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¿Cómo se hereda la 
AKU?

¿Alguna vez se ha preguntado por qué se 
parecen los miembros de una misma familia?

Los genes contienen la información que determina los rasgos 
o características que pasan a nosotros, o que heredamos de 
nuestros padres. Los familiares consanguíneos comparten 
un gran número de genes iguales, motivo por el cual los 
miembros de la familia pueden presentar rasgos similares, 
como el mismo color de pelo y de ojos.

La AKU es una enfermedad autosómica recesiva. 
Autosómico recesivo es una de las formas en que un rasgo, 
trastorno o enfermedad puede pasar a los descendientes.

Un trastorno autosómico recesivo significa que deben 
estar presentes dos copias de un gen afectado para que se 
desarrolle el rasgo o el trastorno. 

Los genes pasan de padres a hijos y todos llevamos dos 
copias de cada gen, uno heredado de nuestra madre y el 
otro de nuestro padre.

En el caso de la alcaptonuria, el gen implicado es el gen 
HGD.  Deben heredarse dos copias del gen HGD afectado 
(uno de cada progenitor) para desarrollar la alcaptonuria. Las 
probabilidades de que esto suceda son mínimas, motivo por 
el cual la enfermedad es muy rara, ya que afecta a tan solo 1 
de cada 250.000 a 500.000 personas en el mundo.

Los padres de una persona con alcaptonuria normalmente 
son portadores de una sola copia del gen afectado. Se los 
conoce como «portadores sanos» y no mostrarán ningún 
signo ni síntoma del trastorno.

Si dos portadores sanos de AKU tienen hijos, cada uno de 
sus hijos presentará una probabilidad de:
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• 1 entre 4 (25 %) de sufrir AKU

• 1 entre 4 (25 %) de no ser portador (no afectado)

• 2 entre 4 (50 %) de ser portador



Si un portador sano de AKU tiene hijos con alguien que no 
es portador de la misma enfermedad, cada hijo presentará 
una probabilidad de:

• 1 entre 2 (50 %) de no ser portador

• 1 entre 2 (50 %) de ser portador

Si una persona con AKU tiene hijos con alguien que no es 
portador de la misma enfermedad, cada hijo que tengan 
será portador sano de AKU.
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Apoyo  y direcciones 
útiles

Test de portadores 

Si uno de sus familiares sufre AKU o es portador de AKU, 
usted y su pareja pueden someterse a un test de portadores 
de la enfermedad. El test de portadores puede decirle dos 
cosas:

La probabilidad puede aumentar si usted o su pareja 
comparten familiares, como los abuelos.

La AKU es una enfermedad genética rara en que 
normalmente debe heredarse el gen afectado de ambos 
padres. Sin embargo, existe un número muy pequeño de 
personas que sufren AKU a pesar de tener solo un gen 
afectado. Esta situación es muy rara, pero se ha producido.

1. No es portador(a) de AKU. En este caso, no tiene 
ninguna posibilidad de tener un hijo con AKU, 
independientemente de si su pareja es portadora o 
no de AKU.

2. Es portador(a) de AKU. En la mayor parte de 
los casos, las opciones de tener un hijo con la 
enfermedad son bajas incluso cuando uno de los 
dos es portador. El niño solo está en riesgo de tener 
la enfermedad si ambos padres son portadores.

Si piensa que puede sufrir AKU o ser portador, consulte 
a su médico de familia. Su médico de familia puede 
proporcionarle más información y apoyo y remitirlo a un 
servicio especializado adecuado.

Genetic Alliance UK proporciona información y apoyo a 
personas y familias afectadas por trastornos hereditarios.
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