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Bases moleculares
de la patologia

Las enfermedades

Mutacion puntual

genéticas pueden
segln su extension

Es la alteracion de un
solo nucledtido y causa
de las enfermedades
monogénicas

Mutaciéon mediana

Mutacién a gran escala

Enfermedades del humano se dividen

Tiene lugar en secuencias
repetidas e implica la
insercién de secuencias de
mas de dos nucledtidos

e Monogenicas o mendelianas: Autosomica dominante, recesiva y

Pueden ser cromosdmicas o

citogenéticas y afectan a
cromosomas completos o a

gran parte de ellos

Bases genéticas de
la patologia
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Bases moleculares
del cancer

ligada al cromosoma x

e Exogenas, adquiridas o ambientales: Biologicas, Nutricionales,

ambientales(Fisico/Quimicas)

e Multifactoriales de origen complejo: Efecto combinado de
interacciones genéticas y ambientales

se caracterizan por
comprometer la calidad de
vida de los afectos, causando
una grave discapacidad
intelectual o fisica

El cdncer se caracteriza por
ser una enfermedad
multifactorial que afecta el
crecimiento y la proliferacion
normal de las células

Entre los numerosos genes

relacionados con la

transformacion maligna de

células

Terapia Genica

Se encuentran los
oncogenes y genes
supresores de tumores

Es una técnica que
introduce de manera | o
dirigida copias sanas

en genes defectuoso | o

De dos tipos:
Somatica y germinal

Es frecuente que estas

enfermedades tengan un

caracter progresivo y
condicionen una
mortalidad precoz.

produce alteraciones en el
proceso de diferenciacion
celular, lo que condiciona la
formacidén de un tumor en
un tejido especifico.

es referirse al conjunto amplio

de enfermedades
monogénicas, sindromes
cromosémicos %

malformaciones congénitas

estan influidos por
alteraciones genéticas o
epigenéticas de numerosos
genes que codifican
proteinas que regulan este
proceso, contribuyendo a
un fenotipo maligno

cuando una célula se acelera, se
divide, y cuando se frena, ocurre lo

contrario; por ello, los genes
supresores de tumor también se
conocen como antioncogenes.

Motodologia

Instertar DNA complementario de un gen normal
dentro del genoma para remplazar el gen no funcional
Intercambiar un gen anormal por uno normal por
recombinacidn homologa
e Reparar por mutacion selectiva inversa el gen anormal

para que regrese a fu funcién normal

e Regulacion de un gen puede ser alterada mediante
encendido y apagado
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