MEDICINA HUMANA

HISTORIA

La historia de la genética se considera
que comienza por el trabajo
del monje Agustino Gregor Mendel. Su
investigacion sobre hibridacion en
guisantes, publicada en 1866, describe
lo que mas tarde se conoceria como
las leyes de Mendel.

El describi6 la unidad de la herencia
como particula que no cambia y se
pasa conectado al descendiente. Su
trabajo es de hecho la base de
entender los principios de genéticas
incluso hoy. Por lo tanto, conocen a
Gregor Mendel como el padre de la
genética. Habia, sin embargo, poca
percatacion del trabajo de Gregor
durante este tiempo.

La genética médica no solamente esta centrada
en el paciente individual sino en toda su familia.
La elaboracion de una historia familiar detallada
es un primer paso importante en el analisis de
cualquier enfermedad, con independencia de
gue se conozca o no que dicha enfermedad
sea genetica.

GENETICA Y GENOMICA EN
MEDICINA

En la préactica clinica, el principal objetivo
de la genética es identificar el significado
de las variaciones y mutaciones genéticas

gue predisponen a la enfermedad, para
modifi car su evolucion o impedir, incluso,
Su aparicion.

GENOMA HUMANA Y LAS BASES
CROMOSOMICAS
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La apreciacion de la importancia de
genética para la medicina requiere
conocimiento de la naturaleza del material
hereditario, como se almacena en el genoma
humano y como se transmite de ceélula a
célula durante la division celular

y de generacion en generacion durante la
reproduccion.

GENETICAHUMANA

HISTORIA DE LA
GENETICA

La geneética estudia coémo  se
transmiten los caracteres de los padres
a sus hijos es una rama de la biologia
que estudia como los caracteres
hereditarios = se  transmiten  de
generacion en  generacion  ,Un
marcador  genético o  marcador
molecular es un segmento de ADN

GENETICA Y GENOMICA EN
MEDICINA

La genética en medicina tuvo su origen a
comienzos del siglo XX, tras el
reconocimiento por parte de Garrod y de
otros Investigadores de que las leyes de la
herencia de Mendel podian explicar la
recurrencia de ciertas enfermedades en
grupos familiares.

Los principios y fundamentos genéticos no
estan limitados a una sola especialidad o
subespecialidad médicas, sino que alcanzan
a muchas areas de la medicina. Para que los
pacientes y sus familias puedan benefia-
ciarse plenamente de los nuevos avances en
los conocimientos genéticos.

EL FUTURO

Durante los 40 afios de vida profesional que
les esperan a los actuales estudiantes de
medicina y consejo genético, se preven
importantes cambios en el descubrimiento, el
desarrollo y el uso de los conocimientos y
herramientas genéticos y gendmicos en
medicina.

CROMOSOMA

cromosomas, que se localizan a su vez en
el nucleo de cada célula. La infl uencia de
los genes y de la genética en los estados
de salud y enfermedad es muy amplia, y
sus raices estan en la informacion codifi
cada en el DNA del genoma humano.

DIAGNOSTICO CLINICO

Numerosos trastornos médicos, entre los que se incluyen algunos bastante comunes,
como el sindrome de Down, se asocian con cambios microscoOpicamente
visibles en el nimero o la estructura de los cromosomas
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MAPEO GENICO. CITOGENETICA DEL CANCER
MAPEO GENICO.

En el inicio y la progresion de muchos

tipos de cancer estan implicados cambios
cromosomicos y genomicos en las células
somaticas

Un objetivo importante de la genética
meédica actual es el mapeo de genes en los
cromosomas, y la determinacion de sus

funciones en la salud y la enfermedad.

EL GENOMA HUMANO Y SUS
CROMOSOMAS ESTRUCTURA DEL DNA

El DNA es una macromolécula de &cido
nucleico polimérico constituida por tres
tipos de unidades: un azucar con cinco
carbonos, la desoxirribosa; una base que
contiene nitrégeno, y un grupo
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El genoma contenido en el nacleo
de las células somaticas humanas esta
constituido por 46 cromosomas, dispuestos

en 23 pares r
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ORGANIZACION DE LOS
CROMOSOMAS
HUMANOS

La composicion de los genes existentes en el CROMOSOMA
genoma humano, asi como los MITOCONDRIAL

Tal como ya se ha sefnalado, un pequeio

determinantes de su expresion, queda
especifi cada en el DNA de los 46
cromosomas humanos existentes en el
nucleo, asi como en el DNA del cromosoma
mitocondrial.

ORGANIZACION DEL GENOMA
HUMANO

pero importante subconjunto de genes codifi
cados en el genoma humano

Las regiones del genoma con

caracteristicas similares (de organizacion,
replicacion o expresion) no estan repartidas
de manera aleatoria sino que tienden a

SECUENCIAS DE DNA
REPETITIVO

Las familias de DNA en tdndem varian con
respecto a su localizacion en el genoma, la
longitud total de su formacion

en tdndem y la longitud de las unidades de
repeticion que integran su formacion.

Se han reconocido varias categorias
diferentes de DNA repetitivo.

Una caracteristica distintiva util consiste en
determinar si las secuencias repetidas
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