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CONCEPTO:

El objeto de estudio de la patologia molecular es el
conocimiento de la enfermedad desde el punto de clinico.
vista de su alteracién molecular para contribuir a su
diagnéstico y terapéutica. A principios del siglo XX

La biologia molecular aporta valor en cuanto al
prondstico y el tratamiento de ciertos tumores con
comportamientos variados en distintos pacientes
(gliomas difusos y glioblastomas).

METODOLOGIA

APLICACIONES:

Se lleva a cabo a partir de la observacién médica
(exploracion), con el apoyo de los datos de
DX CLiINICO laboratorio y se basa en un criterio fenotipico y de
las manifestaciones bajo la forma de sindrome

Se basa en criterios genotipicos que

DX MOLECULAR alteran la constitucion del genoma.

Mutaciones de ganancia de funcién y de pérdida de funcion.
Haploinsuficiencia. Dominantes negativas. Procesos que
afectan a la expresion génica: degradacion del RNA por la
presencia de codones de parada prematuros (NMD)

Otra aportacion importante fue la
incorporacion de la invasion cerebral como
criterio mayor para el diagnéstico de
meningioma atipico grado Il

. 1. gen APC en la poliposis
coli adenomatosa
Examenes del material genético, junto a la historia familiar de cancer g 2. gen RET en neoplasia
de los individuos, se estan utilizando progresivamente como un método — = endocrina multiple tipo 22
de diagnéstico de los sindromes hereditarios relacionados al desarrollo 2
de cancer en individuos portadores de neoplasias u 3. genRBlen N
— retinoblastoma familiar

La terapia génica humana consiste en la insercion de elementos funcionales ausentes
en el genoma de un individuo. Se realiza en las células y tejidos con el objetivo de tratar
una enfermedad o realizar un marcaie.

es una metodologia que aborda la insercion de material genético en un individuo para
tratar una enfermedad ya sea de forma directa (in vivo) o indirectamente, a través del uso
de células como vehiculo de liberacién (ex vivo).

Enfermedades monogénicas
Enfermedades multigénicas

Enfermedades infecciosas



