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GENETICA

Origen a comienzos del siglo XX, tras el reconocimiento por parte de Garrod, y
investigadores de que las leyes de la herencia de Mendel podian explicar la recur
ciertas enfermedades en grupos familiares. Durante los ultimos afios, el Proyecto
Humano ha determinado la secuencia completa de todo el DNA humano; el conc
de la secuencia completa permite la identificacién de todos los genes humanos

La historia de la genética se considera que comienza por el trabajo del monje
Gregor Mendel. Su investigaciéon sobre hibridacion en guisantes, publicada
describe lo que mds tarde se conoceria como las leyes de Mendel. El afio 1900
redescubrimiento de Mendel por parte de Hugo de Vries, Carl Correns y |
Tschermak, y para 1915 los principios basicos de la genética mendeliana ha
aplicados a una amplia variedad de organismos, donde destaca notablemente el «
mosca de la fruta

40 anos de vida profesional que les esperan a los actuales estudiantes de m
consejo genético, se prevén importantes cambios en el descubrimiento, el desar
uso de los conocimientos y herramientas genéticos y gendmicos en medicina.
imaginar un periodo con mayores cambios que los acaecidos durante los ultimos
en los que hemos pasado de reconocer la identidad del DNA como el agente ac
herencia a descubrir su estructura molecular

La apreciacién de la importancia de la genética para la medicina requiere un conc
de la naturaleza del material hereditario, cdmo se almacena en el genoma human
se transmite de célula a célula durante la division celular, Los genes se alinean a Ic
los cromosomas y cada uno ocupa un lugar preciso o locus. El mapa génico es el ir
localizacion cromosdmica de los genes, y también es caracteristico de cada especi
individuos de una especie. Diagndstico clinico. Numerosos trastornos médicos, ¢
gue se incluyen algunos bastante comunes, como el sindrome de Down, se as
cambios microscopicamente visibles en el nimero o la estructura de los cromosorr
Mapeo génico. Un objetivo importante de la genética médica actual es el mapeo
en los cromosomas, y la determinacidn de sus funciones en la salud y la enfermedz
Citogenética del cancer. En el inicio y la progresion de muchos tipos de can
implicados cambios cromosémicos y gendmicos en las células somaticas

Diagndstico prenatal. El andlisis cromosémico y del genoma es un procedimientc
en diagndstico prenatal
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Todas las células que contribuyen a la formacion de las estructuras corpe
denominan somaticas (soma, cuerpo). El genoma contenido en el nticleo de Iz
somaticas humanas esta constituido por 46 cromosomas, dispuestos en 23 pare
De estos 23 pares, 22 son semejantes en los hombres y las mujeres, y se de
autosomas; su numeracion va desde el mas grande al mds pequeiio. El par rest:
constituido por los cromosomas sexuales: dos cromosomas X en las muje
combinacidon de un cromosoma X y un cromosoma Y en los hombres. Cada cr¢
contiene un conjunto diferente de genes dispuestos linealmente a lo largo de su [
Los miembros de un par de cromosomas (denominados cromosomas homc
simplemente, homoélogos) contienen informacidn genética congruente entre si;
poseen los mismos genes y en la misma secuencia



