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cromosoma acrocéntrico — acrocentric chromosome

Cromosoma Acrocéntrico

Primary Disciplinary Field(s): Genética, Citogenética, Biologia Molecular

1. Definicion y Morfologia Central

El cromosoma acrocéntrico es una clasificacion morfolégica fundamental en citogenética,
definida por la posicién altamente subterminal de su centromero. Esta ubicacion especifica dicta
una estructura asimétrica distintiva, diferenciandolo claramente de los cromosomas metacéntricos
(centromero central) y submetacéntricos (centromero descentrado).

En un cromosoma acrocéntrico, el centrémero se localiza tan cerca del extremo del telomero que
divide el cromosoma en dos brazos de longitud extremadamente desigual. El brazo largo,
designado como brazo 'q', contiene la vasta mayoria del material genético funcional. Por el
contrario, el brazo corto, o brazo 'p’, es vestigial o rudimentario, compuesto principalmente por
secuencias repetitivas y estructuras especializadas, lo que resulta en una morfologia que parece
casi telocéntrica, aunque técnicamente no lo es, ya que siempre existe un pequefio brazo 'p'
presente.

Esta configuracién morfoloégica es crucial para el analisis cariotipico y la comprensién de la
estabilidad gendémica. La identificacién precisa de los cromosomas acrocéntricos permite a los
citogenetistas diagnosticar ciertas anomalias cromosémicas y entender la dinamica de las
translocaciones, especialmente aquellas que involucran la pérdida del brazo corto sin
consecuencias fenotipicas graves, debido a la redundancia funcional del material genético que
este porta.

2. Estructuray Componentes Clave

La estructura del cromosoma acrocéntrico es particularmente compleja en su brazo corto, que
alberga elementos genéticos y funcionales unicos. Mientras que el brazo largo (q) sigue la
estructura tipica de cualquier cromosoma, el brazo corto (p) consta de tres partes esenciales: el
tallo, el satélite y las Regiones Organizadoras Nucleolares (NOR).

El brazo corto (p) comienza inmediatamente después del centromero y se extiende hasta el
telomero. La mayor parte de este brazo esta constituida por secuencias de ADN satélite, que son
altamente repetitivas y heterocromaticas. Estas secuencias no codifican proteinas, lo que explica
por qué la pérdida o reordenamiento de esta porcion del cromosoma es a menudo compatible con
la vida, aunque puede tener implicaciones en la fertilidad o la estabilidad meidtica.

Los componentes mas distintivos son el tallo y el satélite. El tallo es una constriccion secundaria
gue conecta el cuerpo principal del brazo p con una estructura bulbosa distal conocida como
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satélite. Dentro del tallo se encuentran las Regiones Organizadoras Nucleolares (NOR). Estas

regiones son de vital importancia bioldgica, ya que contienen los multiples genes que codifican
para el ARN ribosémico (ARNr), el componente estructural fundamental para la sintesis de
ribosomas. La presencia de multiples copias de estos genes en los acrocéntricos asegura la
produccion eficiente de proteinas en la célula.

3. Desarrollo Histoérico y Clasificacion Citogenética

La necesidad de clasificar los cromosomas surgié con el avance de la microscopia Optica en el
siglo XX, permitiendo la visualizacion detallada de la estructura mitética. Inicialmente, la
clasificaciéon era puramente morfolégica, basada en la longitud relativa de los brazos
cromosomicos y la posicién del centrémero, una clasificacion que fue crucial para estandarizar los
cariotipos.

El término y la definicién formal del cromosoma acrocéntrico se consolidaron a través de la
Conferencia de Denver de 1960, donde se establecié un sistema internacional para la
nomenclatura de los cromosomas humanos. Este sistema definié los grupos A, B, C, D, E, Fy G,
donde los cromosomas acrocéntricos humanos fueron asignados a los grupos D y G. Esta
estandarizacion permitio a los investigadores de todo el mundo comunicar hallazgos genéticos de
manera uniforme y precisa.

Posteriormente, la introduccién de técnicas de bandeo cromosdmico (como el bandeo G) en la
década de 1970 revoluciond la citogenética. Estas técnicas no solo confirmaron las clasificaciones
morfolégicas basadas en la posicion del centrémero, sino que también permitieron identificar
patrones Unicos de bandas a lo largo de los brazos cromosémicos. En el caso de los
acroceéntricos, el bandeo demostré la naturaleza altamente repetitiva y la falta de bandas G
distintivas en el brazo p, reafirmando su composicién Gnica y su papel secundario en la
codificacién proteica.

4. Los Cromosomas Acrocéntricos Humanos

En el cariotipo humano normal, existen diez cromosomas acrocéntricos, que comprenden cinco
pares autosdmicos distintos. Estos son los cromosomas 13, 14, 15 (pertenecientes al grupo D en
la clasificacion de Denver), y los cromosomas 21 y 22 (pertenecientes al grupo G). Estos
cromosomas son de particular interés clinico debido a su propension a participar en
reordenamientos gendmicos que tienen graves consecuencias para la salud humana.

La caracteristica unificadora de estos cinco pares es que sus brazos cortos contienen las regiones
NOR funcionales. Es notable que, aunque todas las células requieren una produccién masiva de
ribosomas, la naturaleza redundante de los genes de ARNr en los diez brazos p permite una gran
variabilidad. De hecho, no todas las regiones NOR estan activas simultdneamente en una célula
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dada, y la pérdida de uno o incluso varios brazos p no afecta significativamente la viabilidad
celular o la funcion ribosémica, siempre y cuando permanezcan copias suficientes.

El estudio de estos cromosomas es esencial en el diagndstico prenatal y postnatal. Por ejemplo, el
cromosoma 21, el mas pequefo de los acrocéntricos y del cariotipo humano, es infamemente
conocido por estar implicado en la trisomia 21, o Sindrome de Down. Del mismo modo, el

cromosoma 13 esta asociado con el Sindrome de Patau (Trisomia 13), lo que subraya la
importancia clinica de comprender la dindmica de estos cromosomas pequefos pero cruciales.

5. Funcién de los Satélites y Regiones NOR

La principal funcion bioldgica asociada a los brazos cortos de los cromosomas acrocéntricos
radica en su papel como centros de organizacion del nucléolo. El nucléolo es el organulo dentro
del nucleo celular responsable de la biogénesis de los ribosomas, el aparato de sintesis proteica
de la célula.

Las Regiones Organizadoras Nucleolares (NOR), situadas en el tallo de los brazos p, contienen

los genes que codifican para el ARNr 45S, el precursor de las subunidades ribosémicas mayores.
Durante la interfase, estas regiones NOR de los diez cromosomas acrocéntricos tienden a
agregarse o asociarse fisicamente para formar el nucléolo. Esta asociacién fisica es critica; la
célula utiliza la proximidad de estas regiones para transcribir y procesar de manera eficiente el
ARNr necesario.

El satélite, la porcion distal al NOR, se compone principalmente de heterocromatina constitutiva y
ADN satélite. Aunque se considera genéticamente inerte en términos de codificacion proteica, la
composicion altamente repetitiva de esta region puede influir en la estabilidad cromosémica y la
dinamica de la condensacion. La variabilidad en el tamafio de los satélites y los tallos es un
ejemplo comun de polimorfismo gendmico en humanos, generalmente sin consecuencias
patolégicas directas, pero que refleja la naturaleza plastica de estas regiones.

6. Relevancia Clinica y Translocaciones Robertsonianas

La morfologia acrocéntrica confiere una predisposicion particular a ciertos tipos de
reordenamientos cromosOmicos, siendo el mas significativo la translocacion Robertsoniana
(ROB). Esta translocacion es un tipo de reordenamiento no reciproco que ocurre exclusivamente
entre dos cromosomas acrocentricos.

Una translocacion Robertsoniana se produce cuando dos cromosomas acrocéntricos se fusionan
cerca de la region centromérica, resultando en un Unico cromosoma metacéntrico o
submetacéntrico grande y la pérdida de los brazos cortos. Dado que los brazos cortos solo
contienen material genético redundante (los genes de ARNr), la pérdida de estos segmentos es
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generalmente tolerable. El individuo portador de la translocacién Robertsoniana es
fenotipicamente normal, ya que posee el complemento genético completo, aunque con un nimero
cromosémico reducido (45 en lugar de 46).

La importancia clinica de las ROBs radica en el riesgo reproductivo. Los portadores tienen una
alta probabilidad de producir gametos desequilibrados durante la meiosis. Por ejemplo, una
translocacién t(14;21) es la causa mas comun del Sindrome de Down familiar. Si el gameto
resultante contiene tanto el cromosoma 21 libre como el cromosoma fusionado t(14;21), el cigoto
tendra tres copias funcionales del cromosoma 21, lo que resulta en la trisomia y el desarrollo del
sindrome. Por lo tanto, el estudio de los cromosomas acrocéntricos es esencial para el
asesoramiento genético en parejas con antecedentes de abortos recurrentes o nacimientos con
aneuploidias.

7. Dinamica Evolutiva y Variaciones Genomicas

Los cromosomas acrocéntricos no solo son relevantes en la patologia humana, sino que también
desempefian un papel crucial en la dindmica evolutiva del genoma. Se cree que los
reordenamientos que involucran cromosomas acrocéntricos, especialmente las fusiones
centroméricas, son mecanismos importantes en la especiaciéon y en la variacién del nimero
cromosomico entre especies relacionadas.

Un ejemplo clasico es la diferencia entre el cariotipo humano y el de otros primates. Los humanos
tienen 46 cromosomas, mientras que los chimpancés, gorilas y orangutanes tienen 48. Esta
diferencia se debe a una fusion Robertsoniana ancestral que ocurrié en el linaje humano, donde
dos cromosomas acrocéntricos ancestrales (homélogos a los cromosomas 2A y 2B de los simios)
se fusionaron para formar el cromosoma 2 humano, un cromosoma metacéntrico. Esta fusion
acrocéntrica es considerada uno de los eventos citogenéticos clave que distinguen a la especie
Homo sapiens.

Ademas, la alta proporcion de secuencias repetitivas en los brazos cortos de los acrocéntricos los
convierte en "puntos calientes" para la recombinacién meiética y la inestabilidad. Esta
inestabilidad puede generar polimorfismos de tamafio en los satélites y variaciones en el numero
de copias de los genes de ARNTr entre individuos, lo que contribuye a la diversidad genémica
poblacional sin necesariamente causar enfermedad, salvo cuando la inestabilidad conduce a
translocaciones mayores o aneuploidias.

Further Reading

ADN satélite (Wikipedia)
Regiones Organizadoras Nucleolares (Wikipedia)

Sindrome de Down (Wikipedia)
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ARN ribosémico (Wikipedia)
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