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Hay también una clase de
trastornos denominados
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CONTINUOS

aneusomias segmentarias en
los que existe una deficiencia
0 un exceso de dos o mas
genes en loci adyacentes de
un cromosoma

La mayor parte de las células
contienen al menos 1.000
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moléculas de mtDNA,
distribuidas entre cientos de
mitocondrias individuales. Una
excepcion notable es el ovocito
maduro, que posee mas de
100.000 copias de mtDNA

La caracteristica final definitoria de la ANTECEDENTES

genética del mtDNA es su herencia FAMILIARES COMQO
materna. Las mitocondrias de los
MEDICINA
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espermatozoides son eliminadas
generalmente del embrién, de
manera que el mtDNA se hereda a
partir de la madre.

segregacion mendeliana tipicos con

Se debe a alteraciones en el
numero de copias de mas de un
gen y muestra cocientes de

un patrén de herencia que
generalmente es dominante
debido a que la aneusomia
segmentaria se transmite como si
fuera un Unico alelo mutante.

Cuando se produce una mutacion
en el mtDNA, inicialmente sélo
aparece en una de las moléculas
de mtDNA de una solo
mitocondria. Sin embargo, con la
segregacion replicativa, una
mitocondria que contiene un
mtDNA mutante adquiere
multiples copias de la molécula
mutante.

La evaluacion precisa
del arbol familiar es una
parte importante en el
estudio de todo
paciente. Los arboles
familiares pueden
demostrar un patrén de
herencia mendeliano
tipico y directo; un
patrén mas atipico




