobre la retina para que ésta sea edmmula

Gonadas

Glandulas sexuales o genitales que elabora lamsé&kproductoras (testiculo y ovario).
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Gonadotropina
Hormona implicada en el funcionamiento del aparafaroductor tanto masculino como
femenino. Se produce en la hipéfisis o glandulaitaitia.

Gonosoma o Cromosoma sexual
Uno de los dos cromosomas que portan los genedegeieminan el sexo del individuo.

Gonosomopatia
Alteracion cromosémica que afecta a los cromos@®asgales 0 gonosomas.

Granulaciones aracnoideas
Vellosidades especializadas que se localizan emaldal espacio subaracnoideo en la zona
mas alta de la cavidad craneal, junto donde coewel@s dos hemisferios cerebrales, y que
tienen como funcién facilitar la reabsorcion derlayor parte del liquido cefalorraquideo
producido en el sistema ventricular.

H

Haploide
Que posee un solo juego de cromosomas (no hayaparej

Hemangiomas capilares
Tumores benignos de tipo conjuntivo constituidos fgoproliferacion localizada de los
vasos sanguineos en determinadas zonas de lagrigingioma).

Hemianopsia bitemporal
Lesion de la region medial del quiasma éptico quevgca la destruccion de las fibras que
se cruzan. Esto da lugar a la pérdida de la vid#los dos campos temporales.

Hemianopsia cuadrantica
Lesion parcial de un tracto 6ptico, del cuerpo galado lateral o del area 17 de Brodmann
de un hemisferio. Ocasiona la pérdida de la vid@s6lo una porcion del campo visual.

Hemianopsia homonima
Lesion completa de un tracto 6ptico, del cuerpoicggmdo lateral o del area 17 de un
hemisferio. Ocasiona la ceguera de un campo vésuato.

Hemianopsia nasal
Lesion del quiasma lateral. Ocasiona la pérdidia ¢esién de un campo nasal.

Hemianopsia
Trastorno visual que consiste en la pérdida detidndel campo visual, como consecuencia
de procesos patolégicos o lesiones en el quiasti@odpla via éptica y que puede afectar a
un ojo o a los dos.

Hemiplejia
Paralisis espastica de un hemicuerpo.

Hemirretina nasal
Porcién media de la retina de cada globo ocularceésana a la nariz.

Hemirretina temporal
Porcién media de la retina de cada globo ocularceésana a la region temporal.
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Hemofilia
Trastorno hemorragico (de la coagulacién de larsgrgereditario ligado al cromosoma X y
de caracter grave.

Hendidura palpebral
Separacion entre los parpados del globo ocular.

Hepatocitos
Célula fundamental constitutiva del higado capagidietizar y segregar bilis.

Hepato-esplenomegalia
Tamafio excesivo del higado y del bazo como conseyeen el caso de los Errores
Congénitos del Metabolismo, de la acumulacién deramoléculas no metabolizadas.

Herencia codominante, rasgo codominante o con doarinia parcial
Cuando los dos alelos son equipotentes y el indivigtesenta un fenotipo intermedio.

Herencia dominante o rasgo dominante
Aquella que transmite un alelo genético que no dgaifestarse al otro y, por lo tanto, se
impone en el fenotipo del individuo.

Herencia ligada al sexo
Aquella transmitida por alelos genéticos preseetel®s gonosomas o cromosomas sexuales
XeY.

Herencia mendeliana
Patrén de transmision hereditaria que sigue lassegptablecidas por George Mendel; se
refiere siempre a rasgos monogénicos, codificadosip Gnico gen del ADN nuclear.

Herencia recesiva o0 rasgo recesivo
Aquella que transmite un alelo genético que requigre el ser diploide sea homocigético
par poder expresarse en el fenotipo.

Hermafroditismo
Presencia de tejido ovérico y testicular en el mismdividuo, o de génadas de ambos
sexos. La mayoria de los casos posee un cariotipg 46,XX pero con genes de un
cromosoma Y insertados en uno de los cromosomas X.

Hernia
Salida o desplazamiento total o parcial de unaevéstuera de la cavidad que la encerraba.
Las mas frecuentes son las abdominales.

Heteroplasmia genética mitocondrial
Hace referencia a que las células de cada tejidmgyu presentar diferente nimero de
mitocondrias y, dentro de cada una de ellas, wratite porcentaje de ADN mitocondrial
mutante o sano.

Heterotopia
Presencia de un 6rgano en una localizacion o pwosigue no es la suya habitual o
fisiolégica.

Heterotopias neuronales
Presencia de neuronas o grupos de neuronas regapiid zonas no habituales en las que
esperariamos encontrar sélo sustancia blanca.

Hialinizacién (en relacion a los tubos seminiferes el Sindrome de Klinefelter)

Hace referencia a un proceso de malformacion ordegeion de los tubos seminiferos en
los que estos van perdiendo color
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Hidrocefalia
Aumento de la presion intraventricular de liquiddatorraquideo por su acumulacion en el
sistema ventricular a consecuencia de un deseqailéntre las tasas de produccion y
absorcién de dicho liquido.

Hidrocefalia Comunicante
Cuando el liquido cefalorraquideo se acumula arpasajue continua circulando por los
espacios ventriculares y subaracnoideo.

Hidrocefalia no Comunicante
Cuando se acumula liquido cefalorraquideo en adgfracio ventricular por la obstruccién
total o parcial de alguna de las zonas de transito.

Hidrolasas lisosomales
Proteinas enziméticas especializadas en degradabali®os a través de su disolucion en
agua y que, en el citoplasma celular, permaneagegidas dentro de los lisosomas.

Hipercinético
Con mucho movimiento.

Hiperfagia (en el Sindrome de Prader-Willi)
Conducta compulsiva hacia el alimento.

Hiperlaxitud
Capacidad aumentada para el estiramiento de laones y, por tanto, para llevar las
articulaciones mas alla de su movimiento normaklé&westar asociado a una hipotonia
muscular.

Hiperlordosis
Lordosis muy acusada.

Hipermadurez del 6vulo
Concepto que hace referencia al hecho de que ldesique en cada ciclo menstrual de su
vida la mujer va formando proceden de células gtdneen su organismo desde el periodo
embrionario; el aumento en la edad de las célutamigales primitivas en disposicion de
formar évulos puede justificar el fallo en los maisanos de disyuncién cromosémica
facilitando la no-disyuncion y, en consecuencia,fdemacién de anomalias numéricas
cromosomicas y especialmente trisomias.

Hipermetropia
Anomalia Optica ocasionada por la incapacidad dsfatino del globo ocular para desviar
los rayos luminosos paralelos lo suficiente paeHas coincidir en un punto focal sobre la
retina, enfocandolos siempre por detras de elishlpma que conlleva el que se enfoque
bien de lejos, pero mal los objetos cercanos.

Hiperplasia
Desarrollo excesivo y anormal de un tejido u érggroducido por causas congénitas u
adquiridas (por ejemplo, una inflamacion). Es detddun aumento del nimero de células y
no a un aumento en el tamafio de ellas (que segizelocurre en la hipertrofia).

Hiperplasico (tejido)
Tejido aumentado de tamafio debido al aumento eaneéro de sus células.

Hipertelorismo
Hace referencia a la excesiva separacion entreedivacturas simétricas del organismo
humano (generalmente se aplica a 0jos 0 mamas).

Hipertelorismo de mamas
Exceso de separacion entre las glandulas mamarias.
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Hipertelorismo ocular
Exceso de separacion entre las dos globos oculares.

Hipertermia
Temperatura elevada, fiebre.

Hipertonia
Aumento del tono muscular.

Hipertrofia
Desarrollo excesivo de un tejido u érgano o de zmw@a corporal completa, que no se
produce por el aumento del niUmero de sus célulastiaativas (que el lo que ocurre en la
hiperplasia), sino que se debe a un aumento eslighen de las células.

Hipoacusia
Disminucion de la capacidad auditiva.

Hipocampo

Estructura del telencéfalo (dentro del prosencéfakerebro anterior), situada en la cara
interna del I6bulo temporal, con importantes fune® en los procesos de memorizacion y
participacion en el control de emociones.

Hipofisis o Glandula pituitaria
Glandula endocrina (de secrecién interna), sitummlda base del craneo que secreta un
conjunto de hormonas hipofisiarias muy importargasa el organismo humano ya que,
entre otras cosas, sirven para controlar el fureioento de otras glandulas de secrecion del
sistema hormonal.

Hipogenitalismo
Hipogonadismo o falta de desarrollo de las gobnadgsarato genital masculino o femenino.

Hipogonadismo
Hipogenitalismo.

Hipoplasia
Falta de desarrollo de un tejido y 6rgano.

Hipospadias
Fallo en el cierre de la uretra del varon en la queda algun orificio extra a lo largo del
pene.

Hipotalamo
Estructura del sistema nervioso central, situadel eliencéfalo, implicada en la regulacion
de funciones vegetativas (sensaciones de hamla®, ypar ejemplo).

Hipotermia
Cuando la temperatura corporal esta por debaja tiriperatura normal en el ser humano.

Hipotonia
Disminuciéon anémala del tono muscular normal.

Hipoxia
Escasez de oxigeno en el organismo (se sueleautpidcticamente como sinénimo de
anoxia).

Hirsutismo o Hipertricosis
Desarrollo piloso exagerado.

Histologia
Ciencia que estudio la estructura de los tejidos.
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Holoprosencefalia cerebral
Defecto grave en la formacién del sistema nervigeairal que afecta especialmente a la
region frontal (que puede llegar a estar practicaenmexistente).

Homoplasmia genética mitocondrial
Hace referencia a que las distintas células de gjidot puedan presentar todas sus
mitocondrias con similar ADN mitocondrial, bien seste siempre mutante o sano.

Hormona foliculo-estimulante
Hormona segregada por la hipdfisis que inicia ladpccion de espermatozoides en el
hombre y el desarrollo de los foliculos en el avam la mujer.

Humor acuoso
Liguido extracelular practicamente puro que selipeantre la cornea y el cristalino en el
globo ocular y que alimenta a ambas estructuras.

Humor vitreo
Sustancia gelatinosa pero clara, formada por moteipas, que ocupa el amplio espacio
libre existente entre el cristalino y la retina werel globo ocular.

Huso mitdtico
Estructura creada por los centriolos de la cékii@argada de dirigir a los cromosomas y
sus cromatidas hermanas en su migracién hacia pgosstos para formar dos nuevas
células.

Huso muscular
Organo sensorial propio del musculo, localizadoteda la extension del vientre del
musculo y formado por varias fibras musculares pégs, llamadas fibras intrafusales, que
estan conectadas con las vainas de las fibras faussestriadas circundantes. Estas fibras
estan especialmente adaptadas para transmitireseéiala médula espinal e informar al
sistema nervioso central del grado y velocidadldegamiento de la parte media del huso.
Contribuyen a mantener el tono muscular.

Idiograma
Diagrama esquematico de un cariotipo. Represemagsuematica del tamafio, forma y
patrén de bandas de todo el complemento cromosdieicma especie, con los cromosomas
situados alineados por el centrémero y con el blagm hacia abajo.

lliaco

Hueso que, junto con la cabeza del fémur, congtilagadera.

Impronta genémica
Fendmeno segin el cual la informacion genéticardalelo en un locus determinado se
expresa de forma diferente en el desarrollo emarionsegin sea su origen materno o
paterno.

Impuberismo
Infantilismo sexual; que no se han alcanzado, snchracteres sexuales secundarios, el
desarrollo propio de la pubertad.
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Indemnidad macular

Infertilidad

Innato

Intrén

Lesion del I6bulo occipital que da lugar a la péadde toda la vision excepto la macula o
fovea.

Esterilidad, incapacidad para concebir, gestar@daz un nifio.

Capacidades y limitaciones producto de la evolya@énnatural al sujeto, nacido con él.

Region del ADN intercalada entre los exones queatifica aminoacidos y, por tanto, no
sirve para producir proteinas.

Inversién cromosémica

Reordenamiento de un segmento cromosémico dentmigimo cromosoma, de forma que
dicho segmento queda colocado en sentido opuestofdiana invertida). Puede ser
pericéntrica, cuando el segmento invertido incleyeentromero; o paracéntrica, si no lo
incluye. Puede clasificarse como una forma de lwaasion homosomal o

intracromoso6mica.

Iris
Estructura del globo ocular, situada en la partardera y procedente de una modificacion
de la coroides; aparece coloreada por varios pitpagosibles y actia como un diafragma
para controlar el tamafio de la pupila y la cantidaduz que entra al globo ocular.
Isocromosoma
Elemento cromosémico anormal procedente de la idivimnormal transversal de un
cromosoma o por la pérdida de todo un brazo y pdichcion del restante.
Isquemia

Disminucion o supresion del flujo sanguineo a wazu 6rgano de nuestro cuerpo.

Kernicterus (quernictero)

Lesidn por pigmentacion del cerebro por el pigmdailiar bilirrubina: Se puede producir en
casos graves de enfermedad hemolitica del neonato.
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L

Labio evertido
Labio hacia fuera.

Labio leporino
Anomalia en la formacion del labio durante la etaydrionaria, que lleva a que éste quede
abierto o fisurado.

Lemnisco lateral
Haz de fibras que transmite al encéfalo la infoidraauditiva y que se localiza en la parte
anterior del bulbo raquideo y la protuberanciaamul

Libido
Término psicoanalitico que hace referencia a lgacde energia vital ligada al sexo.

Linfa
Nombre del fluido que se desplaza por el sistenfatico. Es un plasma sanguineo diluido
gue contiene abundantes globulos blancos y a \agesos globulos rojos.

Linfedema
Acumulacién de linfa en los tejidos provocando swchazon. Suele estar presente en los
pies de la nifia lactante con Sindrome de Turner.

Linfocitos
Son leucocitos mononucleares (células blancas cosolo ndcleo) que circulan por la
sangre (glébulos blancos), aunque también puedaness otras estructuras (bazo, ganglios
linfaticos, tejido conjuntivo laxo, etc.). Estameulados a los sistemas de defensa general
del organismo.

Linfoma

Término genérico para hacer referencia a los tusngue se dan en los ganglios linfaticos.

Lipido o Grasa
Son sustancias naturales insolubles en agua ylsslah disolventes organicos como el éter
y el cloroformo.

Liquido cefalorraquideo (LCR)
Liquido organico incoloro e inodoro que ocupa @laeso subaracnoideo y las cavidades del
sistema ventricular y se produce en el plexo cemide cada uno de estos espacios a partir
de la sangre.

Locus genéticdplural loci)
Lugar especifico que ocupa un determinado gen eorazhosoma; el cual puede ser
ocupado por distintos alelos genéticos.

Luxacion

Estado patolégico de una articulacion producido lpgrérdida de las relaciones normales
entre las dos cabezas Oseas implicadas en ella.
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M

Macroglosia (o hiperglosia)
Malformacién congénita de la lengua en la que aptrece con un tamafio excesivo y a
veces de dimensiones muy considerables.

Macrorquidismo
Testiculos méas grandes de lo normal.

Macula
Ver Fovea.

Malar (o hueso cigomatico)
Referente a la mejilla o pémulo. Pequefio huesofaumea parte del esqueleto de la cara y
se encuentra situado en la zona prominente quedkbgjo de cada uno de los ojos
(p6mulos).

Malformacién congénita
Se denomina asi a cualquier tipo de malformacigni@gue nace el nifio.

Malformacion de Arnold-Chiari
Complejo malformativo que afecta a las regionesfilicas de la base del craneo, las
cuales aparecen estiradas hacia abajo (amigdatabetmsas, IV ventriculo, vermis
cerebeloso, parte inferior del bulbo raquideo); igudio existir igualmente un
desplazamiento hacia debajo de la médula espidalptando las raices de los nervios
raquideos cervicales una direccion contraria abathal.

Malformacion de Dandy-Walker
Complejo malformativo que conlleva, entre otrasfdia de desarrollo del cerebelo, el
estrechamiento del IV ventriculo y generalmentesmce hidrocefalia por falta de
perforacion de los agujeros de Luschka y Magemqiessentando ademas un gran quiste en
la regién posterior con LCR y su propio plexo cdem.

Malrotacion o Malposicién de un érgano
Término empleado para sefialar la posicion inhabiteiain 6rgano dentro del cuerpo.

Mamila
Parte principal de la teta o0 pecho de la hembieminando el pezdn. Tetilla en el hombre.

Maniobra de Gowers
Conjunto de movimientos que se ve obligado a raalia persona con debilidad en los
musculos de la cintura pelviana para levantarsdedts posicién de sentado o de boca a
bajo en el plano.

Maxilares
Constituyen los huesos mas importantes del esguédela cara, que son el maxilar superior
(un hueso par) y el maxilar inferior o mandibula fweso impar).

Médula espinal
Porcion alargada del sistema nervioso central gueaa dentro del canal vertebral y de la
que surgen los nervios raquideos.

Megacolon
Colon engrosado, que ha visto aumentado su tamafarma patolégica.
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Meiosis

Proceso especial de division celular de los orgamssvivos con reproduccién sexual, que

permite la formacion de células haploides (conitadnde la dotacién genética), capaces de
fusionarse con células similares de otro organipara la formacién de un nuevo ser vivo

asegurando la variabilidad genética de la esp€amprende dos divisiones sucesivas que
cumplen varias funciones fundamentales: reducevatéal el nimero de cromosomas de las
células resultantes (de diploide a haploide), ibisye al azar los cromosomas maternos y
paternos en los gametos, e introduce la princiygate de variacion genética mediante los
sobrecruzamientos o entrecruzamientos y la recanliin génica consiguiente.

Melanina
Pigmento de color negro intenso que aparece eintdstestructuras del ser humano; en el

caso del globo ocular, por ejemplo, abunda en i@ gaggmentada de la coroides, teniendo
como funcién absorber los rayos de luz una vezhquepasado por la retina, impidiendo asi
que la luz se refleje por el ojo.

Meninges
Capas membranosas (piamadre, arcnoides y durangadragcubren y protegen el sistema
nervioso central y se sitlan entre éste y el h(@émeo y columna vertebral).

Menton
Barbilla o prominencia del maxilar inferior o malndia.

Metabolito
Molécula de nutriente que llega a la célula pardigestion a través de la accidn sucesiva

sobre ella de diferentes proteinas enzimaticas.

Metacarpianos (huesos)
Huesos de la zona del metacarpo de la mano qugueisaque va desde el carpo (conjunto
de 8 huesos que, junto con la parte distal deltegbradio, forman la mufieca) hasta los
dedos. Hay un hueso metacarpiano para cada dddardo.

Metatarsianos (huesos)
Huesos de la zona del metatarso del pie que edlaque va desde el tarso (conjunto de 7
huesos que se articulan también con la tibia yeebmé) hasta los dedos. Hay un hueso
metatarsiano para cada dedo del pie.

Metacéntrico
Cromosoma con brazos largos y cortos de aproximediera misma longitud ya que su
centromero esta situado en una posicion mediana.

Microcefalia
Reduccion del perimetro craneal. Malformacion coitgéque consiste en el desarrollo

deficiente del craneo y, por tanto, del cerebrovBea discapacidad intelectual.

Microdoncia, Microdontia, o Microdontismo
Pequefiez congénita de los dientes.

Microftalmia
Ojos pequefios por malformacion congénita.

Microgiria
Malformacién cerebral congénita consistente ensgkehamiento o reduccion anormal de
las circunvoluciones cerebrales o cerebelosas.

Micrognatia
Falta de desarrollo o desarrollo insuficiente dehxitar inferior por malformacion
congénita, que lleva al retraimiento de la mandilinferior.
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Micromastia
Desarrollo insuficiente de las mamas en la mujer.

Microrquidia
Testiculos pequefios.

Microstomia
Pequefiez congénita de la abertura bucal.
Mielinizacién
Proceso de generacion de vaina de mielina en lwseaxde las neuronas.

Mielodisplasia
Malformacién en la médula espinal.

Mioclonias
Estado patologico caracterizado por la apariciomielonos.

Mioclonos
Contracciones clénicas (0 sea con acortamient@ dengitud de las fibras musculares) en
uno o mas masculos. Afectan sobre todo a extreraglgdronco. Suelen acompafarse de
temblores en las fibras del misculo afectado, tiggoeo 0 ningun efecto locomotor, son de
frecuencia variable y sin ritmicidad.

Miopatia
Término genérico que hace referencia a cualquemtation muscular.

Miopia

Anomalia 6ptica ocasionada por el exceso de capadae! cristalino del globo ocular al
desviar los rayos luminosos paralelos en su intdatbacerlos coincidir en un punto focal
sobre la retina, enfocandolos siempre antes decslialo que, cuando a ella llegan vuelven
a estar desenfocados; problema que conlleva esg@nfoque bien de cerca, pero mal los
objetos lejanos.

Mitosis
Proceso de division celular, presente en todosolgmnismos vivos, que permite la
obtencién de dos células diploides idénticas aélal@ madre original y asegura asi el
crecimiento del nimero de células del organismo.

Monogénico
Se dice asi del rasgo o enfermedad dependienta gela gen o que se puede alterar por la
mutacién de un Unico gen.

Monosomia
Condicion anormal de la célula en la que falta dados dos miembros de una pareja de
cromosomas homologos. Todas las monosomias completaletales, salvo la que afecta al
cromosoma X.

Mosaico o Mosaicismo (cromosoémico)
Dotacion cromosémica del individuo que presenttirdas lineas celulares en su organismo
y al menos una de ellas es anémala. Presencidn@sreo individuo, de lineas o progenies
de células que tienen diferente cariotipo.

Movimientos nistagmoides
Ver Nistagmus.

Mucolipidos
Sustancia compleja formada por lipidos y mucopoéisdos
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Mucopolisacéaridos
Sustancias de un grupo complejo de hidratos deowparlgue funcionan principalmente
como componente estructural del tejido conectivo

Musculo ciliar
Musculo liso que forma parte de la estructura dieba ocular controlando la tensién del
cristalino para permitir el enfoque de las imagestwse la retina.

Musculos paravertebrales
Conjunto de musculos que podemos encontrar alreddglda columna vertebral y que
contribuyen a que ésta mantenga su forma y posicién

Mutacién genética
Cambio permanente en una secuencia de bases del ADN

Mutageno
Todo agente capaz de inducir mutaciones genéticas.

N

Nacimiento postérmino
Cuando el nacimiento se produce mas alla de la)3&manas de gestacion.

Nanismo
Enanismo.

Nefromegalia
Rifidn que presenta un aumento patolégico de suitama

Neonato
Nifio recién nacido.

Nervio
Conjunto de fibras nerviosas que corren juntas lesistema nervioso periférico y que
transmiten tanto informacién sensorial al sistemevinso central como informacién de la
respuesta motora generada por éste.

Nervio acustico o coclear
Rama del VIII par craneal o nervio estato-acUstarginada en el érgano de Corti y que
transmite al sistema nervioso central los estimpitoducidos por los sonidos.

Nervio raquideo o espinal
Conjunto de fibras nerviosas que corren juntasl eistema nervioso periférico inervando
un dermatoma concreto; se origina uno en cadadeda la médula espinal a partir de la
union de la raiz ventral (que saca informacion m&ty la raiz dorsal (que introduce
informacion sensorial al SNC) de cada nervio.

Nervio vestibular
Rama del VIII par craneal o nervio estato-acUst@gginada en los receptores sensoriales
de los sacos vestibulares y los canales semicieslldel oido interno y que transmite al
sistema nerviosos central informacion sobre absitin y movimiento de la cabeza en el
espacio.
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Neuroeje
Linea imaginaria que recorreria toda la longitudadmédula espinal hasta alcanzar la parte
mas frontal del encéfalo.

Neurona o Célula Nerviosa
Es el elemento procesador y transmisor de infordmaein todo el sistema nervioso. La
célula fundamental del sistema nervioso.

Nevus Pigmentados
Exceso de pigmentacion (manchas) en determinada®spule la piel (ver angioma y
hemangiomas capilares).

Nistagmus
Movimientos rapidos, oscilatorio, de pequefia amglijue normalmente afectan a ambos
0jos, provocados por espasmos de los muisculosresula

No-disyuncion cromosémica
Error en la divisién celular causante de anomalfasl niimero de cromosomas.

No-disyuncion meidtica
Fallo en la segregacién o separacion de los cromaschomélogos al final de la en la
primera meiosis.

No-disyuncién mitética
Fallo en la separacion de las cromatidas hermaglas@mosoma en la mitosis.

Nucleos cocleares
Conjunto de nucleos situados entre el bulbo raguidé& protuberancia anular a los que
transmite en primer lugar el nervio acustico o eacl

Nucledtido
Denominacién que recibe la unidad basica del codawético (la letra de dicho codigo) en
el ADN; formado por la union de una base nitrogenatazucar (desoxirribosa) y a un
grupo fosfato.

Occipucio
Cogote, region occipital de la cabeza.

Oftalmoparesia
Pardlisis incompleta de los musculos que muevegtobb ocular.

Oftalmoplejia
Pardlisis completa de los musculos que mueverobbgbcular.

Oogonios
Células germinales primitivas de la mujer, estabEecen un nimero fijo en su organismo
desde el periodo embrionario y capaces de produrciovulo en cada ciclo menstrual (a
través de un proceso de meiosis) desde que la ralg@nza la madurez sexual hasta la
llegada de la menopausia.
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Opacidad corneal

Anomalia oftalmica que convierte en opaca la cé(naepa transparente de la parte anterior
del ojo) impidiendo la visién y que, en el caso algunos ECM, se produce por la
acumulacion en esa cornea de metabolitos que repiser eliminados.

Organo de Corti

Organo sensorial para los estimulos sonoros, edgpaia | audicion, compuesto por dos
membranas (basilar y tectorial) unidas entre sigmcélulas ciliadas.

Organo tendinoso de Golgi

Organo sensorial propio del masculo, localizaddosrtendones del masculo (en la zona de
unién del masculo con el hueso) y encargado deifibam el grado de tension que hay en
un tendon. Transmite esta informacion hacia la reédispinal. Esta informacion es
empleada por el sistema nervioso para ayudar @amjoen precision la tension que se
requiere para efectuar la funcién muscular necsaAdemas, sirve para proteger al propio
musculo contra el estiramiento excesivo.

Osteoporosis

Ovogénesis

Ovulo

Enfermedad del hueso caracterizada por una reducdeda masa Gsea, de forma que los
huesos afectados son mas porosos y se fracturanaofacilidad.

Proceso que da lugar a la formacién del 6vulo &rpde las células germinales primitivas
de la mujer u oogonios.

Gameto femenino o célula reproductora femeninamgdo en los ovarios como producto
de la meiosis de las células germinales de la mbgela célula mas grande del organismo y
la Unica capaz de ser fecundada por el espermatBpoi@ el aporte genético de la madre al
nuevo ser.

P

Paladar ojival

Paresia

Patogenia

Paladar elevado.

Pardlisis motora incompleta, en la que se consdgim resto de movimiento funcional.

Mecanismo por el cual una enfermedad causa daiy@sioos, mediante los cuales surgen
los signos y sintomas de la enfermedad.

Pectus excavatum

Peritoneo

Piamadre

Malformacion en el térax que hace que hace que@i@parezca hundido.

Espacio situado por delante del intestino en el guedomina tejido adiposo muy
vascularizado.

Es la meninge méas delgada y flexible que apareberath al tejido del sistema nervioso
central propiamente dicho (encéfalo y médula efpaiguiendo toda su superficie externa.
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Pie equinovaro

Pie equino

Pie varo

Pie valgo

Pie zambo

Piloro

Plejia

Malformacién del pie que lleva a que este apoyestoparte externa y delantera.

Deformacion del pie que hace que éste apoye solagarte delantera (antepié), quedando
el talén siempre elevado.

Defecto de posicién y conformacion del pie que hgue éste apoye Unicamente sobre el
borde externo, quedando el interno elevado. Jestmihtrario de lo que ocurre en el pie
valgo.

Defecto de posicion y conformacién del pie que hgwe éste apoye Unicamente sobre el
borde interno, quedando el externo elevado. Jestmihtrario de lo que ocurre en el pie
varo.

Malformacién extrema del pie y las piernas en la glipie aparece equinovaro con unas
piernas curvadas hacia dentro.

Abertura de la parte inferior del estbmago porda gacia su contenido en el intestino, en
concreto al duodeno que es la primera secciomtigtino delgado.

Paralisis motora completa.

Plexo coroideo

Estructura especializada en forma de vellosidadey wascularizadas, presente en las
distintas cavidades del sistema ventricular, eraiagle producir liquido cefalorraquideo a
partir de la sangre que a él llega con cada pdlsamirdiaca.

Poiquilotermina

Polidactilia

Poligénico

Poliploidias

Portador

Cuando un organismo iguala su temperatura intarlardel medio ambiente.

Malformacién congénita consistente en la preseteidedos supernumerarios en la mano o
en el pie.

Se dice asi del rasgo o enfermedad que dependa de&ptesion de varios genes, es
originado por la accion de varios genes normalesi@ntes; tiene un patron no mendeliano
de herencia.

Hablando de alteraciones numéricas de los cromasoseareferiria a células con varias
series cromosémicas haploides extras, es decisepc&a de mas de dos conjuntos
cromosomicos. Es letal en la especie humana.

Individuo heterocig6tico par un locus genético dateado, que porta un alelo normal y
uno mutante recesivo y que presenta un fenotiponalopero puede transmitir el alelo
recesivo a su descendencia.

Postura lordética (lordosis)

Aquella que lleva a la encorvadura hacia dentrtad®lumna vertebral, generalmente en la
zona torazo-lumbar.
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Presbicia o presbiopia
Trastorno fisioldgico del sistema acomodativo delcemismo Optico del globo ocular, por
pérdida de elasticidad del cristalino, que haceesexio ir alejando cada vez mas el punto
préximo para poder leer los caracteres de impramtiaarios.

Prolapso
Hace referencia a la protrusion patoldgica (desptéento patoldgico hacia delante) de una
estructura anatomica hacia una region o cavidadcaahye.

Prosopagnosia
Forma de agnosia visual que consiste en la incd@égiara reconocer caras conocidas.

Proteina
Molécula compleja formada por una cadena de amidosainidos por enlaces especiales,
la cual tiene propiedades fundamentales para la aldformar parte de las estructuras
celulares y participar en el control de su funcioigmto.

Proteina enzimatica o enzima
Tipo especial de proteina encargado de controdacienes quimicas que han de producirse
en la célula, actuando para ello como catalizadideedichas reacciones quimicas.

Proteina estructural
Tipo de proteinas encargadas de formar parte smégrde las estructuras celulares,
dandoles forma y consistencia.

Protozoos
Nombre que se aplica a todos los organismos arsmadizelulares, algunos de los cuales
pueden formar colonias.

Pseudohermafroditismo
Anomalia en la cual las gonadas son de un tipoolUgidien definido (masculino o
femenino), pero otros caracteres del fenotipo dexoisse corresponden al sexo gonadal o
son ambiguos.

Pterigium Colli
Repliegue de piel en el cuello.

Ptosis ocular
Ojos en sol naciente; falta de elevacion del globalar que queda parcialmente oculto por
el parpado inferior.

Ptosis palpebral
Descenso de los parpados por anomalia en su toscutau

Pubertad
Periodo de la vida humana durante el cual madwsmiganos sexuales implicados en la
reproduccion.

Pulgar retroflexible
Dedo pulgar que tiene la capacidad de ser flexioretia atras en un angulo mayor de lo
normal.

Punto ciego
Denominacion que recibe la zona de la retina add@bcular por donde salen los axones de
las células ganglionares para formar el nerviocopyi en la que hay una ausencia total de
fotorreceptores (conos y bastones).

Pupila

Abertura delantera del globo ocular rodeada pariglcuyos movimientos diafragmaticos
modifican su tamafio, que permite la entrada delléando del globo ocular.
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Purina
Compuesto organico (base nitrogenada) que abundbrercieo de las células y que forma
parte del acido desoxirribonucléico o ADN.

Q

Quiasmas
Denominacion que reciben los puntos de contacto sguestablecen a lo largo de los
cromosomas maternos y paternos de cada par (cramsdmomaélogos), para el intercambio
de material genético (sobrecruzamiento), durantiada de diplotene de la profase de la
primera divisién meidtica.

Quiasma optico
Estructura visible en la cara basal del encéfatmticuacion de los nervios Opticos,
precisamente alli donde se produce el cruzamieatoigd de las fibras de esos nervios
opticos dando origen a los tractos épticos

Ribosomas
Estructuras del citoplasma celular, que puedereaparsociadas al reticulo endoplasmatico
o libres, que son el sitio donde tendréa lugar eteso de traduccién del cddigo genético del
ARN para la sintesis de proteinas.

Reflejos osteotendinosos
Reflejos producidos por los tendones que conedtariigculo con los huesos.

Reparacion de ADN (sistemas de)
Mecanismos celulares de varios tipos, por mediolate cuales se corrigen errores
introducidos en el ADN durante su replicacion y bam moleculares inducidos por
factores externos mutagénicos.

Represor
Molécula protéica que se asocia al promotor deaimegimpide su transcripcion.

Retina
Capa receptora especialmente importante del glabtag capaz de transducir la energia
luminosa, a través de sus células especializade®gcy bastones), en impulsos nerviosos
gue son enviados al sistema nervioso central égrdel nervio optico.

Retraso pondoestatural
Retraso en el peso y la talla (estatura) del niineaedad dada.

Retrognatia
Retraimiento del maxilar inferior o mandibula.
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Retrovirus
Virus con genoma de ARN, que tiene la capacidadogér su genoma a ADN mediante la
transcriptasa inversa, e integrar ese ADN al ADNGgeico de una célula; por ejemplo, el
virus del Sindrome de Inmunodeficiencia Humanaug/HIV o virus del SIDA).

Rifi6n en herradura
Malformacién renal en la que ambos rifiones aparketonados por sus polos inferiores.

Rifién poliquistico
Malformaciéon renal en la que uno o los dos rifioseshallan repletos de tumores con
contenido liquido.

Rotula
Hueso corto en forma de triangulo invertido querf@parte de la articulacion de la rodilla.

Ruta metabdlica
Proceso mediante el cual se produce la digestifilacele un determinado metabolito, a
través de la accion sucesiva sobre él de distrtateinas enzimaticas.

S

Seccidn horizontal del encéfalo
Nombre que recibe el corte realizado sobre el atwéfaralelo al suelo y a la orientacién
del neuroeje.

Seccion sagital del encéfalo
Nombre que recibe el corte realizado sobre el al@@erpendicular al suelo pero paralelo a
la orientacion del nueroeje.

Seccion transversal o frontal del encéfalo
Nombre que recibe el corte realizado sobre el efwgberpendicular al suelo y a la
orientacion del neuroeje.

Secuenciacion del ADN
Determinacion del orden estricto de las basesgefradas a lo largo de una molécula de
ADN, con el fin de descodificar su informacion. kacuenciaciéon de todo el genoma
humano constituye el “Proyecto Genoma Humano”.

Segregacion cromosémica
Separacion normal de los miembros de una paregaasi@osomas homélogos en la anafase
de la primera division meiética. Similar a “disyidrt cromos6mica”.

Ser haploide
Seria aquel que para cada caracter o rasgo hei@gtsee un solo gen o informacion.
Obviamente no es el caso de los seres humano®oees seres diploides.

Ser diploide
Concepto aplicable al individuo que para cada tards rasgo hereditario posee dos
informaciones genéticas (sean estas iguales edifs).

Sindactilia
Anomalia congénita consistente en la falta de deléade algun dedo.
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Sindrome
Conjunto de sintomas o rasgos clinicos que seuwtdas y son caracteristicos de un estado
patoldgico, pero del cual, al ignorarse alguno®etss, en especial el origen, no es posible
aun calificarlo como una enfermedad definida.

Sindrome de Angelman
Sindrome de la “mufieca feliz”, con marcha inestdbl¢ipo ataxico, ataques de risa y grave
discapacidad intelectual.

Sindrome de Prader-Willi
Sindrome de obesidad con hipotonia, hipogonadistiscapacidad intelectual.

Sindrome plurimalformativo
Sindrome en el que aparecen multiples malformasidiferentes.

Sindrome X-fragil
Sindrome caracterizado por discapacidad intelectmcrorquidismo, alteraciones del
tejido conjuntivo y rasgos faciales dismorficos.

Sinostosis
Soldadura entre si de dos huesos contiguos quealroemte estarian separados o formando
una articulacion movil.

Sistema Nervioso
Organo encargado de asegurar la respuesta delismganpluricelular como un todo ante
los estimulos recibidos y procesados.

Sistema Nervioso Central
Denominacién genérica que reciben todas las estasctel sistema nervioso que quedan
protegidas por una estructura 6sea (craneo o cealurartebral). Incluye el encéfalo y la
médula espinal.

Sistema Nervioso Periférico
Denominacion genérica que reciben todas las estagtel sistema nervioso que no estan
protegidas por estructuras dseas. Incluye los gengeériféricos y los nervios.

Sistema ventricular
Conjunto de cavidades huecas, ocupadas por ligqeifddorraquideo, que encontramos en el
sistema nervioso central y que tienen como unauddisalidades la proteccion fisica del
encéfalo en caso de contusion.

Sobrecruzamiento o entrecruzamiento cromosoémic@é@sing-over)
Intercambio de material genético entre dos cromasohbmoélogos. Se produce en los
quiasmas que tienen lugar en la fase de diplotenéa dprofase de la primera division
meidtica.

Somatico
Literalmente “corporal”. Sirve para indicar cuakusintoma, fenémeno o caracter que se
refiere a nuestro cuerpo, en contraposicion alsguefiere a nuestra vida psiquica.

Sujeto homocigético
Individuo que para un determinado caracter posealtos iguales.

Sujeto heterocigético
Individuo que para un determinado caracter poseealelos diferentes. Esto implica al
menos dos genes distintos para un mismo caragégp lpuede que se manifiesten los dos o
que uno impida la expresion del otro.
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Sustancia blanca
Nombre que reciben, por su apariencia blanque@naecuencia del color de la mielina, las
zonas del sistema nervioso en las que predominaneaxcon su protecciéon mielinica y
escasean los cuerpos neuronales.

Sustancia gris
Nombre que reciben, por su apariencia grisaceaolaas del sistema nervioso en las que se
concentran los cuerpos de las neuronas.

Suturas y Fontanelas
Tejido membranoso y blando que se sitla entre dom® huesos del craneo durante su
proceso de osificacion o formacion, en el periodtrauterino y durante la infancia
temprana. Recibe el nombre de “sutura” el tejide gparece entre dos huesos del craneo y
“fontanela” la zona membranosa, siempre mas angplia,queda entre mas de dos huesos.

T

Tejido conjuntivo o Tejido conectivo
Tejido que sirve de unién para los demas tejidosirye para rellenar huecos en el
organismo. Sostiene al organismo y conecta susediies partes. Son tejidos conectivos
entre otros el hueso, el cartilago, el tejido aslipdos ligamentos y los tendones.

Talamo
Estructura del sistema nervioso central, situadel eiiencéfalo, que actlla como estacion de
relevo para la informacion que entra al sistemaioso procedente de todos los sistemas
sensoriales.

Talidomida

Medicamento utilizado como tranquilizante, inclysra las mujeres embarazadas durante
el primer trimestre de la gestacion, hasta 1963iduae comprobd que tenia un poderoso
efecto teratogénico.

Telangiectasia
Dilatacién de los capilares sanguineos.

Terapia
Tratamiento o asistencia. Puesta en marcha daftoentes medios y recursos para sanar a
un enfermo.

Terapia de induccién enziméatica
Propuesta terapéutica consistente en desencaddifmialinente la sintesis de alguna
proteina enzimatica que el organismo no sintetizéodna espontanea cuando la necesita.

Terapia de restriccion dietética
Propuesta terapéutica consistente en la reduccadimemacion de la dieta del nutriente que
el paciente no puede metabolizar.

Terapia de sustitucion enzimatica

Propuesta terapéutica consistente en la administraad paciente de preparados con las
enzimas que no puede sintetizar su organismo.
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Teratégeno
Agente capaz de afectar al desarrollo embrionar@ wuevo ser provocando la
malformacién de uno o varios drganos.

Testosterona
Hormona esteroidea que se segrega especialmeptdesticulo, pero también, y en menor
cantidad, en el ovario y en la corteza suprarrenal.

Tetralogia de Fallot
Cardiopatia congénita en la que hay comunicacidactia-izquierda y obstruccién al flujo

pulmonar.

Tetraplejia
Paralisis espastica que afecta a todo el organispar igual a extremidades superiores e
inferiores.

Timpano
Membrana en la que comienza el oido medio, capazhdar con la llegada del estimulo
sonoro; su conexién con un conjunto de hueseditidgiles permite que la vibracién pase al
6rgano sensorial propiamente dicho (6rgano de Gaortia céclea o caracol).

Toérax

Parte mas elevada del tronco que tiene como armesgfirelético el esterndén, las costillas y
la region dorsal de la columna vertebral. Normal@diene una forma de tronco de cono
(ligeramente aplanado de delante atras) con lalesia arriba y el vértice truncado hacia
abajo.

Térax en escudo
Cuando el térax resulta mas ancho de lo normatirada.

Toérax en quilla
Cuando el esternén sobresale hacia delante.

Térax infundibuliforme
Térax con forma de embudo.

Torso lampifio
Tronco sin vello.

Tracto o via nerviosa
Nombre que reciben los conjuntos de fibras nergi@agee corren juntas dentro del sistema
nervioso central.

Traduccion (del cédigo genético)
Sintesis de proteinas codificadas en el ARN mersaetravés de la ribosoma en el
citoplasma celular.

Transcripcion (del codigo genético)
Copia de un segmento concreto de ADN, correspotali@run gen estructural, en ARN.
Sintesis de ARN sobre el molde de ADN. La transodip de un gen en ARN implica la
eliminacién de los segmentos de intrones (no amatifes de la proteina) y la unién de los
segmentos de exones.

Transgénico
Que contiene ADN de una especie distinta.

Translocacién
Traslado de un fragmento de cromosoma de un cram®s® otro. Es una anomalia
cromosémica estructural, a través de la cual dosx@somas se intercambian trozos o un
cromosoma recibe un segmento de otro.
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Triploidia
Presencia de tres conjuntos cromosOmicos. Esdeti especie humana.

Trisomia
Presencia por triplicado de un cromosoma en lagacde un organismo diploide.

Trisomia Regular
Cuando todas las células de un organismo presantaromosoma de mas.

Tromboembolismo
Estado en el que un coagulo sanguineo (trombaojado en un punto de la circulacién, se
desprende y se localiza en otro punto.

Trompa de Eustaquio
Estructura que comunica la caja del timpano eridel medio con la garganta, manteniendo
la igualdad de presién entre el oido medio y eémxt necesaria para que se produzca la
adecuada vibracion del timpano.

Tronco del encéfalo
Nombre genérico que reciben el conjunto de estrast{en concreto todas aquellas que
conforman el mesencéfalo o cerebro medio y el rowdéflo o cerebro posterior) que
conectan la médula espinal con el prosencéfaloabo® anterior y en la que encontramos la
base anatomica de estructuras funcionales comor@ation reticular relacionada con el
comportamiento atencional.

Tubos seminiferos
Estructura del testiculo masculino donde se pradiasespermatozoides.

U

Utero bicorne
Malformacién uterina.

Valvula de drenaje
Mecanismo de presion unidireccional que se colecdrd del ventriculo cerebral en el que
se acumula LCR para permitir la evacuacion del sxade liquido cuando aumente su
presion intraventricular.

Variabilidad genética
Término con el que resumimos las diferentes dotasiogenéticas que presentan los
distintos seres humanos y que estan aseguradésspenémenos que se producen durante
el proceso de division celular meidtica.
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Vector
En medicina, es el agente que transmite el gerraamd enfermedad de un huésped a otro
(por ejemplo, los mosquitos son vectores de la maajeotras enfermedades. En genética se
llama vector a cualquiera de los diferentes tipesntbléculas de ADN utilizadas para
vehicular fragmentos de ADN al interior de una beat o de otra célula, con el fin de
clonar el fragmento vehiculizado.

Via piramidal

Via o tracto nervioso cruzado que baja por la regitas ventral de la médula espinal,
procedente de la corteza motora primaria y tramsdntenes para la puesta en marcha de
movimientos voluntarios.

Vias extrapiramidales
Vias o tractos nerviosos que transmiten informagitora procedente de los ganglios

basales del diencéfalo y que se descienden poedames ventrales y laterales de la médula
espinal, justo por detras de la via piramidal.

Visién diploide
Visiéon doble.

Virus
Entidades organicas, mas pequefas que las bactarmmpuestas s6lo de material genético

envuelto y protegido por una membrana. Carecenidie imdependiente pero se pueden
replicar a si mismos en el interior de las célulaas que infectan, perjudicando en muchos

casos a su huésped en este proceso.
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