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-Bases moleculares 
de la patología 
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-Bases genéticas 
de la patología 

-Aplicaciones de la 
biología molecular 
al estudio del 
sistema nervioso 

-Biología 
molecular 

del cáncer 

-Conjunto de técnicas que permiten vehiculizar secuencias de ADN o de ARN al interior de células diana, con objeto de modular 

la expresión de determinadas proteínas que se encuentran alteradas, revirtiendo así, el trastorno biológico que ello produce 

-De células 
germinales 

-Patología 

molecular 

-Subespecialidad en anatomía patológica que se define por las 

técnicas que se utilizan en ella y por el análisis de ácidos nucleicos 

-A partir de muestras 

de tejidos o células 

-Técnicas 

-Southem blot 
-PCR 
-Electroforesis 
en gel 
-Hibridación 
in situ 
-Secuenciación 

-Se obtiene presencia, tamaño y estructura de un gen 
-Se obtiene presencia de un gen o fragmento de ARNm 
-Permite visualizar directamente ADN o cADN amplificado, evita la complejidad de 
la hibridación, aunque puede ser menos específico 
-Permite obtener presencia de un gen o fragmento de transcripción en un tejido, 
células aisladas o cariotipos 
-Se obtiene la secuencia de un gen o fragmento de transcripción 

-Terapia 

génica 

-El análisis de la secuencia del genoma humano 
incrementa la lista de enfermedades en las que 
se puedan identificar alteraciones genéticas. 

-Casi la totalidad de los exámenes para detectarlas se realizan en 
muestras de sangre de los individuos afectados 

-Dirigida a modificar la dotación genética de las células implicadas en la formación de óvulos y espermatozoides 
-Indicada para corregir las enfermedades congénitas 

-Somática -Dirigida a modificar la dotación genética de células no germinales, es decir, las constituyentes del organismo 
-La modificación genética no puede transmitirse a la descendencia 

-In vivo -El material genético se introduce directamente en las células del organismo, sin que se produzca su extracción 
ni manipulación in vitro. 

-Ex vivo 
-Aquellos protocolos en los que las células son extraídas del paciente, aisladas, crecidas en cultivo y sometidas 
al proceso de transferencia in vitro 

-Aporta valor en cuanto al pronóstico y tratamiento de ciertos tumores con comportamientos variados en distintos 
pacientes 
-Hasta el año 2004 los tumores se diagnosticaban con técnicas histopatológicas de rutinas (tinción de hematoxilina 
p.ej.) e inmunohistoquímica. 
-En el año 2016 la OMS publica una nueva clasificación de tumores del SNC incorporando estudios de biología 
molecular en el diagnóstico anatomo-patológico de los tumores primarios 

-Existen exámenes de 
determinados genes que 
se consideran parte del 
diagnóstico de rutina de 
familias con síndromes 
de cáncer hereditarios 

-Gen APC en poliposis 
-Gen RET en neoplasia endócrina múltiple de tipo 2 
-Gen RB1 en retinoblastoma familiar 
-Genes encargados de la reparación del ADN (hMSH2, hMLH1, hPMS1 y hPMS2) en el síndrome 
de Lynch o cáncer de colon no-poliposo hereditario (HNPCC) 
-Genes BRCA1 y BRCA2 en el síndrome de cáncer hereditario de ovario y mama. 


