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Es una disciplina emergente en la
Patologia la cual se enfoca al estudio y
diagnéstico de la enfermedad a través  —
de la examinacién de moléculas en
organos, tejidos y fluidos.

En 1998, Chen et al describieron la primera

alteracion patogénica en el gen SCN5A (Chen et al.,
1998). El gen SCN5A (localizado en 3p22.2) codifica
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Las mutaciones gendmicas, responsables
de enfermedades como la trisomia del
cromosoma 21 (sindrome de Down), son

para la subunidad alfa del canal de sodio cardiaco —  debidas a errores en la segregacion

dependiente de voltaje (Nav1.5) y variantes
patogénicas en este gen explican actualmente

alrededor del 25% de los casos de SBr

cromosomica que tiene lugar durante la
meiosis y son responsables de las
cromosomopatias numeéricas.

Los procesos patogénicos en el ser humano son la mas clara evidencia del rol central
del ADN y ARN en enfermedades de base genética como la fibrosis quistica, la
hemofilia, la enfermedad de Huntington y algunos tipos de cancer de origen

genético; pero a su vez, es posible encontrar una participacion limitada en trastornos
multifactoriales como la diabetes, la enfermedad cardiaca, la obesidad y la demencia,

entre otras.

Los rasgos moleculares del cancer, con
énfasis en las diferentes vias de
sefalizacion alteradas en el desarrollo y
progresion del cancer, alteraciones cuya
caracterizacion ha permitido el
implementar pruebas y tratamientos que se
han convertido en estandar del abordaje
de los pacientes con cancer

las principales vias que se
encuentran alteradas en
las células cancerosas y
que se les han
determinado como los
rasgos caracteristicos son:

Inestabilidad
gengética.
Apoptosis y ciclo
celular.
Proliferacion,
angiogénesis y
metastasis.
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 depende de multiples factores como son:tipo y patrén de
herencia, tipo de mutacion, tamafio del gen,control
génico ytejido donde se manifieste la enfermedad.A pesar

de las dificultades que aun se presentan, existe un

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
liberacion (ex vivo).

La Terapia Génica ha sido
aplicada en humanos a las
enfermedades neurodegenerativas
.Esto se debe a que la mayoria de
los desordenes que se presentan a

consenso a favor de la aplicacion de este procedimiento,
siempre y cuando los beneficios sean mayores que los
riesgos.

nivel del tejido cerebral se
manifiestan con pérdida neuronal



